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KARTA NIEJAWNOSCI

Dane zakre$lone kolorem zé#tym stanowig informacje publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu na
tajemnice przedsiebiorcy:

Zakres wytgczenia jawnosci: dane objete oswiadczeniem (dane kosztowe) o zakresie tajemnicy
przedsiebiorcy

Podstawa prawna wylfgczenia jawnosci: art. 5 ust. 2 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do
informacji publicznej Dz. U. z 2016 poz.1764) w zw. z art. 11 ust. 4 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r. 0
zwalczaniu nieuczciwej konkurencji (Dz. U. z 2003 r., Nr 153, poz. 1503 z p6zn. zm.)

Organ dokonujgcy wytaczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
Podmiot, w interesie ktérego dokonano wyfgczenia jawnosci:

Dane zakre$lone kolorem czerwonym stanowig informacje publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu
na prywatnosc osoby fizycznej.

Zakres wyfgczenia jawnosci: dane osobowe.

Podstawa prawna wyfgczenia jawnosci: art. 5 ust.1 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do
informacji publicznej (Dz. U. z 2016, poz.1764 z p6zn. zm. w zw. z art. 1 ust. 1 oraz art. 23 ust.1 ustawy
z dnia 29 sierpnia 1997 r. o ochronie danych osobowych (Dz. U. z 2016. poz. 922 z p6zn. zm.)

Organ dokonujacy wytaczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
Podmiot, w interesie ktorego dokonano wyfgaczenia jawnosci: osoba fizyczna

Dane zakreslone kolorem czarnym stanowig informacje publiczne podlegajgce wytaczeniu ze wzgledu na
tajemnice przedsiebiorcy: nie dotyczy

Zakres wylgczenia jawnosci: dane objete oSwiadczeniem o zakresie tajemnicy przedsiebiorcy.

Podstawa prawna wylfgczenia jawnosci: art. 5 ust.1 ustawy z dnia 6 wrze$nia 2001 r. o dostepie do
informaciji publicznej (Dz. U. z 2016, poz.1764) w zw. z art. 11 ust. 4 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r.
o zwalczaniu nieuczciwej konkurencji (Dz. U. z 2003 r., Nr 153, poz. 1503 z p6zn. zm.).

Organ dokonujacy wytaczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.
Podmiot, w interesie ktérego dokonano wyfgczenia jawnosci: nie dotyczy
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Wykaz wybranych skrétéw

AACAP American Academy of Child and Adolescent Psychiatry

}AAgoe%(\:Aji?r Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

ASD zaburzenia ze spektrum autyzmu (ang. autism spectrum disorder)

ASQ Autism Screening Questionnaire

CbhC Centers for Disease Control and Prevention

Chat Kwestionariusz autyzmu w okresie poniemowlecym (ang. Checklist for Autism in Toddlers)

DSM-5 Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders

EEG elektroencefalografia

ICD-10 Miedzynarodowa Statystyczna Klggyﬁlfacja C_horc')b i Probleméw Zdrowotnych ICD-10
(ang. International Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems)

ITC Infant Toddler Checklist

KK Konsultant Krajowy

KSOP Karta Swiadczenia Opieki Zdrowotnej

M-Chat Zmodyfikowany .kwgstionariusz autyzmu w okresie poniemowlecym (ang. Modified
Checklist for Autism in Toddlers)

M-Chat-R/F Zmodyfikowany kwe_s_tionariusz_ autysz_J w okresie poni_emowl_e,cym, poprawiony
z follow-up (ang. Modified Checklist for Autism in Toddlers, Revised with Follow-Up)

MZ Ministerstwo Zdrowia

NHMRC National Health and Medical Research Council

NFZ Narodowy Fundusz Zdrowia

NICE The National Institute for Health and Care Excellence

NIH National Institutes of Health

NIK Najwyzsza Izba Kontroli

NIL Naczelna Izba Lekarska

NYSDH New York State Department of Health

NZMDP Ministry of Disabled People of New Zealand

PKB produkt krajowy brutto

POSI Parents' Observation of Social Interaction

POz

Podstawowa Opieka Zdrowotna
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1. Podstawowe informacje o zleceniu

Petna nazwa zlecenia:

Prosba o przygotowanie rekomendacji odnosnie wprowadzenia doswiadczen gwarantowanych z zakresu
podstawowe] opieki zdrowotnej badania przesiewowego realizowanego za pomocag kwestionariusza M-Chat,
stosowanego do diagnozowania nieprawidtowosci ze spektrum autyzmu. Badanie przedmiotowym
kwestionariuszem bytoby wykonywane w czasie badan bilansowych 2-latka.

Typ zlecenia:

X

|

zakwalifikowanie jako $wiadczenia gwarantowanego, wraz z okresleniem poziomu finansowania
w sposéb kwotowy albo procentowy lub sposobu jego finansowania, lub warunkoéw jego realizaciji (art. 31c
ustawy o Swiadczeniach)

usuniecie swiadczenia opieki zdrowotnej z wykazu Swiadczen gwarantowanych albo dokonanie zmiany
poziomu lub sposobu finansowania, lub warunkoéw realizacji $wiadczenia gwarantowanego (art. 31e—f
ustawy o swiadczeniach)

realizacja innych zadan zleconych przez ministra wlasciwego do spraw zdrowia
(art. 31n pkt 5 ustawy o Swiadczeniach)

Zlecenie dotyczy swiadczenia gwarantowanego z zakresu:

X

O Ooooooooo o o

podstawowej opieki zdrowotnej
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej
leczenia szpitalnego

opieki psychiatrycznej i leczenia uzaleznieh
rehabilitacji leczniczej

Swiadczen pielegnacyjnych i opiekunczych w ramach opieki dlugoterminowe;j
leczenia stomatologicznego

lecznictwa uzdrowiskowego

ratownictwa medycznego

opieki paliatywnej i hospicyjnej

Swiadczen wysokospecjalistycznych

programow zdrowotnych

Whnioskodawca:

Minister Zdrowia
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2. Przedmiot i historia zlecenia

Podstawa prawna i historia zlecenia: Pismem znak DLG.740.54.2022.TK.MS z 3 stycznia 2023 r.,
Minister Zdrowia, dziatajgc na mocy art. 31c ust. 1 ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze srodkéw publicznych (Dz.U. z 2020 r. poz. 1398, ze zm.) zlecit Prezesowi AOTMIT
przygotowanie rekomendacji w sprawie zakwalifikowania $wiadczenia opieki zdrowotnej: badania
przesiewowego realizowanego za pomocg kwestionariusza M-Chat, stosowanego do diagnozowania
nieprawidtowosci ze spektrum autyzmu w terminie do 31 marca 2023 r. Wraz z pismem przewodnim
Minister Zdrowia przekazat Karte Swiadczenia Opieki Zdrowotnej obejmujaca opis $wiadczenia. W dniu
1 marca 2023 r. oraz w toku korespondencji mailowej doprecyzowano zakres swiadczenia z autorkg
KSOP, dr n. med. Aleksandrg Lewandowska.

Historia korespondencji

Prezes NFZ. Agencja, dziatajgc na podstawie art. 31c ust. 3 pkt. 2 ustawy o Swiadczeniach, pismem
znak WS.420.2.2023.PH z 6 marca 2023 r. wystgpita do Prezesa NFZ z prosbg o przekazanie opinii
w sprawie zasadnosci zakwalifikowania wyzej opisanych Swiadczen opieki zdrowotnej jako Swiadczen
gwarantowanych w zakresie podstawowej opieki zdrowotnej. Do dnia 22.03.2023 r. odpowiedzi nie
otrzymano.

Po dacie zamkniecia raportu otrzymano opinie Prezesa NFZ. Whnioski z opinii zamieszczono w
aktualizacji raportu z dnia 30 marca 2023 r.

Eksperci kliniczni. W toku prac analitycznych wystgpiono do konsultantéw krajowych i wojewddzkich
w dziedzinie medycyny rodzinnej, pediatrii, psychiatrii dzieci i mtodziezy, psychologii Kklinicznej,
neurologii dzieciecej oraz psychoterapii dzieci i mtodziezy z prosbg o przekazanie opinii eksperckiej,
zgodnie z art. 31c ust.3 pkt 1 ustawy o Swiadczeniach, w sprawie zasadnosci zakwalifikowania
ww. swiadczenia opieki zdrowotnej jako Swiadczenia gwarantowanego z zakresu podstawowej opieki
zdrowotnej.

O ocene zasadnosci finansowania ww. $wiadczenia ze s$rodkow publicznych poproszeni zostali
nastepujgcy eksperci:

a. dr n. med. Aleksandra Lewandowska Konsultant Krajowy w dziedzinie psychiatria dzieci
i mtodziezy, nie otrzymano opinii (wskazanie Konsultantow Krajowych z innych dziedzin
medycyny)

b. dr n. hum. Bernardetta Izydorczyk, Konsultant Krajowy w dziedzinie psychologii klinicznej,
odpowiedz otrzymano 10 marca 2023 r.

c. dr hab. n. med. Agnieszka Mastalerz-Migas, Konsultant Krajowy w dziedzinie medycyny
rodzinnej, nie otrzymano opinii.

d. dr hab. n. med. Agnieszka Stopien, Konsultant Krajowy w dziedzinie psychoterapii dzieci i
mtodziezy, nie otrzymano opinii.

e. prof. dr hab. n. med. Ewa Emich-Widera, Konsultant Krajowy w dziedzinie neurologii dzieciecej,
nie otrzymano opinii.

f. prof. dr hab. n. med. Teresa Jackowska, Konsultant Krajowy w dziedzinie pediatrii, nie
otrzymano opinii.

g. drhab. n. med. Maciej Pilecki Konsultant Wojewddzki w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy,
odpowiedz otrzymano po dacie zamknigecia raportu i wyznaczonym terminie, w dniu 27 marca
2023 r. — wnioski z opinii zamieszczono w aktualizacji raportu z dnia 30 marca 2023 r.

W zwigzku z wtgczeniem do materiatlu dowodowego po terminie i dacie zamkniecia raportu opinii
Prezesa NFZ oraz opinii dr hab. n. med. Macieja Pileckiego po terminie i dacie zamkniecia raportu
— zostat on zaktualizowany w nastepujgcych czesciach:

1. Streszczenie wykonawcze (str. 9-14),

7/58



WS.420.2.2023
Kwestionariusz M-Chat do diagnozowania nieprawidfowosci ze spektrum autyzmu

2. Opinie ekspertéw klinicznych (str. 31-35),

3. Analiza wplywu finansowania swiadczenia opieki zdrowotnej ze $rodkéw publicznych na
system ochrony zdrowia (str. 44-49).
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3. Streszczenie wykonawcze

3.1. Obecna praktyka w Polsce

Aktualnie nie stosuje sie w trakcie badanh bilansowych narzedzi do diagnozowania zaburzen ze spektrum
autyzmu. Zgodnie z definicjg zawartg w rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 24 wrzesnia 2013 r.
w sprawie swiadczen gwarantowanych z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej (Dz.U. 2021 poz. 540,
z pbézn. zm.) okresowe badanie profilaktyczne (bilans zdrowia) - przeprowadzany w wieku 2 lat
obejmuje:

1) badanie lekarskie podmiotowe i przedmiotowe, ze szczegdinym uwzglednieniem tempa rozwoju
fizycznego (pomiary: masy i dtugosci ciata), w tym okreslenie wspofczynnika masy ciata (Body
Mass Index — BMI), i psychomotorycznego oraz przebytych schorzen;
2) ocene wykonania szczepieh ochronnych zgodnie z kalendarzem szczepien;
3) ocene obecnosci czynnikow ryzyka uszkodzenia stuchu;
4) przeprowadzenie testu rozwoju reakcji stuchowych oraz ocene rozwoju mowy;
5) test Hirschberga w kierunku wykrywania zeza;
6) pomiar cisnienia tetniczego krwi.
Nie obejmuje ono oceny rozwoju psychospotecznego, ktory stanowi element badania bilansowego
dzieci w trzeciej klasie szkoty podstawowej oraz na pdzniejszych etapach edukacji.

Pacjenci z podejrzeniem zaburzen (stwierdzonym w lub poza systemem opieki zdrowotnej) trafiajg do
osrodkéw srodowiskowej opieki psychologicznej i psychoterapeutycznej dla dzieci i mtodziezy (I poziom
referencyjnosci) w celu potwierdzenia wstepnej diagnozy przez psychologa. Nastepnie kierowani sg do
centrum zdrowia psychicznego dla dzieci i mtodziezy (Il poziom referencyjnosci) w celu postawienia
ostatecznej diagnozy przez lekarza psychiatre oraz skierowania na terapie.

W oparciu o0 dane sprawozdawczo-rozliczeniowe za lata 2014-2021, na podstawie populacji
siedmiolatkéw, mozna wnioskowac, ze 32% pacjentéw otrzymuje diagnoze przed ukonczeniem 3 roku
zycia, a pozostate 68% pacjentéw w wieku 3—7 lat.

3.2. Wytyczne, rozwigzania miedzynarodowe i opinie ekspertéow

Wytyczne

Wytyczne praktyki klinicznej zalecajg przeprowadzanie oceny ryzyka wystgpienia zaburzen ze spektrum
autyzmu przez lekarza podczas wizyt kontrolnych. Zaleznie od dokumentu jest to okreslane jako
screening lub jako element rutynowej opieki lekarskiej. Forma przeprowadzania oceny, mozliwe do
wykorzystania narzedzia oraz wiek dzieci r6znig sie miedzy dokumentami.

W wytycznych SIGN 2016 i NZMDP 2022 sformutowano zalecenie przeciwko stosowaniu screeningu
w populacji ogélnej. Jednoczesnie wytyczne wskazujg aby lekarz regularnie omawiat z opiekunami
prawidtowos¢ rozwoju dziecka zwracajac uwage na cechy wskazujgce na ASD. Wytyczne NICE w ogole
nie uzywajg sformutowania ,screening”, natomiast wskazujg na koniecznos$¢ oceny ryzyka ASD przez
lekarza prowadzgcego dziecko w ramach rutynowych wizyt kontrolnych. Jednak wiekszosé
odnalezionych dokumentow wytycznych (AACAP 2014, NHMRC 2018, NYSDH 2017) zaleca
stosowanie badan przesiewowych.

Nalezy zaznaczy¢, ze pie¢ z szesciu wigczonych do analizy dokumentow wytycznych, podkresla, ze nie
mozna jednoznacznie okresli¢ potrzeby skierowania dziecka na dalszg diagnostyke ASD wytgcznie na
podstawie wyniku kwestionariusza do badan przesiewowych. Ocene powinien przeprowadzi¢ lekarz,
biorgc pod uwage peten obraz kliniczny, a rézne dostepne kwestionariusze mogg by¢ pomocne
w usystematyzowanym zebraniu wywiadu.
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Trzy z pieciu dokumentéw wytycznych (AACAP 2014, SIGN 2016, NZMDP 2022), ktére wymieniajg
mozliwe do stosowania kwestionariusze (jako pomoc w wywiadzie), uwzgledniajg M-Chat, a jedne nie
(NHMRC 2018).

Jedynie wytyczne Nowojorskiego departamentu zdrowia (NYSDH 2017), zalecaja uzywanie
wystandaryzowanych kwestionariuszy dopasowanych do wieku dziecka jako podstawy badan
przesiewowych. Wymienia trzy mozliwe do stosowania narzedzia, w tym nowszg wersje M-Chat-R/F
zawierajgcg pogtebiony wywiad w przypadku wyniku ,niepewnego”.

Wiekszos¢ zaleceh nie wskazuje konkretnego wieku, w ktérym nalezy przeprowadzi¢ ocene ryzyka
w kierunku ASD. Zaleca sie aby byta ona przeprowadzana w ramach wizyt kontrolnych. Jednoczesnie
we wszystkich rekomendacjach podkreslono wplyw wczesnego rozpoznania i rozpoczecia terapii na
uzyskanie lepszych efektéw leczenia. Dokument NYSDH 2017 zaleca przynajmniej dwa badania:
w wieku 18 miesigcy oraz miedzy 24 a 30 m.z., natomiast NZMDP 2022 co najmniej trzy: w wieku 8-12
miesiecy, 2-3 lat oraz 4-5 lat.

Wszystkie wytyczne wskazujg, ze uzyskanie pierwszego wyniku ujemnego w badaniu przesiewowym
lub stwierdzenie braku oznak ASD w wywiadzie, nie zwalnia z koniecznosci przeprowadzenia
badan/wywiadu podczas kolejnych wizyt kontrolnych. Podkreslajg takze znaczenie wczesnej diagnozy
dla mozliwos$ci wczesnego rozpoczecia terapii, dzieki czemu uzyskiwane efekty leczenia sg lepsze.

W toku analizy wptywu wczesnego rozpoczecia terapii u dzieci zdiagnozowanych w trakcie badan
przesiewowych na jej efektywnosé, zidentyfikowano analize brytyjskiego Narodowego Komitetu ds.
Badan Przesiewowych (2023 r.) ,A review of screening for autism spectrum disorders in pre-school
children under the age of 5 years” majgcg na celu ocene zasadnosci przeprowadzania badan
przesiewowych u dzieci ponizej 5 r.z.. Analize przeprowadzono w zakresie:

1. Utrzymania rozpoznania ASD postawionego u tak matych dzieci na dalszym etapie rozwoju
Wskazano, iz istnieje niewiele dowoddéw na to, Ze rozpoznanie ASD utrzymuje sie po
ukonczeniu 4 lub 5 roku zycia, poniewaz dzieci objete witgczonymi badaniami miaty okoto 2 lat,
kiedy otrzymaty wstepng diagnoze, a okres obserwacji wiekszoéci z nich wynosit maksymalnie
2 lata. Wskazano na koniecznos¢ dalszych badah w populacji poddanej badaniu
przesiewowemu z wykorzystaniem zaslepiania podczas obserwacji, aby dostarczy¢ bardziej
uzytecznych informaciji na temat stabilnosci diagnoz ASD postawionych u matych dzieci.

2. Doktadnosci narzedzi przesiewowych u dzieci ponizej 5 roku zycia w celu identyfikacji ASD
Wersje kwestionariusza M-CHAT wskazano jako najczesciej oceniane, z szacunkowg czutoscig
okoto 80%. Podkreslono jednak ograniczenia zwigzane z duzym ryzykiem biedu
systematycznego, gtéwnie ze wzgledu na podejScie do obserwacji dzieci z negatywnym
wynikiem badan przesiewowych oraz brak zaslepiania wynikéw badah przesiewowych
w ocenach diagnostycznych ASD. Ponadto wskazano, ze dowody sugeruja, iz badania
przesiewowe w kierunku ASD prowadzg do przypadkowych ustalen, takich jak inne zaburzenia
rozwojowe/jezykowe lub opdznienia.

3. Korzysci z wczesnej interwencji u dzieci w wieku 5 lat i mtodszych, wykrytych w badaniach
przesiewowych
Wskazano, iz maksymalny czas obserwacji wérdd zidentyfikowanych badan wynosit zaledwie
2 lata, stad istnieje ograniczona liczba dowoddéw dotyczgcych dtugoterminowych wynikéw
wczesnej interwencji u tych matych dzieci zidentyfikowanych w badaniach przesiewowych.

Na podstawie przeprowadzonej analizy stwierdzono, ze brak jest podstaw do przeprowadzania badan
przesiewowych w kierunku ASD u dzieci ponizej 5 roku zycia.

Rozwiazania miedzynarodowe

Badanie przesiewowe w kierunku zaburzeh ze spektrum autyzmu przeprowadzane w populacji ogéinej
dzieci w trakcie bilansu zdrowia stosowane jest w USA podczas wizyt kontrolnych w 18 oraz 24 miesigcu
zycia. W Szkocji, Niemczech, Francji badanie przesiewowe jest przeprowadzane u dzieci
z podwyzszonym ryzykiem wystgpienia ASD oraz z niepokojgcymi objawami, nie zaleca sie
przeprowadzania w populacji ogélnej. Nie odnaleziono informacji czy ocena rozwoju
psychospotecznego jest statym elementem bilanséw zdrowia w tych krajach.
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We wszystkich 4 krajach kwestionariusz M-CHAT jest wymieniany jako jedno z wielu narzedzi mozliwych
do wykorzystania w trakcie oceny, jednak nie wskazywane jest preferowane wykorzystanie konkretnego
Z nich.

Opinie ekspertow

W toku prac wystgpiono do konsultantéw krajowych i wojewddzkich w dziedzinie medycyny rodzinne;j,
pediatrii, psychiatrii dzieci i mtodziezy, psychologii klinicznej, neurologii dzieciecej oraz psychoterapii
dzieci i mtodziezy z prosbg o przekazanie opinii eksperckiej. Do dnia ukonczenia analizy uzyskano
opinie jedynie od prof. dr hab. Bernadetty Izydorczyk (Konsultant Krajowej w dziedzinie psychologii
klinicznej). Wedtug Pani Profesor zasadne jest wprowadzenie badan przesiewowych w kierunku
zaburzen ze spektrum autyzmu, a odpowiednim do tego momentem jest ,bilans dwulatka”. Pozwoli to
na wczesne wykrycie zaburzen i rozpoczecie terapii co daje lepsze rokowania dtugoterminowe dla
catosciowego rozwoju dziecka. Jako odpowiednie narzedzie wskazuje kwestionariusz M-Chat-R. Jako
zalety wymienia jego wysoka czutos¢ diagnostyczna przy jednoczesnej krétkiej i zrozumiatej dla
odbiorcow tresci, szybki sposéb obliczania wynikow i dostepnos¢ narzedzia. Jako wady wskazuje jego
przesiewowy charakter, nie jest to specjalistyczne narzedzie psychologiczne do badania
zréznicowanych aspektéw w spektrum zaburzen autyzmu, jakim jest np. ADOS2.

W dniu 27.03.2023 r. po zakonczeniu prac analitycznych, otrzymano kolejng opinie, ktérg dotgczono w
ramach aktualizacji raportu.

W opinii dr hab. Macieja Pileckiego (Konsultant Wojewo6dzki w dziedzinie psychologii klinicznej) zasadne
jest wprowadzenie badan przesiewowych w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu, a odpowiednim
do tego momentem jest bilans dwulatka wykonywany przez lekarza. Ekspert ma watpliwosci co do
trafnosci diagnostycznej narzedzia M-Chat i wskazuje, ze zastosowanie dodatkowego wywiadu z
narzedzia M-Chat-R/F znaczaco zwieksza trafno$¢ diagnostyczng. Wskazuje tez szereg innych
mozliwych do wykorzystania kwestionariuszy, w tym narzedzia w jezyku polskim (Q-Chat, ESAT, STAT),
nie wskazuje jednak najlepszego z nich. Wedtug szacunkéw eksperta, wprowadzenia badania
przesiewowego moze spowodowaé zwiekszenie obcigzenia placéwek | stopnia referencyjnosci nawet
0 30%. W przypadku wprowadzenia badania narzedziem M-Chat podczas badan bilansowych,
konieczne bedzie przeszkolenie lekarzy w tym zakresie.

Dodatkowo Konsultant Wojewddzki zwraca uwage na konieczno$é catosciowego podejscia do zdrowia
psychicznego dzieci w wieku 0-3 lat (szkolenia dla lekarzy m.in. POZ, perinatologéw, pediatrow,
potoznych, rodzicow, pracownikow ztobkdéw i przedszkoli), a nie jedynie skupianie si¢ na ASD.

3.3. Wyniki analizy klinicznej

W zakresie analizy wplywu wczesnej diagnostyki na efektywnosé terapii

W toku prac na wptywem wczesnego rozpoczecia terapii u dzieci zdiagnozowanych w trakcie badan
przesiewowych na jej efektywnosc¢, poddano analizie przeglad Brytyjskiego Narodowego Komitetu ds.
Badan Przesiewowych (2023 r.) ,A review of screening for autism spectrum disorders in pre-school
children under the age of 5 years” , w ktérym wskazano na ograniczong liczbe dowodéw naukowych
dotyczacych dilugoterminowych wynikéw wprowadzenia wczesnej interwencji u matych dzieci.
Na podstawie przeprowadzonej analizy stwierdzono, ze brak jest podstaw do przeprowadzania badan
przesiewowych w kierunku ASD u dzieci ponizej 5 roku zycia.

W zakresie parametréow testéw diagnostycznych badania M-Chat

W celu odnalezienia badan dotyczgcych wykorzystania narzedzia M-Chat do badan przesiewowych
w kierunku ASD dokonano wyszukiwania systematycznego dowoddéw naukowych. Na potrzeby
niniejszej analizy ograniczono sie do opracowan wtérnych. Odnaleziono dwa badania spetniajgce
kryteria wtgczenia do przegladu i poddano je analizie.

Wyniki metaanalizy Wieckowski 2023 oceniajgcej parametry narzedzi M-CHAT oraz M-CHAT-R/F
stosowane do diagnostyki zaburzen ze spektrum autyzmu wskazujg na:
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e wysokg trafno$¢ badania przy uzyciu kwestionariusza M-Chat jako testu przesiewowego
w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu (czuto$¢ od 82% do 83%, przy swoistosci od
84% do 99%);

e wartos¢ predykcyjng ujemng w populacji badanej przy prewalencji ASD 1% na poziomie ponad
99,8-99,9%, co pozwala wnioskowaé o bardzo wysokiej wiarygodnosci wyniku ujemnego;

¢ niskie wartosci predykcyjne dodatnie w populacji badanej przy prewalencji ASD 1% na poziomie
5-45%, a co za tym idzie, dodatni wynik badania musi by¢ potwierdzony dalszg diagnostyka,
przy uwzglednieniu diagnostyki roznicowej innych zaburzen rozwojowych.

W badaniu wtérnym Levy 2020 oceniano parametry narzedzi diagnostycznych w badaniach

przesiewowych w kierunku zaburzeh ASD w populacji ogélnej dzieci w podstawowej opiece zdrowotne;.
W przypadku oceny dzieci w 24-36 miesigcu zycia wskazano nastepujgce narzedzia:

¢ M-Chat (The Modified Checklist for Autism in Toddlers),

e M-Chat-R/F (Modified Checklist for Autism in Toddlers, Revised with Follow-Up),
e ITC (Infant-Toddler Checklist),

e PDQ1 (Psychological Development Questionnaire-1),

e SCQ (Social Communication Questionnaire).

Wyniki parametrow diagnostycznych dla zidentyfikowanych kwestionariuszy (minimalne i maksymalne
zidentyfikowane w badaniach pierwotnych wtgczonych do przeglgdu) byty poréwnywalne. Narzedzia
M-Chat oraz M-Chat-R/F to jedyne zidentyfikowane w przegladzie kwestionariusze, ktére sa
zwalidowane na jezyk polski oraz sg bezkosztowe w uzytkowaniu.

3.4. Skutki wnioskowanej zmiany dla systemu ochrony zdrowia

Obecnie nie jest realizowany program badan przesiewowych zaburzeh ze spektrum autyzmu.
Bilans zdrowia w wieku 2 lat nie obejmuje oceny rozwoju psychospotecznego. Wprowadzenie
swiadczenia jako elementu bilansu zdrowia spowoduje, ze realizacja odbywac¢ sie bedzie w sposéb
komplementarny do obecnie finansowanego swiadczenia. W zwigzku z tym, iz narzedzie M-Chat jest
procedurg bezkosztowg, nie generujgcg kosztow zwigzanych z zakupem licencji, uzytkowania
i rozpowszechniania, wprowadzenie swiadczenia jako elementu bilansu zdrowia nie wptynie na koszt
realizacji Swiadczen z zakresu podstawowej opieki zdrowotne;j.

Podstawowym celem wigczenia badania przesiewowego ASD jako elementu bilansu zdrowia w wieku
2 lat jest przesuniecie momentu diagnozy i rozpoczecia ewentualnej terapii, stgd pacjenci objeci
badaniem nie powinni stanowi¢ dodatkowych pacjentéw dla systemu. W obecnie funkcjonujgcej sciezce
pacjenci ci trafiajg do systemu, jednak w pézniejszym wieku. W oparciu o dane
sprawozdawczo-rozliczeniowe za lata 2014-2021, na podstawie populacji siedmiolatkébw, mozna
wnioskowac, ze 32% pacjentow otrzymuje diagnoze przed ukonczeniem 3 roku zycia, a pozostate 68%
pacjentow w wieku 3-7 lat.

W oparciu o dane uzyskane z analizy klinicznej mozna szacowaé odsetek wszystkich uzyskanych
z badania M-Chat wynikéw dodatnich (true positive i false positive) na 15%. Dane z analizy Brytyjskiego
Narodowego Komitetu ds. Badan Przesiewowych wskazujg, iz badania przesiewowe w kierunku ASD
prowadzg do przypadkowych ustalen, takich jak inne zaburzenia rozwojowe/komunikacyjne lub
opoznienia rozwoju. Rowniez opinia Konsultanta Krajowego w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy
wskazuje, ze wsrdéd dzieci z dodatnim wynikiem badania M-Chat poza pacjentami z ASD znajda sie
réwniez pacjenci z innymi rodzajami zaburzenh rozwojowych, stgd decyzja o koniecznosci skierowania
do dalszej diagnostyki kazdego dziecka, ktére uzyskato wynik dodatni wydaje sie by¢ uzasadniona.
Jednak z uwagi na ograniczone dowody naukowe, arbitralne zatozenie, iz uzyskane wyniki fatszywie
dodatnie obejmowac beda jedynie pacjentéw z innymi zaburzeniami rozwojowymi (a nie pacjentow
zdrowych) obarczone jest duzg niepewnoscia.

Biorgc pod uwage, liczbe sprawozdanych zrealizowanych bilanséw zdrowia w wieku 2 lat, wynoszgcych
80 658 w roku 2021 oraz przyjmujac arbitralne zatozenie, iz 15% pacjentéw wymagac bedzie dalszej
diagnostyki w osrodku | stopnia referencyjnego systemu ochrony zdrowia psychicznego dzieci
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i mtodziezy, do podmiotow tych trafitoby rocznie 12 098 pacjentéw. Przy liczbie poradni (dane
sprawozdawczo-rozliczeniowe za 2021 r.) wynoszgcej 381, mozna szacowaé srednio rocznie 32
nowych pacjentéw przypadajgcych na jeden podmiot. Przy obecnym obcigzeniu podmiotéw (120 283
pacjentow na 381 osrodkéw — $rednio 315 swiadczeniobiorcow rocznie na osrodek) — mozna szacowac
Srednie zwigkszenie obcigzenia osrodka o 10%. w skali roku. W kontekscie kosztow stanowigcych
skutek wprowadzonego rozwigzania przektadajgcego sie na zwiekszenie liczby pacjentéw w Zespotach
lub Osrodkach srodowiskowej opieki psychologicznej i psychoterapeutycznej dla dzieci i mtodziezy - |
poziom referencyjny, lub Centrach zdrowia psychicznego dla dzieci i miodziezy - poradnia zdrowia
psychicznego — Il poziom referencyjny, zgodnie z opinig NFZ:

e ,nie jest mozliwa do oszacowania liczba pacjentéw przyjetych przez | poziom referencyjny w
ramach ktérego pacjent otrzymatby porade diagnostyczng psychologiczng, a nastepnie i tak
musiatby byé przekierowany do lekarza psychiatry dzieci i mtodziezy w ramach Il poziomu
referencyjnego lub Poradni dla oséb z autyzmem dzieciecym w celu ostatecznej diagnozy,

e zuwagi na fakt, ze AOTMIT jest w trakcje publikowania taryf Swiadczehn gwarantowanych w
zakresie $wiadczen dedykowanych osobom z autyzmem dzieciecym, zatem na dzien
dzisiejszy nie wiemy jaki bedzie ostateczny koszt diagnozy oséb z catosciowymi zaburzeniami
rozwoju.”

Zgodnie z opinig Konsultanta Krajowego wdrozenie badania przy uzyciu narzedzia M-Chat jako
elementu bilansu zdrowia w wieku 2 lat moze by¢ zwigzane z koniecznoscig podwyzszenia kompetenc;ji
lekarzy POZ przeprowadzajgcych bilans. Zasadne bytloby rozwazenie przez MZ aby wraz z wdrozeniem
przygotowac seminaria umozliwiajgce wprowadzenie narzedzia do praktyki i zapoznanie lekarzy POZ
z nowym elementem bilansu. Na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych za lata 2017-2021
liczba lekarzy wykonujgcych bilans 2-latka wyniosta 13 425, natomiast w oparciu o Zestawienia
liczbowego lekarzy i lekarzy dentystow wg dziedziny i stopnia specjalizacji Naczelnej Izby Lekarskiej
mozna wnioskowac, ze liczba lekarzy moggacych wykonywac bilans (lekarze pediatrzy i specjalisci
medycyny rodzinnej) moze wynosi¢ 27 118 (odpowiednio 15 305 i 11 813). Z uwagi na fakt, ze dane
dotyczace liczby lekarzy mogacych realizowa¢ s$wiadczenie bilansu zdrowia w wieku 2 lat
$g ograniczone, oszacowanie kosztu szkolen dla lekarzy jest obarczone duzg niepewnoscia.

Ponadto, zgodnie z opinig NFZ, ,z uwagi na fakt, Ze badanie przesiewowe w kierunku zaburzeh ze
spektrum autyzmu miatoby sie odbywaé w trakcie badan bilansowych 2-latka, konieczna jest
nowelizacja rozporzgdzenia Ministra Zdrowia w sprawie $wiadczeh gwarantowanych z zakresu
podstawowej opieki zdrowotnej [1] w czesci lll zat. 1. Poszerzenie badania bilansowego o wnioskowane
dziatanie moze ponadto spowodowac koniecznos¢ zwiekszenia przez NFZ np. stawki kapitacyjnej lub
wprowadzenie innej dodatkowej doptaty dla lekarzy POZ realizujgcych porady bilansowe w tej grupie
wiekowej, a tym samym wzrost naktadéw na finansowanie swiadczen z zakresu podstawowej opieki
zdrowotnej.”

3.5. Whnioski i ograniczenia

Przesuniecie momentu diagnozy i rozpoczecia terapii.

W obecnie funkcjonujacej $ciezce pacjenci z zaburzeniami ze spektrum autyzmu trafiajg do systemu na
diagnostyke w ré6znym wieku, czesto w przedszkolnym i szkolnym. Celem wprowadzenia screeningu
jest przesuniecie momentu diagnozy i rozpoczecia terapii. Dzieci, ktére uzyskaty prawdziwie dodatni
wynik testu w wiekszosci nie bedg stanowity dodatkowych pacjentéw, a jedynie tych, ktérzy trafiliby do
systemu w starszym wieku.

W oparciu o dane uzyskane z analizy klinicznej mozna szacowaé odsetek wszystkich uzyskanych
z badania M-Chat wynikéw dodatnich (true positive i false positive) na 15%. Dane z analizy Brytyjskiego
Narodowego Komitetu ds. Badan Przesiewowych oraz opinia Konsultanta Krajowego w dziedzinie
psychiatrii dzieci i mtodziezy wskazujg, ze wérdd dzieci z dodatnim wynikiem badania M-Chat poza
pacjentami z ASD znajda sie rowniez pacjenci z innymi rodzajami zaburzen rozwojowych. W zwigzku
z tym decyzja o koniecznosci skierowania do dalszej diagnostyki kazdego dziecka, ktore uzyskato wynik
dodatni wydaje sie by¢ uzasadniona. Jednak z uwagi na ograniczone dowody naukowe, arbitralne
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zatozenie, iz uzyskane wyniki falszywie dodatnie obejmowaé bedg jedynie pacjentéw z innymi
zaburzeniami rozwojowymi obarczone jest duzg niepewnoscia.

Wytyczne, dane literaturowe oraz opinie ekspertow podajg jako aksjomat istotnos¢ wczesnej
diagnostyki w kontekscie poprawy efektywnosci terapii. Nie odnaleziono jednak wysokiej jakosci
dowoddéw naukowych na skuteczno$¢ wczesnej terapii w zakresie istotnych punktéw koncowych.
Ponadto w ramach przeprowadzonego przegladu nie zidentyfikowano analiz ekonomicznych
dotyczacych przedmiotowego sSwiadczenia. W zwigzku z czym nie ustalono wptywu wykonywania
badan przesiewowych w wieku od dwdch do trzech lat na koszty zwigzane z dalszg diagnostykg i terapig
oraz zyski w postaci wzrostu jakosci zycia pacjentow.

Trafno$¢ analizowanej metody diagnostycznej

W toku analizy klinicznej w ramach rozpatrywanej metaanalizy (Wieckowski 2023) wskazano na wysokg
trafnos¢ badania przy uzyciu kwestionariusza M-Chat jako testu przesiewowego w kierunku zaburzen
ze spektrum autyzmu (czuto$¢ 82%- 83%, swoisto$¢ 84%-99%, wartos¢ predykcyjna ujemna w przy
prewalencji ASD 1% na poziomie 99,8-99,9%). W ramach przegladu literatury nie odnaleziono jednak
dowoddéw naukowych potwierdzajgcych przewage kwestionariusza M-Chat nad innymi dostepnymi
narzedziami. Zaréwno wytyczne praktyki klinicznej jak i przeglady systematyczne wskazujg na szereg
mozliwych do wykorzystania kwestionariuszy, przy czym zaden z nich nie zostat wskazany jako
preferowany. Konsultant Krajowa w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy, uzasadnita wybér tego
narzedzia jego uzytecznoscig praktyczng tj. dostepnoscig, brakiem kosztéw zakupu i uzytkowania,
wysokim rozpowszechnieniem, tatwos$cig i szybkoscig jego przeprowadzenia.

Obciazenie osrodkéw srodowiskowej opieki psychologicznej i psychoterapeutycznej dla dzieci
i mlodziezy

W przypadku wprowadzenia badania przesiewowego ASD przy uzyciu narzedzia M-Chat nie jest
zaktadany wzrost kosztéw jednostkowych $wiadczenia, ani wzrost liczby pacjentéw objetych
dotychczasowymi sSwiadczeniami w zakresie podstawowej opieki zdrowotnej. Jednak zakfadany
odsetek uzyskanych wynikéw dodatnich badania (15% populacji) moze wptyng¢ na istotne obcigzenie
osrodkow srodowiskowej opieki psychologicznej i psychoterapeutycznej dla dzieci i mtodziezy (I poziom
referencyjnosci).

Alternatywne rozwigzanie systemowe

W toku prac analitycznych uwzgledniono zakres bilanséw zdrowia u dzieci starszych oraz wytyczne
praktyki klinicznej, ktére wskazujg na zasadnos¢ przeprowadzenia oceny rozwoju psychospotecznego
u dzieci w wieku 2 lat. W zwigzku z tym alternatywg do wprowadzenia badania przesiewowego ASD
z wykorzystaniem narzedzia M-Chat moze byc¢ rozszerzenie zakresu bilansu zdrowia w wieku dwoch
lat o ocene rozwoju psychospotecznego. Obecnie ocena ta pojawia sie po raz pierwszy dopiero jako
element badania bilansowego u dzieci w trzeciej klasie szkoty podstawowe;j.
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4. Problem decyzyjny

4.1. Problem zdrowotny

Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ang, autism spectrum disorders, ASD) uznawane sg za grupe
ztozonych nieprawidtowosci neurorozwojowych, charakteryzujgcych sie znacznymi trudno$ciami

w interakcjach spotecznych i komunikowaniu sie, a takze wystepowaniem ograniczonych,
powtarzanych, stereotypowych wzorcéw zachowania i zainteresowan.

[APA 2013]

Epidemiologia

Aktualne dane epidemiologiczne wskazujg na to, ze ASD dotyczy co najmniej 1% os6éb w populaciji
ogolnej. Liczba osbéb z tg diagnozg systematycznie wzrasta. Zwigzane jest to m.in. z wigekszg
wykrywalnoscig, rozszerzeniem definicji, wzrostem wiedzy profesjonalistéw i rodzicow, a takze lepszg
dostepnoscig do ustug diagnostycznych. Brak jest dokladnych informacji na temat rozpowszechnienia
zaburzen ze spektrum autyzmu w Polsce. Przyjmuje sie za reprezentatywne dane z badan z innych
krajow w Europie. Statystyki wskazujg, ze autyzm diagnozowany jest u chtopcéw okoto 4 razy czesciej
niz u dziewczat.

[APA 2013, Banasiak 2010]

Wedtug raportu NIK ,Wsparcie oséb z autyzmem i zespotem Aspergera w przygotowaniu do
samodzielnego funkcjonowania” z 2019 roku, w roku szkolnym 2018/2019 z ksztatcenia specjalnego
w szkotach i przedszkolach korzystato 54,4 tys. dzieci z autyzmem lub zespotem Aspergera. Oznacza
to, ze zdiagnozowano autyzm lub zespot Aspergera u jednego na 115 uczniéw (0,87%).

[NIK 2019]
Etiologia

Etiologia zaburzen jest zlozona i nie do konca poznana, wyréznia sie czynniki genetyczne,
neurobiologiczne i Srodowiskowe. Nieprawidlowosci w badaniu EEG obserwuje sie u 20%—25%
chorych, a osoby z ASD czesciej cierpig na padaczke. Wiele obszaréw moézgu chorego wykazuje
nieprawidtowosci i wiele systemédw neuronalnych bierze udziat w powstawaniu zaburzen. Badania
posmiertne wykazaly liczne nieprawidtowosci szczegdlnie w obrebie uktadu limbicznego. Osoby z ASD
majg wieksze mbzgi z aberracjami w rozwoju szlakéw istoty biatej. Wykazano tez zwigkszenie
obwodowego stezenia serotoniny. Zwiekszone ryzyko wystgpienia ASD u kolejnego dziecka oraz
w przypadku bliznigt jednojajowych w poréwnaniu do dwujajowych, silnie wskazuje na uwarunkowanie
genetyczne zaburzen. Dziedziczenie ma charakter wielogenowy. U niektérych chorych stwierdza sie
stwardnienie guzowate, zespét kruchego chromosomu X, zesp6t Angelmana, fenyloketonurie. Wptyw
mogg mieé¢ tez czynniki Srodowiskowe, szczegdlnie komplikacje cigzowe np. zakazenie wirusem
opryszczki, wrodzona rézyczka. Autyzm czesciej stwierdza sie u dzieci z cigz przenoszonych lub
wczesniaczych oraz z niedotlenieniem przy porodzie, jak rowniez u dzieci matek z cukrzyca cigzowa,
przyjmujacych niektére leki (np. na epilepsje) czy narazonych na toksyny srodowiskowe.

[Modabbernia 2017, Volkmar 2014, Rowland 2008, Wright 2008]

Diagnostyka i objawy:

Wedtug klasyfikacji ICD-10 zaburzenia ze spektrum autyzmu obejmujg kategorie F84 Catosciowe
zaburzenia rozwojowe, w tym:

e F84.0 — Autyzm dzieciecy

e F84.1 — Autyzm atypowy

o F84.2 — Zespdt Retta

e FB84.3 — Inne dzieciece zaburzenia dezintegracyjne
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e F84.4 — Zaburzenie hiperkinetyczne z towarzyszgcym uposledzeniem umystowym i ruchami
stereotypowymi

o F84.5— Zespot Aspergera

e F84.8 — Inne cato$ciowe zaburzenia rozwojowe

e F84.9 — Catosciowe zaburzenia rozwojowe, nieokreslone

Zaburzenia te cechuje r6znorodnosé¢ objawow i stopnia ich nasilenia, a wspélnymi cechami sg problemy
w komunikacji i rozumieniu zjawisk spotecznych. Zaburzenia ze spektrum autyzmu nalezy odrézni¢ od
innych specyficznych zaburzen rozwojowych, zaburzen jezykowych, gtuchoty, reaktywnych zaburzen
przywigzania, zaburzen obsesyjno-kompulsywnych, niepetnosprawnosci intelektualnej, zaburzen
lekowych, czy choréb psychicznych np. schizofrenii lub innych choréb organicznych. [Volkmar 2014]

Objawy autyzmu mogg pojawi¢ sie w okresie niemowlecy, jednak najczesciej pojawiajg sie w okresie
poniemowlecym i wczesnoszkolnym. Wedtug klasyfikacji ICD-10 istniejg nastepujgce kryteria
rozpoznania autyzmu dzieciecego:

1. Nieprawidtowy lub uposledzony rozwdj wyraznie widoczny przed 3 rokiem zycia w co najmniej
jednym z nastepujacych obszaréw:

e Rozumienie i ekspresja jezykowa uzywane w spotecznym porozumiewaniu sig,
¢ Rozwoj wybidrczego przywigzania spotecznego lub wzajemnych interakcji spotecznych
e Zabawa funkcjonalna lub symboliczna.

2. tacznie musi wystgpi¢ co najmniej szes¢ objawoéw sposréd wymienionych w punktach a, b i ¢, przy
czym co najmniej dwa z punktu a i po co najmniej jednym z punktow b i c:

a) Jakosciowe nieprawidtowosci wzajemnych interakcji spotecznych, manifestujgce sie w co
najmniej dwdch z nastepujacych obszaréw:

e niedostateczne wykorzystywanie kontaktu wzrokowego, wyrazu twarzy, postawy ciata
i gestéw do odpowiedniego regulowania interakcji spotecznych,

e niedostateczny (adekwatnie do wieku umystowego i pomimo licznych okazji) rozwdj
zwigzkéw réwiesniczych, obejmujgcych wzajemne wspotdzielenie zainteresowan,
aktywnosci i emociji,

e brak odwzajemniania spoteczno-emocjonalnego, przejawiajgcy sie upo$ledzeniem lub
odmiennoscig reagowania na emocje innych oséb; lub brak modulowania zachowania
odpowiednio do spotecznego kontekstu; lub staba integracja zachowan spotecznych,
emocjonalnych i komunikacyjnych,

e brak spontanicznej potrzeby dzielenia z innymi osobami radosci, zainteresowan lub
osiggnie¢ (np. brak pokazywania, przynoszenia lub wskazywania innym ludziom
przedmiotéw osobistego zainteresowania).

b) Jakosciowe nieprawidtowosci w porozumiewaniu sie, manifestujgce sie w co najmniej jednym
z nastepujacych obszardéw:

e opodznienie lub catkowity brak rozwoju jezyka méwionego, ktére nie wigzg sie z prébg
kompensowania za pomocag gestow Ilub mimiki jako alternatywnego sposobu
porozumiewania sie (czesto poprzedzane przez brak komunikatywnego gaworzenia),

e wzgledny niedostatek inicjatyw i wytrwatosci w podejmowaniu wymiany konwersacyjnej
(na jakimkolwiek wystepujgcym poziomie umiejetnosci jezykowych), w ktérej zachodzg
zwrotne reakcje na komunikaty innej osoby,

o stereotypowe i powtarzajgce sie, idiosynkratyczne wykorzystywanie stow i wyrazen,
e brak spontanicznej roéznorodnosci zabawy w udawanie (,,na niby”) lub zabawy
nasladujgcej role spoteczne.
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c) Ograniczone, powtarzajgce sie i stereotypowe wzorce zachowania, zainteresowan
i aktywnosci przejawiane w co najmniej jednym z nastepujgcych obszarow:

e pochtoniecie jednym lub liczniejszymi  stereotypowymi  zainteresowaniami
0 nieprawidiowej tresci i zogniskowaniu, lub jednym lub wiecej zainteresowaniami
nieprawidtowymi z powodu swej intensywnosci i ograniczenia, a nie z powodu treéci
i zogniskowania

e wyraziscie kompulsywne przywigzanie do specyficznych, niefunkcjonalnych czynnosci
rutynowych i zrytualizowanych,

o stereotypowe i powtarzajgce sie manieryzmy ruchowe, obejmujgce stukanie bagdz
krecenie palcami; lub ztozone ruchy catego ciata,

e koncentracja na czgstkowych lub niefunkcjonalnych wiasciwosciach przedmiotow
stuzgcych do zabawy (jak np. ich zapach, odczuwanie powierzchni, powodowanego
hatasu lub wibraciji).

3. Obrazu klinicznego nie mozna wyjasni¢ innymi objawami cato$ciowych zaburzen rozwojowych,
specyficznymi rozwojowymi zaburzeniami rozumienia jezyka z wtérnymi trudnosciami spoteczno-
emocjonalnymi, reaktywnymi zaburzeniami przywigzania ani zaburzeniem selektywnosci
przywigzania, uposledzeniem umystowym z pewnymi cechami zaburzen emocji i zachowania,
schizofrenig o niezwykle wczesnym poczatku, ani zespotem Retta.

Zgodnie z Amerykanskg klasyfikacjg zaburzen psychiatrycznych (DSM-5) nie wyréznia sie juz
poszczegolnych zaburzen (wskazanych w klasyfikacji ICD-10), zostaty one zastgpione jedng nazwa:
zaburzen ze spektrum autyzmu (ang. autism spectrum disorder, ASD). Klasyfikacja DSM-5 wskazuje
nastepujgce objawy ASD:

1. Klinicznie znaczgce, state nieprawidtowos$ci w obrebie komunikacji spotecznej i interakgiji.

e Wyrazne deficyty w komunikacji werbalnej i niewerbalnej wykorzystywanej w interakcjach
spotecznych,

e Brak wzajemnosci spotecznej,
e Nieumiejetno$¢ rozwijania i utrzymywania relacji z rowiesnikami wtasciwej dla poziomu rozwoju.

2. Ograniczone, powtarzalne wzorce zachowan, zainteresowan i aktywnosci objawiajgce sie poprzez
€0 najmniej dwa z ponizszych objawow:

e Stereotypowe zachowania motoryczne lub werbalne lub nietypowe zachowania sensoryczne,
e Nadmierne przywigzanie do rutyny i zrytualizowanych wzorcow zachowania,
e Ograniczone zainteresowania.

3. Objawy muszg wystgpi¢ we wczesnym dziecinstwie (ale moge nie manifestowac sie w petni dopoki
oczekiwania spoteczne nie przekroczg ograniczonych mozliwosci dziecka).

[APA 2013, Wright 2008, WHO 1992]

4.1.1. Oceniana interwencja

Zgodnie z dotgczong do zlecenia MZ Kartg Swiadczenia Opieki Zdrowotnej kwestionariusz M-Chat
stanowi jedno z czesciej wykorzystywanych narzedzi do wczesnego przesiewowego wykrywania ASD
u matych dzieci. Kwestionariusz ten zostat stworzony przez Barona-Cohena, Allen i Gillberga w 1992
roku (Checklist for Autism in Toddlers, CHAT), a nastepnie zmodyfikowany w 2001 przez Robins i wsp.
(Modified Checklist for Autism in Toddlers, M-CHAT). Zmodyfikowana wersja jest odpowiednia dla dzieci
od 24. do 30. miesigca zycia. M-CHAT jest bezptatnym, walidowanym testem, dostepnym w jezyku
polskim, z okreslonym sposobem wyliczania wynikéw. Test sktada sie z 23 pytan z odpowiedziami
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Tak/Nie. Dziewie¢ pytan odnoszgcych sie do zwigzkdéw spotecznych i komunikacji posiada najwiekszg
moc dyskryminacyjna.

W 2014 roku autorzy narzedzia opublikowali jego aktualizacje pod nazwg M-Chat-R/F (Modified
Checklist for Autism in Toddlers Revised with Follow-Up). Jest to obecnie najnowsza wersja
kwestionariusza. W wersji M-Chat-R/F, w poréwnaniu do M-Chat usunieto trzy pytania:

3. Czy dziecko lubi wspina¢ sie po schodach?
4. Czy dziecko lubi bawi¢ sie w ,,a-kuku”/chowanego?

8. Czy potrafi bawi¢ sie matymi zabawkami (np. samochodzikami, klockami), nie
tylko biorgc je do buzi, obracajgc i upuszczajgc?

Pozostate pytania przeredagowano i dodano przyktady zachowani dziecka, ktérych pytania dotycza.
W wersji M-Chat, niewlasciwa odpowiedz na 2 pytania kluczowe lub na 3 dowolne, wskazuje na
catosciowe zaburzenia rozwoju. Natomiast w wersji M-Chat-R/F niewtasciwa odpowiedz na 8 lub wiecej
pytan wskazuje na cato$ciowe zaburzenia rozwoju. Natomiast wynik 3—7 punktéw jest wskazaniem do
przeprowadzenia dodatkowej oceny kwestionariuszem M-Chat-R/F, ktéry zawiera bardziej
rozbudowane pytania i algorytmy odpowiedzi, co pozwala rodzicom lepiej opisa¢ zachowanie dziecka
niz w przypadku dychotomicznej skali tak/nie. Dopiero uzyskanie ponad 2 punktéw w M-Chat-R/F
wskazuje na catosciowe zaburzenia rozwoju. Jak wskazuje Konsultant Krajowy w dziedzinie psychiatrii
dzieci i mtodziezy, dr n. med. Aleksandra Lewandowska wykonanie pogtebionej wersji kwestionariusza
M-CHAT-R/F, wymaga przeprowadzenia z rodzicem 20-30 minutowej rozmowy. Rozmowe musi
przeprowadzi¢ osoba przeszkolona w obstudze i interpretacji tego narzedzia (moze to by¢ np. psycholog
w osrodku | poziomu referencyjnego, psycholog w PPP lub psycholog placéwce wczesnej interwencji).
Przy uzyciu tego narzedzia przeszkolenia bedzie wymagata znacznie wieksza grupa: zaréwno lekarze
w POZ, jak i psychologowie w w/w placowkach. Poréwnanie trafnosci diagnostycznej obu narzedzi
przedstawiono ponize;.
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Wykres 1 Poréwnanie trafnosci diagnostycznej wnioskowanego kwestionariusza M-Chat (czarny)
z nowszg wersjg M-Chat-R (czerwony) — A oraz kwestionariusza M-Chat lub M-Chat-R w wersji z (czarny) i
bez (czerwony) pogiebionego wywiadu ,,follow-up” — B

Zrédto: Opracowanie wiasne na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ
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4.1.2. Aktualne postepowanie w Polsce

Aktualnie nie stosuje sie w trakcie badan bilansowych narzedzi do diagnozowania zaburzen ze spektrum
autyzmu. Pacjenci z podejrzeniem zaburzen (rozpoznanym w lub poza systemem opieki zdrowotnej)
trafiajg do osrodkéw opieki psychologicznej i psychoterapeutycznej dla dzieci i mlodziezy pierwszego
poziomu referencyjnosci w celu potwierdzenia badz odrzucenia wstepnej diagnozy przez psychologa.
Nastepnie kierowani sg do osrodkéw drugiego poziomu referencyjnosci w celu postawienia ostatecznej
diagnozy przez lekarza psychiatre oraz skierowania na terapie.

W oparciu o dane sprawozdawczo-rozliczeniowe za lata 2014-2021, na podstawie populacji
siedmiolatkéw, mozna wnioskowac, ze 32% pacjentéw otrzymuje diagnoze przed ukornczeniem 3 roku
zycia, a pozostate 68% pacjentdw w wieku 3-7 lat (Wykres 2). Przebieg aktualnej S$ciezki
diagnostycznej przedstawiono na schemacie ponizej (Rycina 1).

Rozktad wieku, w ktérym dokonywana jest
diagnoza autyzmu w Polsce
25,00%

21,029  21.91%
20,00%
e 16,95%
15,07%

15,00% 13,57%
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500%  3,37%
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0 1 2 3 4 5 6
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Wykres 2 Rozklad wieku, w ktérym dokonywana jest diagnoza autyzmu w Polsce
Zrédto: Opracowanie wiasne na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ
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. Rycina 1 Obecna sciezka diagnostyki zaburzen ze spektrum autyzmu w Polsce
Zrédto: Opracowanie wtasne na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ*
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Zgodnie z definicjg zawartg w rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 24 wrzesnia 2013 r. w sprawie
Swiadczen gwarantowanych z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej (Dz.U. 2021 poz. 540, z pdzn.
zm.) bilans zdrowia to okresowe profilaktyczne badanie przeprowadzane na réznych etapach zycia.
Zgodnie z warunkami realizacji porad patronazowych oraz badarn bilansowych, w tym badan
przesiewowych (czes$¢ lll zatgcznika nr 1 do rozporzadzenia) obejmujg one rézny zakres badan
w zaleznosci od wieku, w ktérym sg one przeprowadzane.

Profilaktyczne badanie lekarskie (bilans zdrowia) przeprowadzany w wieku 2 lat obejmuje?:

7) badanie lekarskie podmiotowe i przedmiotowe, ze szczegdélnym uwzglednieniem tempa rozwoju
fizycznego (pomiary: masy i dtugosci ciata), w tym okreslenie wspétczynnika masy ciata (Body
Mass Index — BMI), i psychomotorycznego oraz przebytych schorzen;

8) ocene wykonania szczepien ochronnych zgodnie z kalendarzem szczepien;

9) ocene obecnosci czynnikow ryzyka uszkodzenia stuchu;

10) przeprowadzenie testu rozwoju reakcji stuchowych oraz ocene rozwoju mowy;

11) test Hirschberga w kierunku wykrywania zeza;

12) pomiar cis$nienia tetniczego krwi.

Obecnie ocena rozwoju psychospotecznego stanowi element badania bilansowego dzieci w trzeciej
klasie szkoty podstawowej oraz na pézniejszych etapach edukaciji.

Liczba przeprowadzonych
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Wykres 3 Liczba przeprowadzonych ,,bilanséw dwulatka” w latach 2017 — 2021
Zrédto: Opracowanie wiasne na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ

4.2. Wytyczne praktyki klinicznej

4.2.1. Metodyka

W celu odnalezienia najbardziej aktualnych wytycznych praktyki Kklinicznej dotyczacych
przeprowadzania screeningu w kierunku autyzmu u dzieci, przeprowadzono wyszukiwanie zalecen

2 Rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 24 wrze$nia 2013 r. w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu
podstawowej opieki zdrowotnej (Dz.U. 2021 poz. 540, z p6zn. zm.)
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postepowania diagnostyczno-terapeutycznego, w postaci przeszukania stron internetowych
zagranicznych agencji HTA oraz innych organizacji dziatajgcych w ochronie zdrowia. Zastosowano
nastepujgce stowa kluczowe: autism, autism spectrum disorder, ASD, screening, diagnostics,
guidelines, recommendation (oraz ich odpowiedniki w jezyku polskim). Dodatkowo przeprowadzono
niesystematyczne, wolnotekstowe wyszukiwanie w przeglgdarce google.pl oraz bazie
tripdatabase.com. W dniach 20-23.02.2023 r. przeszukano nastepujgce zrodia:

. National Institute for Health and Care Excellence, NICE [www.nice.org.uk],

. National Health Service (United Kingdom National Health Service)
[https://www.england.nhs.uk]

. Scottish Intercollegiate Guidelines Network, SIGN [www.sign.ac.uk/guidelines/index.html],
. Nowozelandzkie Ministerstwo Zdrowia [www.health.govt.nz],

. Australijskie Ministerstwo Zdrowia [http://www.health.gov.aul],

. Haute Autoritéde Santé, HAS [www.has-sante.fr],

. Belgian Health Care Knowledge Centre, KCE [kce.fgov.be];

. Trip DataBase [https://www.tripdatabase.com].

Do analizy wtgczono dokumenty opublikowane w jezyku polskim oraz angielskim.

4.2.2. Wyniki wyszukiwania

W wyniku przegladu wytycznych odnaleziono 13 dokumentéw, z czego 10 odnosito sie do screeningu.

Wszystkie odnalezione dokumenty zostaly poddane ocenie jakosci zgodnie z Domeng 3. (Rygor
metodologiczny) narzedzia oceny jakosci wytycznych AGREE Il. Jako wytyczne wysokiej jakosci
uznano te, ktore osiggnety ocene powyzej 70%: AACAP 2014, SIGN 2016, NICE 2017, NYSDH 2017,
NHMRC 2018, NZMDP 2022.

Najwazniejsze wnioski z przegladu wytycznych:

e SIGN nie zaleca screeningu w catej populaciji, a jedynie w grupach podwyzszonego ryzyka ASD,
ws$rdd wielu narzedzi wymienia kwestionariusz M-CHAT jako odpowiedni dla dzieci w wieku 18—
30 miesiecy.

e SIGN wskazuje, ze w ramach kontroli zdrowia dzieci, lekarz moze zidentyfikowac¢ dzieci
wymagajgce diagnostyki w kierunku ASD. R6zne narzedzia/kwestionariusze [w tym M-CHAT]
moga by¢ w tym pomocne, ale ich wynik nie powinien by¢ decydujagcy dla podjecia decyzji
o dalszej diagnostyce.

e NZMDP réwniez nie zaleca powszechnych badan przesiewowych, wskazuje natomiast, ze
w ramach opieki nad dzieckiem, zaréwno pracownicy stuzby zdrowia jak i pedagodzy powinni
omawiac¢ z rodzicami prawidtowosé rozwoju dziecka. Konsultacje takie powinny mies miejsce
przynajmniej w wieku 8-12 miesiecy, 2-3 lat oraz 4-5 lat.

e Nowozelandzkie wytyczne NZMDP jako jedno z pomocnych narzedzi wskazujg M-CHAT,
zaznaczajgc rownoczesnie, ze lekarz czy opiekun z doswiadczeniem powinien byé w stanie
sam rozpoznac¢ oznaki ASD.

e NHMRC zaleca, aby lekarz podstawowej opieki zdrowotnej przeprowadzat wywiad
z opiekunami dziecka w kierunku ASD i, w razie potrzeby, skierowat dziecko na dalszg
diagnostyke. Informacje powinny byé zbierane w sposéb ustrukturyzowany, jednak autorzy
wytycznych nie podajg konkretnych narzedzi czy kwestionariuszy do tego stuzgcych.
Podkreslajg tez, ze zadne narzedzie z jednoznacznie wskazanym punktem odciecia wyniku
dodatniego nie moze by¢ decydujgce dla skierowania na dalsze badania. Nie podano wieku od
ktérego nalezy rozpoczagé obserwacje w kierunku autyzmu.
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NYSDH zaleca screening przy uzyciu jednego z proponowanych narzedzi podczas wizyt
kontrolnych w wieku 18 miesiecy oraz na wizycie miedzy 24-30 m.z.. Dla dzieci bez podejrzenia
ASD zaleca dwuetapowy kwestionariusz M-CHAT R/F lub ITC lub POSI. Jesli wynik wskazuje
na ryzyko autyzmu dziecko kierowane jest na dalszg diagnostyke. W przypadku wyniku
ujemnego zalecane sg dalsze badania przesiewowe w kierunku ASD w kolejnych latach oraz
badania w kierunku mozliwych innych zaburzen rozwojowych.

AACAP zaleca, aby podczas rutynowych wizyt kontrolnych oraz oceny psychiatrycznej,
przeprowadzi¢ wywiad w kierunku cech zaburzeh ze spektrum autyzmu. Wskazuje wiele
narzedzi (w tym M-CHAT), ktére mogg by¢ pomocne, podkreslajgc, ze nie sg to narzedzia
diagnostyczne. W przypadku podejrzenia ASD nalezy skierowaé dziecko na dalszg
diagnostyke.

NICE nie odnosi sie bezposrednio do kwestii screeningu, wskazuje jednak na zasadnosc¢
wczesnego wywiadu w kierunku cech moggcych wskazywac na ASD. Podaje wiasng liste cech
i objawdw, na ktore lekarz powinien zwroci¢ uwage. Nie wymienia konkretnych narzedzi do
diagnostyki czy screeningu, jednak wspomina o ich istnieniu, wskazujgc ze moga by¢ pomocne
do usystematyzowania wywiadu.

Wszystkie wytyczne podkreslajg znaczenie wczesnego rozpoznania zaburzen ze spektrum

autyzmu dla lepszych efektow terapii.

Na podstawie przeprowadzonego przegladu przygotowano zestawienie wytycznych odpowiadajgcych
na podstawowe pytania problemu decyzyjnego.

Tabela 1 Podsumowanie wytycznych odpowiadajacych na pytania problemu decyzyjnego

Czy zalecana jest ocena ryzyka wystapienia ASD przez lekarza POZ?

AACAP 2014 Tak
NHMRC 2018 Tak
NYSDH 2017 Tak
NICE 2017 Tak.
NZMDP 2022 Tak*
SIGN 2016 Tak*

*Sformutowano zalecenie przeciwko stosowaniu screeningu w populacji ogélnej. Jednoczesnie wytyczne wskazujg aby
lekarz (w przypadku NZMDP réwniez pedagog) regularnie omawiat z opiekunami prawidtowos$é rozwoju dziecka zwracajgc
uwage na cechy wskazujgce na ASD i w razie potrzeby skierowat dziecko na diagnostyke. Wytyczne SIGN dodatkowo
zalecajg screening w populacji zwiekszonego ryzyka.

W jakim wieku powinna obywac¢ sie ocena ryzyka wystapienia ASD?

NHMRC 2018 Nie podano wieku.

NICE 2017 Nie podano wieku.

AACAP 2014 Nie podano wieku. Podczas rutynowych wizyt kontrolnych.
SIGN 2016 Nie podano wieku. Podczas rutynowych wizyt kontrolnych.
NYSDH 2017 W wieku 18 miesiecy oraz miedzy 24 a 30 m.z..

NZMDP 2022 Co najmniej w wieku 8-12 miesiecy, 2—3 lat oraz 4-5 lat.

Uzyskanie pierwszego wyn ku ujemnego w badaniu przesiewowym lub stwierdzenie braku oznak ASD w wywiadzie, nie
zwalnia z koniecznosci przeprowadzenia badan/wywiadu podczas kolejnych wizyt kontrolnych.

Czy zalecane jest uzywanie kwestionariuszy do screeningu ASD?

AACAP 2014 Nie zalecane. Narzedzia diagnostyczne (w tym M-CHAT) mogg by¢é pomocne w zbieraniu wywiadu,
ale nie mogg jednoznacznie decydowacé o koniecznosci dalszej diagnostyki.

NZMDP 2022 Nie zalecane. Wytyczne wskazuja, ze doswiadczony lekarz lub pedagog jest w stanie postawi¢
podejrzenie ASD. Réwnoczesnie wymienia rézne narzedzia (w tym M-CHAT) jako ewentualng pomoc.

SIGN 2016 Nie zalecane. Podkresla, ze fatszywie ujemny wyn k badania przesiewowego przy pomocy

kwestionariusza, moze opdznic diagnoze i rozpoczecie terapii. R6zne narzedzie (w tym M-CHAT)
moga petni¢ role wspomagajgca podczas zbierania wywiadu.
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NHMRC 2018 Nie zalecane. Narzedzia diagnostyczne (nie wymienia M-CHAT) mogg by¢ pomocne w zbieraniu
wywiadu, ale nie mogg jednoznacznie decydowac o koniecznosci dalszej diagnostyki.

NICE 2017 Nie zalecane. Towarzystwo nie wymienia konkretnych narzedzi, jedynie wspomina o ich istnieniu i
wskazuje, ze mogg petni¢ jedynie role pomocniczg.

NYSDH 2017 Zalecane. Wskazuje M-CHAT R/F [wersja zaktualizowana wzgledem ocenianego M-CHAT] oraz ITC i
POSI, nie okreslajac, ktére z narzedzi jest lepsze.

4.2.3. Rekomendacje kliniczne

Tabela 2 Zestawienie zalecen dotyczacych badan przesiewowych w kierunku zaburzen ze spektrum
autyzmu

Organizacja, rok
(kraj/region)

SIGN 2016 4.1.2. BADANIA PRZESIEWOWE

Populacyjne badania przesiewowe w kierunku zaburzeh ze spektrum autyzmu nie sg zalecane.
Wyniki falszywie dodatnie albo fatszywie ujemne wynikajace z nieprawidtowego przeprowadzenia
badan przesiewowych moga opéznia¢ prawidtowe rozpoznanie. Decyzja o wystawieniu skierowania
i przeprowadzeniu dalszej oceny powinna wynika¢ ze wskazan klinicznych.

Rekomendowane interwencje

Zalecenie: Populacyjne badania przesiewowe w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu nie sg
zalecane. [Jako$¢ dowodow: 2+]

4.1.3. BADANIA KONTROLNE

Zalecenie: W ramach podstawowego programu nadzoru nad zdrowiem dziecka, pracownicy opieki
zdrowotnej mogg wspiera¢ wczesng identyfikacje dzieci wymagajgcych dalszej diagnostyki w
kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu i innych zaburzen rozwojowych. Ocena kliniczna powinna
obejmowac wysoki poziom uwagi nakierowanej na zachowania i trudnosci z zakresu integracji
spotecznej i zabawy, mowy oraz umiejetnosci jezykowych i komunikacyjnych, ktére wskazujg na
zaburzenia ze spektrum autyzmu. [Jako$¢ dowodow: 2+, 2++]

Zalecenie: Dzieci ponizej trzeciego roku zycia, u ktoérych nastagpita regresja w zakresie umiejetnosci
jezykowych lub spotecznych powinny zosta¢ skierowane na dalszg diagnostyke w kierunku
zaburzen ze spektrum autyzmu. [Jako$¢ dowoddw 2++]

Zalecenie: Z celu gromadzenia informacji mozna wykorzysta¢ dostepne narzedzia, ale nie powinny
by¢ one wykorzystywane do podjecia lub wykluczenia decyzji o skierowaniu na diagnostyke
w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu. [Jako$¢ dowoddw: 2+, 4]

4.1.4 BADANIA PRZESIEWOWE W RAMACH DIAGNOSTYKI INNYCH SCHORZEN:
Wskazéwka praktyczna:

Ocena dzieci i mtodziezy z zaburzeniami rozwoju, problemami emocjonalnymi i behawioralnymi,
zaburzeniami psychiatrycznymi, nieprawidtowosciami w zakresie zdrowia psychicznego Ilub
syndromami genetycznymi obejmuje, jako cze$¢ rutynowej praktyki, ocene w kierunku zaburzen ze
spektrum autyzmu. [Jako$¢ dowodow: 2++ i 2+]

Aneks 4
Kwestionariusze wykorzystywane w ramach badan przesiewowych grup wysokiego ryzyka:
[...] Modified-Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT) (wiek docelowy: 18—-30 miesiecy)

NZMDP 2022 1.1.1. Wczesne rozpoznanie autyzmu jest kluczowe. Pozwala ono na wczesne wprowadzenie
programow wsparcia i moze prowadzi¢ do lepszego funkcjonowania na pézniejszych etapach zycia.
[Kategoria B]

1.1.2. Formalne populacyjne badania przesiewowe w kierunku autyzmu nie sg zalecane.
[Kategoria B]

1.1.3. W ramach nadzoru majgcego na celu wykrycie i szybka reakcje na jakiekolwiek zaburzenia
rozwojowe dziecka, pracownicy opieki zdrowotnej i edukacji powinni regularnie omawiac¢ jego rozwoj
z rodzicami dziecka (co najmniej, w wieku 8—12 miesiecy, 2—3 lat i 4-5 lat). [Kategoria C]

1.2.4. Ocena diagnostyczna miodziezy i dorostych powinna byé kompleksowa (obejmujgca
wszystkie obszary wymienione ponizej), a w wywiad i obserwacje wigczona powinna zosta¢ osoba
zinteresowana (patrz: Zataczn k 3.5). [Kategoria C]
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1.2.5. Nalezy wykorzysta¢ wystandaryzowane wywiady w ramach oceny zaburzen ze spektrum
autyzmu (patrz: Zatgcznik 3.5). [Kategoria B]

Przeglad literatury przeprowadzony w Wielkiej Brytanii przez National Autism Plan for Children
(NAPC) nie znalazt dowoddéw uzasadniajgcych wdrozenie narzedzi do populacyjnych badan
przesiewowych w celu identyfikacji oséb z zaburzeniami ze spektrum autyzmu / tangata
whaitakiwatanga (zalecenie 1.1.2). Ich wyniki potwierdzajg konsensus mowiacy, ze rodzice
i pracownicy posiadajagcy wiedze na temat prawidiowego (nieautystycznego) rozwoju mogag
rozpoznac autyzm.

Narzedzia przesiewowe specyficzne dla zaburzen ze spektrum autyzmu o adekwatnej czutosci
i swoistosci obejmuja:

 Checklist for Autism in Toddlers (CHAT),

« Autism Screening Questionnaire (ASQ). [Kategoria B]

NHMRC 2018

Zalecenie 18. Sugeruje sie, aby w czasie standardowych badan bilansowych adekwatnych do wieku
lekarz podstawowej opieki zdrowotnej zebrat w sposéb ustrukturyzowany informacje dotyczace
objawdw zaburzen ze spektrum autyzmu wykorzystujgc kwestionariusze pacjenta lub obserwacje.
[CBR-2]

Chociaz narzedzia tego typu mogg by¢ przydatne do ustrukturyzowanego gromadzenia informacji
dotyczgcych objawdw zaburzen ze spektrum autyzmu, dowody potwierdzajace zasadnos$c¢
podejmowania decyzji o dalszej diagnostyce na podstawie wytgcznie jednego narzedzia sg mocno
ograniczone. Decyzja o skierowaniu na taka ocene nie moze by¢ sprowadzona do algorytmu
z jednoznacznie wyznaczonym progiem behawioralnym i wymaga wielowymiarowej oceny
klinicznej. Wczesna diagnoza i wdrozenie terapii u 0s6b z zaburzeniami ze spektrum autyzmu sg
istotne dla osiggniecia pozytywnych wynikéw w dtuzszym okresie.

Zalecenie 19. Zaleca sig, aby w przypadku podejrzenia zaburzen ze spektrum autyzmu lekarz
podstawowej opieki zdrowotnej rozpoczat diagnostyke od oméwienia i uzyskania zgody pacjenta na
wystawienie skierowania. Pisemne skierowanie do Zespotu Diagnostycznego powinno zawieraé
przyczyne skierowania i informacje niezbedne do efektywnego rozpoczecia procesu. [CBR-1]

NYSDH 2017

1. Istotne jest, aby okresowa ocena zdrowia i ciggta obserwacja rozwoju byly rutynowo
przeprowadzane w ramach podstawowej opieki zdrowotnej lub przez innych specjalistow w
okreslonych przedziatach wiekowych, zaczynajgc od urodzenia, aby zapewni¢ mozliwie
najwczesniejszg identyf kacje zaburzen ze spektrum autyzmu i innych zaburzen rozwojowych. [PO]

2. Okresowe bilanse zdrowia w wieku 9, 18 i 30 miesiecy powinna obejmowac ogdlng ocene rozwoju,
w celu identyfikacji ewentualnych probleméw i czynnikéw niepokojacych. Badanie z uzyciem
wystandaryzowanych narzedzi przesiewowych dedykowanych zaburzeniom ze spektrum autyzmu
powinno zostaé przeprowadzone u wszystkich dzieci, u ktérych przeprowadzany jest bilans zdrowia
w wieku 18 miesiecy, a nastepnie powinno zosta¢ powtdrzone podczas wizyt w wieku 24 i 30
miesiecy. [PO]

3.Zaleca sie, aby, w przypadku podejrzenia zaburzen ze spektrum autyzmu zgtaszanych przez
rodzicow lub na podstawie obserwacji, czy tez pytan kontrolnych dotyczacych zachowan
spotecznych, komunikacji lub zabawy, $wiadczeniodawca udzielajgcy opieki pediatrycznej
przeprowadzat badania przesiewowe z uzyciem wystandaryzowanych narzedzi odpowiednich dla
wieku dziecka. [PO]

14. Wykorzystanie narzedzi do badan przesiewowych Poziomu 1 [wykonywanych w kierunku
zaburzen ze spektrum autyzmu u wszystkich dzieci] w podstawowej opiece pediatrycznej jest silnie
zalecane jako element wczesnej diagnostyki zaburzen ze spektrum autyzmu. Wiarygodnosé
i skutecznos¢ wykorzystywanych narzedzi w wykrywaniu mozliwych zaburzenh ze spektrum autyzmu
powinna zosta¢ potwierdzona w opubl kowanych badaniach klinicznych. [PO]

15. W przypadku dzieci bez zadnych dodatkowych czynnikéw ryzyka zaleca sie rutynowe badania
przesiewowe w wieku 18, 24 i 30 miesiecy z wykorzystaniem narzedzi specyficznych dla zaburzen
ze spektrum autyzmu. [PO]

16. Jesli narzedzie do badan przesiewowych wskaze, ze wystgpienie zaburzehn ze spektrum
autyzmu jest mato prawdopodobne, wcigz nalezy:
. Przeprowadzi¢ badanie w kierunku innych zaburzen rozwoju lub op6znien w leczeniu,
ktére mogty by¢ przyczyng pierwotnych podejrzen.
. Kontynuowac regularne okresowe obserwacje w kierunku zaburzen rozwoju, ktére mogg
mie¢ zwigzek z przyczyng pierwotnych podejrzen.
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e Powtarza¢ badania przesiewowe w réznych przedziatach wiekowych, w tym okresowe
badania diagnostyczne, jesli utrzymuje sie podejrzenie zaburzen ze spektrum autyzmu.
[PO]

20. M-CHAT-R/F jest przydatnym narzedziem do badan przesiewowych Poziomu 1. To jest
najnowsza wersja narzedzia. Zaleca sie jego uzycie zamiast narzedzia M-CHAT, poniewaz badania
wskazujg na jego wieksza zdolno$¢ wykrywania zaburzen ze spektrum autyzmu i innych zaburzen
rozwojowych. [E]

21. M-CHAT-R/F jest dwuetapowym narzedziem do badan przesiewowych i badanie nalezy
przeprowadzi¢ przy uzyciu obu czesci. Pierwsza czes¢ to skiadajaca sie z 20 pytan ankieta
skierowana do rodzicow. Jesli dziecko uzyska dodatni wynik (mozliwe zaburzenia ze spektrum
autyzmu), nalezy przeprowadzi¢ z rodzicami wywiad uzupetniajgcy. Przy ponownym uzyskaniu
dodatniego wyniku w wywiadzie uzupetniajgcym, zaleca sie skierowanie dziecka na diagnostyke
w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu. [E]

22. M-CHAT-R/F ma takze okreslone zakresy ryzyka. Jesli dziecko uzyskato dodatni wynik
wskazujgcy na mozliwe zaburzenia ze spektrum autyzmu, osiggajac 3 lub wiecej punktéw w tescie
M-CHAT-R/F, nalezy przeprowadzi¢ drugg czes¢ badania -- wywiad uzupetniajgcy z rodzicami.
Jednak, jesli dziecko uzyskato wynik rowny 8 lub wiecej, wskazujgcy na wysokie ryzyko zaburzen,
nalezy poming¢ wywiad uzupetniajgcy z rodzicami i niezwtocznie skierowac dziecko na diagnostyke
w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu. [E]

AACAP 2014

Zalecenie 1. Ocena rozwoju matych dzieci oraz ocena psychiatryczna wszystkich dzieci powinna
rutynowo obejmowac pytania dotyczace objawoéw zaburzen ze spektrum autyzmu. [CS]

Opracowane narzedzia do badan przesiewowych moga byé pomocne lekarzowi (patrz Tabela 3)
[w tym M-Chat].

Nalezy zauwazyé, ze narzedzia te mogg wymagac¢ przeglagdu w celu weryfkacji, czy majg
udowodniong zgodnos$¢ z DSM-5 ASD, a takze, uwzgledni¢, ze mogg one wspiera¢, ale NIE
ZASTEPUJA diagnozy klinicznej

Zalecenie 2. Jesli wyn ki badan przesiewowych wskazuja na istotne objawy z zakresu zaburzen ze
spektrum autyzmu, nalezy przeprowadzi¢ pogtebione badania diagnostyczne w celu
zdiagnozowania zaburzen ze spektrum autyzmu. [CS]

NICE 2017

1.3.3. Rozwaz skierowanie dzieci i mtodych dorostych do zespotu zajmujgcego sie diagnostyka
autyzmu, jesli podejrzewasz autyzm w oparciu o zgtoszone i zaobserwowane cech. [NICE podaje
cechy i objawy, na ktore lekarz powinien zwrdci uwage].

1.3.5. Nalezy mie¢ na uwadze, ze narzedzia stuzgce do identyfikacji podwyzszonego ryzyka
autyzmu u dzieci i mtodziezy moga by¢ przydatne do ustrukturyzowanego gromadzenia informacji
o cechach wskazujacych na mozliwy autyzm, ale nie sg niezbedne i nie powinny byc¢
wykorzystywane do rozpoznania lub wykluczenia autyzmu. Nalezy wzig¢ réwniez pod uwage, ze:

o wynik dodatni uzyskany w badaniach z uzyciem narzedzi wykrywajgcych podwyzszone
ryzyko autyzmu moze wspiera¢ podjecie decyzji o skierowaniu do dalszej diagnostyki, ale
moze réwniez wskazywac na inne przyczyny niz autyzm

e wynik ujemny nie wyklucza autyzmu.

1.5.11. W ramach diagnostyki autyzmu nie polegaj wylacznie na specyficznych narzedziach
stuzgcych do diagnostyki autyzmu.

Analizowane wytyczne wskazujg na rozne narzedzia, ktére mogg by¢ pomocne w badaniach
przesiewowych dzieci w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu. Réznig sie one miedzy sobg wiekiem
populacji docelowej. Cze$¢ z nich powtarza sie w réznych zaleceniach. Wszystkie zidentyfikowane
narzedzia zestawiono w tabeli ponizej, z wyszczegdlnieniem populacji oraz wytycznych, ktére je

wskazaly.

Tabela 3 Zestawienie narzedzi do screeningu w kierunku ASD wymienionych w odnalezionych
dokumentach wytycznych

Lp. Narzedzie do screeningu Populacja Wytyczne

1. . . . NYSDH (poziom 2 — u dzieci z
ASD Detection In Early Childhood (ADEC) 12—-36 miesiecy podejrzeniem ASD)

2. Asperger Syndrome Diagnostic Interview (ASDI) dzieci i dorosli NZMDP 2022, AACAP 2014*
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3. Asperger Syndrome Diagnostic Scale (ASDS) 5-18 lat AACAP 2014*
4. Australian Scale for Asperger’'s syndrome (ASAS) dzieci w szkol_e NZMDP 2022
podstawowej

5. Autism Behaviour Checklist (ABC) dzieci AACAP 2014

6. Autism Diagnostic Interview — Revised (ADI-R) dzieci i dorosli NZMDP 2022, AACAP 2014

7. Autism Diagnostic Observation Schedule — Lo - NZMDP 2022, AACAP 2014*
Generic (ADOS-G) dzieci i dorosli

8. . . . . — - dzieci i dorosli- AACAP 2014, SIGN
Autism Screening Questionnaire (ASQ) dzieci i dorosli 2016, NZMDP 2022

9. Checklist for Autism in Toddlers (CHAT) 2-3 lata SIGN 2016

10. Childhood Autism Rating Scale (CARS) dziecipo 2r.z. AACAP 2014, SIGN 2016

11. Childhood Autism Screening Test (CAST) 4-11 lat é@ngP 2014, SIGN 2016, NZMDP

12. Communication and Symbolic Behavior Scales
Developmental Profile Infant-Toddler Checklist dzieci AACAP 2014
(CSBS-DP-IT-Checklist)

13. Developmental, Diagnostic and Dimensional
Interview (3di) b.d. NZMDP 2022

14. Diagnostic Interview for Social and Communicative kazdy wiek NZMDP 2022, AACAP 2014*
Disorders (DISCO) y

15. Gilliam Asperger’s Disorder Scale (GADS) 3-22 lata NZMDP 2022, AACAP 2014*

16. Infant — Toddler Checklist (ITC) 6—24 miesiecy dN;(eScliD)H (poziom 1 —u wszystkich

17. Krug Asperger’s Disorder Index (KADI) 6-22 lata NZMDP 2022

18. Modified Checklist For ASD In Toddlers-Revised 18-30 miesiec NYSDH (poziom 1 — u wszystkich
With Follow-Up (M-CHAT-R/F) ey dzieci)

19. . . . NYSDH (poziom 2 — u dzieci z
Parent Observation Of Early Milestones (POEMS) do 36 miesiecy podejrzeniem ASD)

20. Parent Observation Of Social Interaction (POSI) 16-35 miesiecy ZIJSC%H (poziom 1 —u wszystkich

21. Pervasive Developmental Disorders Rating Scale 1-18 lat SIGN 2016

22. . . NYSDH (poziom 2 — u dzieci z
Screening Test For Asd In Toddlers (STAT) 24-36 miesiecy podejrzeniem ASD), SIGN 2016

23. Social Communication Questionnaire >4 lata SIGN 2016

24. Social Responsiveness Scale (SRS) 4-18 lat SIGN 2016, AACAP 2014

25. The Social Communication Disorders Checklist 3-18 lat SIGN 2016

*Narzedzie wskazane przez AACAP jako diagnostyczne, a nie przesiewowe.

4.3. Rozwigzania miedzynarodowe

4.3.1. Metodyka

W dniach 6-7.03.2023 r. przeprowadzono wyszukiwanie niesystematyczne rozwigzan organizacyjnych
i refundacyjnych dotyczgce badan przesiewowych w kierunku zaburzeh ze spektrum autyzmu.
Dokonano wyszukiwania wolnotekstowego na stronach internetowych instytucji dziatajgcych w ochronie
zdrowia przy uzyciu nastepujgcych stéw kluczowych: autism, autism spectrum disorder, ASD,
screening, diagnostics. W ramach przegladu rozwigzarh miedzynarodowych szukano informacji
dotyczacych rozwigzan w nastepujgcych krajach: Szkocja, Wielka Brytania, Austria, Niemcy,
Szwajcaria, Holandia, Belgia, Francja, Norwegia, Wochy oraz Estonia, Litwa i Stowacja (kraje o
zblizonym PKB do Polski) [AOTMIT PKB].
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4.3.2. Wyniki wyszukiwania

Badanie przesiewowe w kierunku zaburzeh ze spektrum autyzmu przeprowadzane w populacji ogélne;
dzieci w trakcie bilansu zdrowia stosowane jest w USA podczas wizyt kontrolnych w 18 oraz 24 miesigcu
zycia. W Szkocji, Niemczech, Francji badanie przesiewowe jest przeprowadzane u dzieci
z podwyzszonym ryzykiem wystgpienia ASD oraz z niepokojgcymi objawami, nie zaleca sie
przeprowadzania w populacji ogdélnej. Nie odnaleziono informacji czy ocena rozwoju
psychospotecznego jest statlym elementem bilanséw zdrowia w tych krajach.

We wszystkich 4 krajach kwestionariusz M-CHAT jest wymieniany jako jedno z wielu narzedzi
mozliwych do wykorzystania w trakcie oceny, jednak nie wskazywane jest p referowane wykorzystanie
konkretnego z nich.

W toku analizy wplywu wczesnego rozpoczecia terapii u dzieci zdiagnozowanych w trakcie badan
przesiewowych na jej efektywno$¢ zidentyfikowano analize brytyjskiego Narodowego Komitetu ds.
Badan Przesiewowych (2023 r.) ,A review of screening for autism spectrum disorders in pre-school
children under the age of 5 years” majgcg na celu ocene zasadnos$ci przeprowadzania badan
przesiewowych u dzieci ponizej 5 r.z. Analize przeprowadzono w zakresie:

1. Utrzymania rozpoznania ASD postawionego u tak matych dzieci na dalszym etapie rozwoju

Wskazano, iz istnieje niewiele dowoddéw na to, ze rozpoznanie ASD utrzymuje sie po ukonczeniu 4
lub 5 roku zycia, poniewaz dzieci objete witgczonymi badaniami miaty okoto 2 lat, kiedy otrzymaty
wstepng diagnoze, a okres obserwacji wiekszosci z nich wynosit maksymalnie 2 lata. Wskazano na
koniecznos¢ dalszych badan w populacji poddanej badaniu przesiewowemu z wykorzystaniem
zaslepiania podczas obserwacji, aby dostarczy¢ bardziej uzytecznych informacji na temat
stabilnosci diagnoz ASD postawionych u matych dzieci.

2. Dokfladnosci narzedzi przesiewowych u dzieci ponizej 5 roku zycia w celu identyfikacji ASD

Wersje kwestionariusza M-CHAT wskazano jako najczesciej oceniane, z szacunkowg czutoscig
okoto 80%. Podkreslono jednak ograniczenia zwigzane z duzym ryzykiem btedu systematycznego,
gldwnie ze wzgledu na podejscie do obserwacji dzieci z negatywnym wynikiem badan
przesiewowych oraz brak zaslepiania wynikéw badan przesiewowych w ocenach diagnostycznych
ASD. Ponadto wskazano, ze dowody sugeruja, iz badania przesiewowe w kierunku ASD prowadzg
do przypadkowych ustalen, takich jak inne zaburzenia rozwojowe/jezykowe lub opdznienia.

3. Korzysci z wczesnej interwencji u dzieci w wieku 5 lat i mtodszych, wykrytych w badaniach
przesiewowych

Wskazano, iz maksymalny czas obserwacji wérdd zidentyfikowanych badan wynosit zaledwie 2 lata,
stad istnieje ograniczona liczba dowoddéw dotyczgcych dtugoterminowych wynikdw wczesnej
interwencji u tych matych dzieci zidentyfikowanych w badaniach przesiewowych.

Na podstawie przeprowadzonej analizy odstgpiono od sformutowania zalecenia przeprowadzania
badan przesiewowych w kierunku ASD u dzieci ponizej 5 roku zycia.
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4.3.3. Rozwigzania organizacyjne

Ponizej przedstawiono najwazniejsze odnalezione informacje odnoszgce sie merytorycznie do zakresu
przedmiotowego zlecenia Ministra Zdrowia.

Tabela 4 Rozwigzania organizacyjne w wybranych krajach

Kraj Rozwiazanie organizacyjne
Wielka Dokument A review of screening for autism spectrum disorders in pre-school children under the age of 5 years
Brytania® stanowi analize przeprowadzong przez UK National Screening Committee, ktéra ma na celu ocene zasadnosci

przeprowadzania badan przesiewowych u dzieci ponizej 5 r.z.

W 2011 r. Narodowy Komitet do spraw badan przesiewowych nie zalecit przeprowadzania badan przesiewowych
u dzieci ponizej 5 r.z.

W 2022 przeprowadzono uzupetnienie opracowania oraz weryfikacji zasadnosci poprzedniego zalecenia.

Przeanalizowane dowody nie wskazujg, Ze badania przesiewowe w kierunku ASD powinny by¢ zalecane
u dzieci w wieku S5 lat.

Chociaz istnieje pewna niepewnos$¢ co do skutecznosci narzedzi przesiewowych stuzacych do identyfikacji
dzieci z ASD, gtéwnymi czynnikami ograniczajgcymi sg niepewnos¢ co do utrzymania rozpoznania ASD
postawionego u tak matych dzieci na dalszym etapie rozwoju oraz brak dowoddw na skutecznos¢ interwenc;ji
stosowanych wobec dzieci wykrytych w badaniu przesiewowym ASD.

Q1: Utrzymania rozpoznania ASD postawionego u tak matych dzieci na dalszym etapie rozwoju

Istnieje niewiele dowodoéw na to, ze rozpoznanie ASD utrzymuje sie po ukonczeniu 4 lub 5 roku zycia, poniewaz
dzieci objete wtaczonymi badaniami miaty okotfo 2 lat, kiedy otrzymaty wstepng diagnoze, a okres obserwacji
wiekszosci z nich wynosit maksymalnie 2 lata. Konieczne bylyby dalsze badania w populacji poddanej badaniu
przesiewowemu z wykorzystaniem zaslepiania podczas obserwacji, aby dostarczy¢ bardziej uzytecznych
informacji na temat stabilnosci diagnoz ASD postawionych u matych dzieci.

Q2: Jaka jest doktadno$¢ narzedzi przesiewowych u dzieci ponizej 5 roku zycia w celu identyfikacji ASD?

Wersje M-CHAT byly najczesciej oceniane, z szacunkowg czutoscig okoto 0,8. Jednak takie badania sa
generalnie obarczone duzym ryzykiem btedu systematycznego, gtéwnie ze wzgledu na podejscie do obserwacji
dzieci z negatywnym wynikiem badan przesiewowych oraz brak zaslepiania wynikéw badan przesiewowych w
ocenach diagnostycznych ASD. Oméwione dowody sugeruja, ze badania przesiewowe w kierunku ASD
prowadzg do przypadkowych ustalen, takich jak inne zaburzenia rozwojowe/jezykowe lub opdznienia.

Q3: Czy wykazano korzysci z wczesnej interwencji u dzieci w wieku 5 lat i mtodszych, wykrytych w badaniach
przesiewowych?

Zidentyf kowano tylko 4 badania, 3 badania z randomizacjg i badanie kohortowe, w ktérych oceniano
skuteczno$¢ wczesnej interwencji u matych dzieci z ASD zidentyfikowanym na podstawie populacyjnych badan
przesiewowych. W zwigzku z tym dostepne dowody sg ograniczone przez niewie kg liczbe badan obejmujacych
dzieci zidentyfikowane w wyniku badan przesiewowych ASD.

Poniewaz maksymalny czas obserwacji ws$réd zidentyf kowanych badan wynosit zaledwie 2 lata, istnieje
ograniczona liczba dowoddéw dotyczacych dtugoterminowych wyn kéw wprowadzenia wczesnych interwencji u
tych matych dzieci zidentyf kowanych w badaniach przesiewowych.

Ograniczenia analizy - dostgpne dowody dotyczace wszystkich 3 pytan sg ograniczone.

e W przypadku pytania 1 badania sg ograniczone brakiem zaslepiania wstepnych ocen diagnostycznych
podczas dalszej oceny diagnostycznej oraz brakiem obserwaciji.

. Brak zaslepienia ogranicza interpretacje wielu badan dotyczacych doktadnosci badan przesiewowych.

. Krotkie okresy obserwacji (2 lata) ograniczajg stopien, w jakim mozna oceniaé utrzymanie sie
postawionej diagnozy ASD na dalszym etapie rozwoju dziecka oraz oceni¢ skuteczno$é
wprowadzonych interwencji u dzieci zdiagnozowanych podczas badania przesiewowego.

e  Szczegdlnym ograniczeniem wielu badan przesiewowych dotyczgcych doktadnosci jest to, w jakim
zakresie i w jaki sposéb obserwowano dzieci, ktére uzyskaty negatywny wyn k testu przesiewowego,
tak aby mozna bylo uzyskaé wiarygodne oszacowania czutosci i specyficznosci.

% The UK National Screening Committee. (2023). A review of screening for autism spectrum disorders in pre-school children
under the age of 5 years. External review against programme appraisal criteria for the UK National Screening Committee.
https://view-health-screening-recommendations.service.gov.uk/document/606/download (data dostepu: 22.03.2023)
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. Przeglad jest ograniczony przez wigczenie wytgcznie anglojezycznych opracowan, ktore byty
publikowane od 2010 r. Tylko czes¢ artykutdw zidentyfikowanych podczas przeszukiwania bazy
danych zostata podwdjnie przeswietlona na etapie tytutu i streszczenia lub petnego tekstu. Co wiecej,
poziom zgody miedzy recenzentami co do wigczenia odpowiednich badan byt ogélnie niski, ze
wzgledu na brak jasnych opiséw aspektéw projektu badania. Mozliwe jest zatem, ze niektére istotne
badania nie zostaly uwzglednione w przegladzie. Jednak biorgc pod uwage wszystkie obecne
niepewnosci i ograniczenia w dowodach dotyczacych 3 pytan badawczych, jest mato prawdopodobne,
aby pominiecie niektérych dalszych badan doprowadzito w tym momencie do innego zalecenia.

Szkocja*

Populacyjne badania przesiewowe w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu nie sg zalecane. Wyn ki fatszywie
dodatnie albo fatszywie ujemne wynikajgce z nieprawidlowego przeprowadzenia badan przesiewowych moga
opdznia¢ prawidlowe rozpoznanie. Decyzja o wystawieniu skierowania i przeprowadzeniu dalszej oceny
powinna wynika¢ ze wskazan klinicznych.

Ocena dzieci i mtodziezy z zaburzeniami rozwoju, problemami emocjonalnymi i behawioralnymi, zaburzeniami
psychiatrycznymi, nieprawidtowo$ciami w zakresie zdrowia psychicznego lub syndromami genetycznymi
obejmuje, jako czesé rutynowej praktyki, ocene w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu.

Kwestionariusze wykorzystywane w ramach badan przesiewowych grup wysokiego ryzyka:

[...] Modified-Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT) (wiek docelowy: 18—-30 miesiecy)

Francja®

Rutynowe badania przesiewowe w kierunku ASD w populacji ogdinej (powszechne badania przesiewowe) nie
sg zalecane z powodu braku wystarczajgco czutych i specyficznych narzedzi.

Badania przesiewowe w kierunku objawdw ASD sg zalecane u dzieci z objawami ostrzegawczymi lub u ktérych
ryzyko wystapienia ASD lub NDD jest znacznie wieksze niz w populacji ogdinej.

Rodzenstwo dzieci z ASD jest bardziej narazone na ASD lub inne NDD niz ogdlna populacja, dlatego zaleca sie
rutynowe badania przesiewowe w tej grupie. To badanie przesiewowe powinno przebiega¢ zgodnie
z okreslonym protokotem w celu wykrycia objawdw sugerujgcych ASD, poczgwszy od 1 roku zycia i kontynuujgc
monitorowanie rozwoju dzieci.

We wszystkich przypadkach zalecany proces screeningu obejmuje kompleksowg ocene kliniczng rozwoju
dziecka podczas dedykowanej konsultacji.

Dla dzieci w wieku od 16 do 30 miesiecy moze opiera¢ sie na M-CHAT. Jesli wyniki potwierdza ryzyko ASD,
mozna to uzupetni¢ o bardziej precyzyjny, ustrukturyzowany wywiad z rodzicami za pomoca M-CHAT-Follow-up.

Skierowanie lub kontynuacja zgodnie z wynikami dedykowanej konsultacji

W przypadku potwierdzenia ryzyka ASD podczas dedykowanej konsultacji przesiewowej dziecko powinno by¢
niezwtocznie skierowane na specjalistyczng konsultacje diagnostyczng zaburzen neurorozwojowych z lekarzem
psychiatrg dzieciecym i/lub pediatrg.

Jezeli ryzyko ASD nie zostanie potwierdzone podczas badania przesiewowego, rozwdj dziecka powinien by¢
nadal monitorowany poprzez regularng kontrole lekarskg dziecka, w szczegdlnosci obowigzkowe badania
kontrolne w wieku od 0 do 6 lat

Niemcy®

Nie nalezy przeprowadza¢ badan przesiewowych catej populacji dzieci, mtodziezy lub dorostych na obecnosc¢
zaburzen ze spektrum autyzmu, poniewaz odsetek wynikéw fatszywie dodatnich i fatszywie ujemnych jest wysoki
dla wszystkich narzedzi przesiewowych dostepnych w jezyku niemieckim.

Badania przesiewowe powinny by¢ przeprowadzane wytacznie przez pracownikdw stuzby zdrowia
posiadajgcych wiedze i umiejetnosci w zakresie zaburzen psychicznych i rozwojowych oraz stosowanych
narzedzi przesiewowych oraz ich oceny i interpretacii.

Ze wzgledu na niewystarczajgca jakos¢ badan zaden z istniejgcych instrumentéw nie moze by¢ zalecany jako
obowigzkowy do badan przesiewowych. Diagnozy nie mozna postawi¢ ani wykluczy¢ na podstawie samych tylko
narzedzi przesiewowych

4 NHS Scotland. NHS Education for Scotland: Autism Spectrum Disorders,
https://asd.nes.scot.nhs.uk/media/1046/nextpatient.pdf (data dostepu: 22.03.2023)

&

o

Haute Autorité de Santé. (2018). Autism spectrum disorder. Warning signs, detection, diagnosis and assessment in children
and adolescents. Clinical practice guidelines method, https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2018-
04/cpg asd diagnostic assessment child teenager 2018.pdf (data dostepu: 22.03.2023)

Deutsche Gesellschaft fur Kinder- und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und Psychotherapie e.V., Deutsche Gesellschaft fur

Psychiatrie und Psychotherapie, Psychosomat k und Nervenheilkunde e.V. (2021). S3-Leitlinie Autismus-Spektrum-Stérungen

im Kindes-, Jugend- und Erwachsenenalter, Teil 1: Diagnostik. https://register.awmf.org/assets/quidelines/028 D G f Kinder-
und Jugendpsychiatrie_und -psychotherapie/028-

018l S3 Autism spectrum disorders in childhood adolescence and adulthood 2021-09 abgelaufen.pdf (data dostepu:

22.03.2023)
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W przypadku matych dzieci w wieku od dwoch lat dwuetapowy M-CHAT (zmodyfikowana lista kontrolna autyzmu
u matych dzieci) moze by¢ wykorzystany do potwierdzenia podejrzenia dotyczgcego zaburzenia ze spektrum
autyzmu. Jednak specyficznos¢ jest bardzo niska, wiec wyniki nalezy interpretowac bardzo ostroznie.

W okresie niemowlecym nie ma empirycznie potwierdzonych cech umozliwiajgcych przewidywanie pézniejszego
zaburzenia ze spektrum autyzmu. W przypadku dzieci wykazujgcych nieprawidtowosci rozwojowe miedzy 10 a
12 miesigcem zycia (w badaniu przesiewowym w kierunku choroby U6) nalezy wykona¢ dodatkowe badanie
miedzy 16 a 18 miesigcem zycia w celu sprawdzenia, czy w tym czasie nieprawidtowosci sie pogtebity lub
ustgpity czas. Jest to rowniez zalecane dla dzieci, ktérych rodzice wyrazajg w tym czasie obawy dotyczace
rozwoju ich dziecka

USA’

Amerykanska Akademia Pediatrii (AAP) zaleca, aby wszystkie dzieci byty badane pod katem opdznien
rozwojowych i niepetnosprawnosci podczas regularnych wizyt lekarskich u zdrowych dzieci w:

e 9 miesiecy

. 18 miesiecy

. 30 miesiecy
Dodatkowe badania przesiewowe moga by¢ potrzebne, jesli dziecko jest w grupie wysokiego ryzyka problemow
rozwojowych z powodu przedwczesnego porodu lub niskiej masy urodzeniowe;j.

Ponadto wszystkie dzieci powinny byé badane specjalnie pod katem ASD podczas regularnych wizyt lekarskich
u zdrowych dzieci w:

. 18 miesigcy

e 24 miesigce
Dodatkowe badania przesiewowe moga by¢ potrzebne, jesli dziecko jest w grupie wysokiego ryzyka ASD (np.
ma rodzenstwo z ASD) lub jesli wystepujg objawy.

Wazne jest, aby lekarze badali wszystkie dzieci pod katem opdznien rozwojowych, ale szczegdlnie monitorowali
te, ktére sg bardziej narazone na problemy rozwojowe z powodu przedwczesnego porodu, niskiej masy
urodzeniowej lub rodzenstwa lub rodzica z ASD.

Istnieje wiele réznych narzedzi do badan rozwojowych. CDC nie zatwierdza ani nie popiera zadnych konkretnych
narzedzi do celdw przesiewowych. Ta lista nie jest wyczerpujgca i mogg by¢ dostepne inne testy.

Wybrane przyktady narzedzi przesiewowych do badania ogdlnego rozwoju i ASD:

e  Ages and Stages Questionnaires (ASQ)

e  Communication and Symbolic Behavior Scales (CSBS)

e  Parents’ Evaluation of Developmental Status (PEDS)

e  Modified Checklist for Autism in Toddlers (MCHAT)

e  Screening Tool for Autism in Toddlers and Young Children (STAT)

" Centers for Disease Control and Prevention (2022). Screening and Diagnosis of Autism Spectrum Disorder for Healthcare
Providers. https://www.cdc.gov/ncbddd/autism/hcp-screening.html (data dostepu: 22.03.2023)
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4.4. Opinie ekspertoéw klinicznych

W toku prac wystgpiono do 6 ekspertéw z prosba o ocene zasadnosci wprowadzenia do swiadczen gwarantowanych z zakresu podstawowej opieki zdrowotne;j
wnioskowanego $wiadczenia. Do dnia 22.03.2023 r. otrzymano 1 opinie, ktéra przedstawiono w ponizszej tabeli. W dniu 27.03.2023 r. po zakonczeniu prac
analitycznych, otrzymano kolejng opinie, ktérg dotgczono do tabeli w ramach aktualizacji raportu.

Tabela 5. Podsumowanie opinii ekspertow.

Elementy stanowiska
eksperckiego

Opinia ekspercka

Czy zasadne jest wprowadzenie
badan przesiewowych w kierunku
zaburzen ze spektrum autyzmu u
dzieci?

Ekspert 1

Tak , w mojej ocenie jest zasadnym wprowadzenie badan przesiewowych u matych dzieci w kierunku oceny ryzyka zaburzen ze spektrum autyzmu.

Ekspert 2

Tak, w Polsce rozpoznawanie cato$ciowych zaburzen rozwojowych jest pdzne, co wptywa na to, ze dzieci oraz ich rodziny mogg skorzysta¢ z
adekwatnych oddziatywan rehabilitacyjnych lub terapeutycznych z opéznieniem. Na $wiecie ro$nie czestotliwos¢ rozpoznawania ASD (Jonas Kozik
M;. Wolanczyk T. 2021). Dane pokazuja, iz mozliwa jest diagnoza rzetelna i trafna objawéw ASD w miedzy 15-18 miesigcem zycia (Grzegorzewska
I; Cierpiatkowska L.; Borkowska A. R. 2020).

Czy optymalne jest wprowadzenie
badan przesiewowych w kierunku
zaburzen ze spektrum autyzmu w
trakcie bilansu 2 latka? Czy
badania przesiewowe w kierunku
zaburzen ze spektrum autyzmu u
dzieci powinny by¢ finansowane
jako odrebne swiadczenie?

Ekspert 1

Tak, w mojej ocenie badania przesiewowe w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu u matych dzieci wieku 2 lat powinny by¢ finansowane jako
odrebne swiadczenie albowiem wczesne wykrywanie omawianych zaburzen rozwojowych stanowi czynnk ochronny w zakresie zapobiegania
rozwojowi w wieku pdzniejszym dzieciecym zréznicowanych zaburzen w zakresie zdolnosci poznawczych, deficytéw spotecznych oraz innych
probleméw towarzyszacych objawom rozwijajgcych sie zaburzen ze spektrum autyzmu. Badanie przesiewowe dziecka w trakcie bilansu 2 latka
daje mozliwo$¢ jak najwczes$niejszego zwrécenie uwagi rodzicéw (opiekunéw) na wykrycie czynnikdw zagrazajgcych dla rozwoju spektrum autyzmu i
catego pdzniejszego psychospotecznego rozwoju dziecka.

Ekspert 2

Wydaje sie ze wprowadzenie badafn w ramach bilansu 2 latka moze umozliwi¢ szybsze wykrywanie zaburzen , a tym samym szybsze podjecie
oddziatywan terapeutycznych i rehabilitacyjnych. Dane wskazujg iz diagnoza ASD w tym okresie cechuje wysoka trafnos¢ i rzetelnos¢.

Czy badania przesiewowe w
kierunku zaburzen ze spektrum
autyzmu w trakcie bilansu 2 latka
powinno realizowane za pomocag
formularza M-CHAT?

Ekspert 1

Tak, w mojej ocenie badania przesiewowe w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu u dzieci i cato$ciowych zaburzen rozwoju w trakcie bilansu 2
latka warto realizowa¢ za pomoca formularza M-CHAT albowiem jest to powszechnie uzywane na swiecie narzedzie przesiewowe do pomiaru
Autyzmu w Okresie Poniemowlecym (Modified Checklist for Autism in Toddlers; M-CHAT-R) dla dzieci migdzy 16. do 30. miesigcem zycia (Robins i
wsp. 2014). Wczesne rozpoznawanie zaburzen ze spektrum autyzmu wymaga wczesnej diagnozy w powyzszym kierunku i wczesnej interwencji.
Narzedzie to pozwala lekarzom, innym pracownikom wielu placéwek medycznych, psychologiczno- opiekunczych oceni¢ wstepnie ryzyko
wystapienia autyzmu u danego dziecka na podstawie wypetnionego przez rodzicéw krotkiego i dostgpnego kwestionariusza.

Ekspert 2

Watpliwosci wzbudza realizacja badania jedynie w oparciu o kwestionariusz M-CHAT. Kwestionariusz ten jest wzglednie popularny, stosunkowo
krétki i prosty w uzyciu. Test ma jednak stosunkowo wysoki procent wynikoéw fatszywie dodatnich obejmujgcy dzieci z innymi problemami
rozwojowymi lub dzieci rodzicéw majgcych trudnosci w precyzyjnym odpowiedzeniu na pytania. Uwage zwraca tez wysoki procent wynikéw
falszywie ujemnych. W literaturze przedmiotu podkresla sig¢ znaczenie ponownego badania zwiekszajacego trafnos$¢ oceny oraz badania przez
klinicyste w oparciu o dodatkowe narzedzie M-CHAT-R/F. (Sturner, Raymond, et al. "Autism screening at 18 months of age: a comparison of the
Q-CHAT-10 and M-CHAT screeners." Molecular Autism 13.1 (2022): 1-11. ). Oznacza to, ze miarodajna ocena obejmuje trzy etapy: badanie
przesiewowe, badanie follow-up, ocene klinicysty. Dodatkowo w niektorych badaniach sugeruje sie potwierdzenie wyniku dodatkowym testem (np.
STAT).
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Dopiero taka procedura badawcza daje szanse na to, ze do dalszej diagnozy kierowane sg dzieci z wysokim ryzykiem autyzmu (okoto 50%) oraz
zaburzen nieprorozwojowych w ogdle (ponad 90%). W tak skonstruowanej procedurze lekarze POZ kierowali by do dalszej diagnostyki okoto 6%
dzieci.

Watpliwosci budzi tu dodatkowo jedynie koncentracja na cato$ciowych zaburzeniach w rozwoju. W wieku 2 lat ocenie podlega¢ moga problemy w wiezi
(np. wiez lekowo-unikajgca, wiez zdezorganizowana), cechy nadpobudliwosci dziecka czy zahamowanie behawioralne.

Kwestie zdrowia psychicznego i rozwoju dzieci w populacji 0-3 powinn y by¢ rozwigzane kompleksowo i obejmowac:

- szkolenia dla przysziych rodzicéw na temat zdrowia psychicznego dzieci

- zespoty dedykowane opiece nad matkami w cigzy i mogace kontynuowac opieke nad rodzing po urodzeniu dziecka z zastosowaniem oddziatywan
wzmacniajgcych wiez w relacji z dzieckiem.

- szkolenia dla potoznych w przedmiocie zdrowia psychicznego dzieci i znaczenia wigzi wczesnodzieciecej.

- szkolenia dla pracownikéw ztobkéw, lekarzy POZ i pediatrow z diagnozowania zaburzehn emocjonalnych okresu 0-3.
- rozwdj w ramach opieki psychiatrycznej zespotéw perinatalnych oferujgcych terapie wiezi wczesnodziecigcej
Narzedzia diagnostyczne moga by¢ uzupetnieniem takiego modelu.

Jaka liczba dzieci rocznie ma

wykonywany bilans 2-latka w Ekspert 1 Nie posiadam doktadnych danych na powyzszy temat

publicznym systemie ochrony ] ] .

zdrowia w Polsce? Ekspert 2 Ekspert nie posiada takich danych.

Prosze o oszacowanie populaci Ekspert 1 Nie posiadam doktadnych danych na powyzszy temat

pacjentow, ktorzy na podstawie Wg GUS w roku 2022 w Polsce urodzito sie 305 000 dzieci. CDC (2018) wskazuije, iz czestotliwosé wystepowania ASD w populacii ro$nie i w ostatnich

badan przesiewowych latach i przekroczyta 1 %. Przy zalozeniu, ze wyn ki dodatnie M-CHAT uzyska 15% dzieci to w roku 2024 do diagnozy catosciowych zaburzen rozwoju

przeprowadzonych w trakcie skierowane zostaty by 45750 dzieci. Diagnoza cato$ciowych zaburzen w rozwoju wymaga nie mniej niz 3 wizyt diagnostycznych. Dzieci te

bilansu 2-latka moga zosta¢ Ek , | trafiaty by zapewne do placowek | poziomu referencyjnego celem wstepnej oceny ich stanu i kierowane do specjalistycznych poradni zajmujacych sie

skierowani na konsultacje spert autyzmem lub psychiatrycznych. Przy zatozeniu ze opieka w ramach NFZ objetych jest w Polsce $rednio okoto 150 tys dzieci z zaburzeniami

specjalistyczng w celu dalsze psychicznymi rocznie oznaczato by to szacunkowe zwiekszenie obciazenia placéwek opieki psychiatrycznej dla dzieci i mtodziezy o 31% co roku.

diagnostyki / rozpoznania Wartosci te kumulowaty by sie z roku na rok. Warto zaznaczyé, ze diagnoza catosciowych zaburzen w rozwoju dokonywana jest w oparciu o

zaburzen ze spektrum autyzmu? specjalistyczne poradnie w ktdrych szacunkowy czas oczekiwania na wizyte wynosi okoto roku.

Prosze o wskazanie, zgodnie z Za uznane narzedzia do wczesnego przesiewowego wykrywania ASD u matych dzieci uznaje sie m.in. Kwestionariusz Autyzmu w Okresie

posiadang wiedzg oraz w oparciu o Poniemowlecym — Checklist for Autism in Toddlers — CHAT (od 18. miesigca zycia) opracowany przez Simona Baron-Cohena, Jane Allen, Christophera

pismiennictwo, w jakich krajach na Ekspert 1 Gillberga i jego zmodyf kowang wersje Modified Checklist for Autism in Toddlers — M-CHAT (od 24. do 30. miesigca zycia). Zmodyfikowany

Swiecie wykonywane sg badania Kwestionariusz Autyzmu w Okresie Poniemowlecym (Modified Checklist for Autism in Toddlers; MCHAT-R) jest powszechnie uzywanym na

przesiewowe w kierunku zaburzen swiecie narzedziem przesiewowym przeznaczonym do wypetnienia przez oboje rodzicéw (Robins i wsp. 2014). Jego zaletg jest relatywnie wysoka

ze spektrum autyzmu? W jakim czutos¢ diagnostyczna, przy jednoczesnej kroétkiej i zrozumiatej dla odbiorcow tresci, z jednoczesna dostepnoscia kwestionariusza.

wieku sg wykonywane? Przy

wykorzystaniu jakich narzedzi? Ekspert 2 Badania przesiewowe na obecnos¢ autyzmu w opiece podstawowej wykonywane sg w wielu krajach.

Czy kwestionariusz M-CHAT jest Jest tp narzedzie pr’zesiewowe stosowang ta‘k?e w Ppl§ce do oceny ryzyka zaburzgﬁ ze spektr.um autyzmu u matych dzjeci. Poza narzedziem
S przesiewowym, o ktérym mowa (M-CHAT), istniejg réwniez wystandaryzowane narzedzia psychologiczne do pomiaru zaburzen ze spektrum autyzmu

obecnie uzywany w Polsce do dzieci i mlodziez d 2 lat do 18 lat) np. zestaw kwestionariuszy ASRS, przeznaczony do badania zaburzen autystycznych, z tu Asperger

diagnostyki zaburzef ze spektrum u dzieci i mtodziezy (o lat do 18 la )' p. ' uszy A » przeznaczony do badania zaburzen autystycznych, zespotu Aspergera

Ekspert 1 czy test ADOS - 2 (Autism Diagnosis Observation Schedule), ktéry wymaga specjalistycznego przygotowania np. psychologa, pedagoga

autyzmu u dzieci? Czy istnieja inne
narzedzia zaadaptowane i
uzywane w Polsce?

(zalecanego specjalistycznego szkolenia i uzyskania certyfikatu diagnosty ADOS-2). Test ADOS -2 uznawany jest za jedno z najdoktadniejszych
narzedzi do diagnozy zaburzen ze spektrum autyzmu, stosowany jest w Polsce oraz na swiecie. Mozna bada¢ testem ADOS 2 zaréwno mate dzieci,
miodziez, jak i osoby doroste, ale wymaga on specjalistycznej wiedzy i szkolenia, jest czasochtonny w procedurze jego prowadzenia.
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Ekspert 2

Kwestionariusz M-CHAT zostat przettumaczony i jest uzywany przez specjalistow w wielu placéwkach. Wiasciwosci psychometryczne nie polskiej
wersji nie zostaly jeszcze doktadnie zbadane (Grzegorzewska |; Cierpiatkowska L.; Borkowska A. R. 2020). Analiza literatury przedmiotu wskazuje
jednak na jego niska czutos¢ i specyficznosé (Sturner, Raymond, et al. "Autism screening at 18 months of age: a comparison of the Q-CHAT-10
and M-CHAT screeners." Molecular Autism 13.1 (2022): 1-11.).

Prosze o wskazanie, zgodnie z
posiadang wiedzg oraz w oparciu 0
piSmiennictwo, jakie narzedzie
diagnostyczne jest najlepsze w
badaniu przesiewowym w kierunku
autyzmu u dzieci w wieku 2 lat.

Ekspert 1

Zmodyfikowany Kwestionariusz Autyzmu w Okresie Poniemowlecym (Modified Checklist for Autism in Toddlers; M-CHAT-R) jest uznanym i
uzywanym na swiecie narzedziem przesiewowym dla dzieci miedzy 16. do 30. miesigcem zycia, przeznaczonym do wypetnienia przez oboje rodzicow
(Robins i wsp. 2014).

Ekspert 2

Istnieje wiele narzedzi stuzacych do przesiewowego badania pod kontem autyzmu, nalezg do nich, poza M-CHAT rowniez: Q-CHAT (réwniez istnieje
polska wersja, brak danych dotyczacych wtasciwosci psychometrycznych); ESAT (istnieje polska wersja; dane wskazujg na wysoka czuto$¢ i swoistos¢
narzedzia; brak danych dotyczacych charakterystyki psychometrycznej ); STAT(test przeznaczony do badania dzieci 2 letnich, charakteryzuje sie
wysokg czutoscig i swoistosciag , polska adaptacja w trakcie opracowania). Aktualnie wiekszos¢ przesiewowych kwestionariuszy nie ma opracowanej
charakterystyki psychometrycznej. W zwigzku z czym nie mozna wskaza¢ ktéry z nich najlepiej sprawdzit by sie w badaniu przesiewowym dzieci
w wieku 2 lat. Zaleta M-CHAT jest fakt, iz jest ona rozpowszechniony wsréd specjalistéw zajmujgcych sie ASD.

M-CHAT ma jednak niska warto$¢ predykcji. Na jedno dziecko u ktérego w badaniu potwierdzony jest autyzm przypada od 4 do 5 u ktérych dniagnoza
ta nie zostaje potwierdzona (doi: 10.1136/bmjpo-2020-000700. eCollection 2021.).

Jaki wplyw na dalszg terapig dzieci
ma wczesne postawienie diagnozy
(w2r.z.)?

Ekspert 1

Warto podkresli¢, ze objecie powszechnym badaniem catej populacji dzieci, np. podczas badan okresowych tzw. ,bilans dwulatka”, pozwoli na objecie
opieka takze dzieci z grup zagrozonych wykluczeniem spotecznym. Wigczenie badania z wykorzystaniem M-CHAT-R do pakietu $wiadczen
gwarantowanych zwigkszy szanse wczesnej identyfikacji ryzyka wystepowania zaburzeh ze spektrum autyzmu u dzieci i rozpoczecia petnej
diagnostyki. Autyzm stanowi powazne zaburzenie rozwoju, jest jednoczesnie zjawiskiem trudnym do wykrycia u matych dzieci. Dokonujgc badania
przesiewowego celem wykrycia zaburzen ze spektrum autyzmu czy tez zaburzen rozwojowych mozemy wspiera¢ rozwdj dziecka i jednoczesnie
podjaé wczesng interwencje, co daje lepsze rokowania diugoterminowe dla calosciowego rozwoju dziecka. Wskazywany w literaturze
psychologicznej ztozony, wieloaspektowy i specyficzny obraz przebiegu proceséw rozwojowych i ich wzajemnych powigzan u dzieci z zaburzeniami
spektrum autyzmu wymaga wieloetapowego procesu diagnozowania i wczesnego wykrywania autyzmu. Badania przesiewowe mogg stanowi¢ punkt
wyjécia do sporzadzenia pogtebionej diagnozy psychologicznego funkcjonowania dziecka ze spektrum autyzmu ,co rokuje zmniejszeniem trudnosci
dziecka oraz zapobieganiem réznorodnym wtérnym zaburzeniom np. wykluczeniu spotecznemu.

Ekspert 2

Ze wzgledu na znaczenie wczesnych doswiadczen wazne jest jak najszybsze wykrywanie objawéw ASD i podejmowanie terapii i rehabilitacji
psychologicznej. Badania wskazujg iz efekty interwencji w przypadku dzieci z ASD s3 najlepsze jezeli dziatania zostajg podjete naj najwczesniej
(Grzegorzewska I; Cierpiatkowska L.; Borkowska A. R. 2020).

Czy rozszerzenie zakresu
odpowiedzialnosci lekarza POZ

w zakresie przeprowadzania
badan przesiewowych w kierunku
zaburzen ze spektrum autyzmu w
trakcie bilansu 2-latka jest mozliwe
w obecnie funkcjonujgcym
systemie opieki zdrowotnej? Jakich
potencjalnych zmian oraz dziatan
(np. szkolenia dla lekarzy POZ)
wymagatoby wprowadzenie badan
przesiewowych przy wykorzystaniu
narzedzia M-CHAT?

Ekspert 1

W mojej ocenie jest mozliwe rozszerzenie zakresu odpowiedzialnosci lekarza POZ w zakresie przeprowadzania badan przesiewowych w kierunku
ryzyka zaburzen ze spektrum autyzmu w trakcie bilansu 2-latka - w obecnie funkcjonujgcym systemie opieki zdrowotnej. M-CHAT-R jest dostepnym
narzedziem przesiewowym stosowanym (jak juz pisano w niniejszej opinii) w celu oceny ryzyka wystgpienia u dziecka (16-30 miesiecy) zaburzen ze
spektrum autyzmu. Moze on byé stosowany zaréwno przez lekarza, jak i innych specjalistow (psychologéw, pedagogéw) zajmujacych sie
rozwojem dziecka do 3 roku zycia .

Ekspert 2

Wiedza lekarzy POZ na temat zaburzen psychicznych dzieci i mtodziezy powinna by¢ wieksza. W razie wprowadzenia narzedzia w takcie specjalizacji
i szkolen konieczne jest zaznajamianie lekarzy z kwestionariuszem M-CHAT; jego konstrukcjg oraz mozliwos$¢ ¢wiczen w postugiwaniu sie tym
narzedziem przesiewowym.

Kwestie zdrowia psychicznego i rozwoju dzieci w populacji 0-3 powinn y byé rozwigzane kompleksowo i obejmowac:
- szkolenia dla przysziych rodzicéw na temat zdrowia psychicznego dzieci

- zespoty dedykowane opiece nad matkami w cigzy i mogace kontynuowac opieke nad rodzing po urodzeniu dziecka z zastosowaniem oddziatywan
wzmacniajgcych wiez w relacji z dzieckiem.
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- szkolenia dla potoznych w przedmiocie zdrowia psychicznego dzieci i znaczenia wiezi wczesnodziecigce;.

- szkolenia dla pracownikow ztobkow, lekarzy POZ i pediatrow z diagnozowania zaburzeh emocjonalnych okresu 0-3.
- rozwdj w ramach opieki psychiatrycznej zespotéw perinatalnych oferujacych terapie wiezi wczesnodzieciecej
Narzedzia diagnostyczne moga by¢ uzupetnieniem takiego modelu.

Prosze o wskazanie mocnych i
stabych stron wnioskowanej
technologii medycznej

Mocne strony:

wysoka czutos¢ diagnostyczna przy jednoczesnej krétkiej i zrozumiatej dla odbiorcéw tresci, szybki sposéb obliczania wynikéw i dostepnosé
narzedzia do dokonywania pomiaru cech ryzyka rozwoju w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu.

Ekspert 1
Stabe strony:
dotyczy badania przesiewowego cech ryzyka zaburzen ze spektrum autystycznych matych dzieci w $cisle okreslonym przedziale wiekowym, nie
jest specjalistycznym narzedziem psychologicznym do badania zréznicowanych aspektow w spektrum zaburzen autyzmu, jak np. ADOS2.
Mocne strony:
Narzedzie ma charakter przesiewowy i jest proste w uzyciu

Ekspert 2 Stabe strony:

Szereg pytan w kwestionariuszu jest niespecyficznych dla catosciowych zaburzen w rozwoju i moze dawa¢ fatszywie dodatnie wyniki.
Niska czutos¢ i specyficznos$¢ narzedzia w wersji uzytej jedynie jako punktowe badanie przesiewowe.

Ekspert 1 - Prof. dr hab. Bernadetta Izydorczyk, Konsultant Krajowy w dziedzinie psychologii klinicznej
Ekspert 2 - Dr hab. Maciej Pilecki, Konsultant Wojewddzki w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy
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Podsumowanie opinii ekspertow

W opinii prof. dr hab. Bernadetta Izydorczyk (Konsultant Krajowej w dziedzinie psychologii klinicznej)
zasadne jest wprowadzenie badan przesiewowych w kierunku zaburzehn ze spektrum autyzmu,
a odpowiednim do tego momentem jest bilans dwulatka wykonywany przez lekarza. Jednak jako
odpowiednie narzedzie wskazuje kwestionariusz M-Chat-R z 2014 roku, a nie wnioskowany M-Chat
z 1999 roku. Zgodnie ze wskazanym pismiennictwem chodzi o wersje dwustopniowg opublikowang
w 2014 roku jako M-Chat-R/F, jednak Pani profesor nie odwotuje sie do drugiej czesci kwestionariusza
(F — follow up), nie wskazuje kto i na jakich warunkach miatby przeprowadza¢ zamieszczony w niej
pogtebiony wywiad.

W opinii dr hab. Macieja Pileckiego (Konsultant Wojewddzki w dziedzinie psychologii klinicznej) zasadne
jest wprowadzenie badan przesiewowych w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu, a odpowiednim
do tego momentem jest bilans dwulatka wykonywany przez lekarza. Ekspert ma watpliwosci co do
trafnosci diagnostycznej narzedzia M-Chat i wskazuje, ze zastosowanie dodatkowego wywiadu z
narzedzia M-Chat-R/F znaczaco zwieksza trafno$¢ diagnostyczng. Wskazuje tez szereg innych
mozliwych do wykorzystania kwestionariuszy, w tym narzedzia w jezyku polskim (Q-Chat, ESAT, STAT),
nie wskazuje jednak najlepszego z nich. Wedtug szacunkéw eksperta, wprowadzenia badania
przesiewowego moze spowodowaé zwiekszenie obcigzenia placowek | stopnia referencyjnosci nawet
o 30%. W przypadku wprowadzenia badania narzedziem M-Chat podczas badan bilansowych,
konieczne bedzie przeszkolenie lekarzy w tym zakresie.

Dodatkowo Konsultant Wojewddzki zwraca uwage na koniecznos¢ catosciowego podejscia do zdrowia
psychicznego dzieci w wieku 0-3 lat (szkolenia dla lekarzy m.in. POZ, perinatologéw, pediatrow,
potoznych, rodzicow, pracownikow ztobkdéw i przedszkoli), a nie jedynie skupianie si¢ na ASD.
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4.5. Wczesniejsze oceny Agencji zwigzane merytorycznie
z przedmiotowym zleceniem
Kwestia zasadnosci zakwalifikowania $wiadczen opieki zdrowotnej opisanych w ramach KSOZ nie byta

wczesniej przedmiotem oceny w Agencji. Nie prowadzone byly réwniez procesy majgce na celu kwalifikacje
Swiadczen zblizonych merytorycznie do wnioskowanych.
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5. Charakterystyka badan i ekstrakcja danych z badan
wigczonych do przegladu

5.1. Metodyka

W celu odnalezienia badan dotyczgcych wykorzystania narzedzia M-Chat do bada przesiewowych w
kierunku autyzmu dokonano przeszukiwania zgodnie z przyjetymi kryteriami wigczenia wedtug
schematu PICOS (Tabela 6). Na potrzeby niniejszej analizy ograniczono sie do opracowan wtérnych
(przeglagdéw systematycznych z metaanalizg).

Tabela 6 Kryteria wigczenia i wykluczenia do przegladu

Kategoria Opis
Populacja docelowa Dzieci w wieku 24-36 miesiecy
Interwencja M-Chat
Komparator Narzedzia do screeningu ASD
Punkty koncowe Dowolne odnoszace sie do parametrow trafnosci kwestionariusza
Typ badania D? arr‘:gtzz:/avr:*aellizo:: -podstawie wynikéw przegladu systematycznego

Wyszukiwanie doniesien naukowych przeprowadzono w dniach 1-2.03.2023 r. w nastepujgcych
elektronicznych bazach informacji medycznej:

e MEDLINE (via PubMed),
e EMBASE (via Ovid),
e The Cochrane Library.

Strategie wyszukiwania dowoddw naukowych wraz z wynikami wyszukiwania w poszczegolnych bazach
oraz diagramy selekcji przedstawiono w rozdziale 4 .

Przeprowadzono dwuetapowy proces selekcji w oparciu o wyzej opisane kryteria wigczenia.
W pierwszej kolejnosci analizowano tytuty oraz streszczenia badan, na podstawie ktérych opracowano
liste badan wstepnie spetniajgcych kryteria witgczenia do analizy. Kolejnym etapem byta selekcja na
podstawie petnych tekstéw artykutdéw. Selekcja badan zostata przeprowadzona przez dwdch
niezaleznie pracujgcych analitykow. W przypadku wystgpienia niezgodnosci opinii w trakcie weryfikaciji
badahn w oparciu o petne teksty doniesien naukowych, ostateczne stanowisko uzgadniano w drodze
konsensusu (z udziatem trzeciego analityka).

5.2. Charakterystyka i opis wynikéw badan wtérnych witaczonych
do przegladu

W wyniku przeprowadzonego wyszukiwania odnaleziono dwa badania wtérne spetniajgce zatozone
kryteria wtaczenia do przegladu.

Wyniki metaanalizy Wieckowski 2023 oceniajgcej parametréw narzedzi M-CHAT oraz M-CHAT-R/F
stosowanych do diagnostyki zaburzen ze spektrum autyzmu wskazujg na:

e wysokg trafno$¢ badania przy uzyciu kwestionariusza M-Chat jako testu przesiewowego
w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu (czuto$¢ od 82% do 83%, przy swoistosci od
84% do 99%);

e wartos$¢ predykcyjna ujemna w populacji badanej przy prewalencji ASD 1% na poziomie ponad
99,8-99,9% pozwala wnioskowac¢ o bardzo wysokiej wiarygodnosci wyniku ujemnego;
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¢ niskie wartosci predykcyjne dodatnie w populacji badanej przy prewalenciji ASD 1% na poziomie
5-45% wskazujg, iz dodatni wynik badania musi by¢ potwierdzony dalszg diagnostyka, przy
uwzglednieniu diagnostyki roznicowej innych zaburzen rozwojowych.
W badaniu wtérnym Levy 2020 oceniano parametry narzedzi diagnostycznych w badaniach
przesiewowych w kierunku zaburzeh ASD w populacji ogélnej dzieci w podstawowej opiece zdrowotne;.
W przypadku oceny dzieci w 24-36 miesigcu zycia wskazano nastepujgce narzedzia:

e M-Chat (The Modified Checklist for Autism in Toddlers),

e M-Chat-R/F (Modified Checklist for Autism in Toddlers, Revised with Follow-Up),
e |TC (Infant-Toddler Checklist),

e PDAQ1 (Psychological Development Questionnaire-1),

e SCQ (Social Communication Questionnaire).

Wyniki diagnostyczne dla zidentyfikowanych kwestionariuszy (minimalne i maksymalne zidentyfikowane
w badaniach pierwotnych wigczonych do przegladu)

N dzi Dostepnosé Czas trwania Wiek Wyniki
arzedzia : .

Jezyk | Koszty badania (miesiace) Se sp PPV NPV
M-Chat PL brak 5-10 min 16-30 0,67-1 0,84-0,99 0,116-1 0,99-1
M-Chat-R/F PL brak 20-30 min 16-30 0,59-1 0,71-0,99 0,37 -0,99 0,99-1
ITC ANG brak 10 min 6-24 0,933 b.d 0,73 0.93
PDQ1 ANG brak 10 min 18-36 0,74-1 0,99-1 0,78-1 0,99-1
SCQ PL tak 10 min Powyzej 24 b.d b.d 0,75 b.d

Narzedzia M-Chat oraz M-Chat-R/F to jedyne zidentyfikowane w przeglgdzie kwestionariusze, ktére sg
zwalidowane dla jezyka polskiego oraz bezkosztowe w uzytkowaniu.

Probowano réwniez ustali¢ wplyw wczesnego rozpoczecia interwencji u dzieci zdiagnozowanych
w trakcie badan przesiewowych. Zadne z badan nie odnosito sie bezposrednio do korzysci
wynikajgcych ze skierowania na wczesne leczenie po badaniu przesiewowym.

Zmiana aktualnie obowigzujgcego algorytmu diagnostycznego po ewentualnym dodaniu badania
przesiewowego z wykorzystaniem kwestionariusza M-Chat podczas ,bilansu dwulatka” zostata
przedstawionana ponizszym schemacie (Rycina 2).
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Wieckowski 2023
Sensitivity and Specificity of the Modified Checklist for Autism in Toddlers (Original and Revised) A Systematic Review and Meta-analysis

Charakterystyka badania

Metodyka Populacja Interwencja Punkty koncowe
Typ badania: przeglad systematyczny z metaanalizg M-CHAT(-R/F) Pierwszorzedowe:
Cel: ocena parametréw narzedzi M-CHAT oraz M-CHAT-R/F stosowanych do diagnostyki zaburzen ze spektrum [Dzieci do 48 miesigca o  czulosc
autyzmy zycia e  swoisto$é

Przeszukane bazy: PubMed, Web of Science,Scopus
Okres objety wyszukiwaniem: 01.01.2001-31.08.2022 Badania oceniajgce M-
Kryteria wiaczenia: CHAT N=31

e Badania oceniajgce M-CHAT(-R/F) w badaniach przesiewowych w kierunku ASD; Badania oceniajace M-

e Badania opublikowane w recenzowanych czasopismach anglojezycznych; CHAT-R N=18

e Dzieci ponizej 48 m.z.

e W badaniu zidentyfikowano co najmniej 10 przypadkéw ASD

e Zgtoszone procedury identyf kacji przypadkoéw fatszywie ujemnych;

e Zawierat informacje (lub miat informacje dostarczone przez autoréw, gdy sie z nimi skontaktowano)
potrzebne do przeprowadzenia metaanalizy (wskaznik przypadkéw prawdziwie dodatnich, fatszywie
dodatnich, fatszywie ujemnych i prawdziwie ujemnych)

Kryteria wykluczenia
o Typ publ kacji: recenzje, komentarze artykuty konferencyjne
Liczba wigczonych badan: 50

Ocena jakosci wigczonych badan: QUADAS-2

Ograniczenia badania

. Problemy metodologiczne, ktére zostaty zidentyf kowane w wigkszosci badan, co mogto wptyngé na znieksztatcenie zgtoszonych miar doktadnosci. W szczegodlnosci wiele badan nie
oceniato kazdego dziecka, ktére zostato przebadane za pomocg M-CHAT(-R/F), prawdopodobnie z powodu oczywistych wyzwan zwigzanych z wykonalnoscig. W zwigzku z tym
zaktadano, ze dzieci, ktére uzyskaty wynik negatywny i nie zostaty ocenione, miaty wyn ki prawdziwie ujemne do analiz, ale mozliwe jest, ze niektdre przypadki zostaty pominiete.

. Réznice w kryteriach diagnostycznych ASD i rodzaju klinicysty, ktory przeprowadzit ocene, przyczynity sie do heterogenicznosci miedzy badaniami.

e Uwzgledniono tylko badania opublikowane w recenzowanych czasopismach anglojezycznych

Skutecznos¢ i bezpieczenstwo

Charakterystyka Liczba badan Czutose Swoistos¢ PPV* NPV* DOR (95% Cl) Wartos¢ P
M-CHAT(-R/F) 49 0.83 0.94 12% 99,8% 75.40 (35.56-159.87) b.d
M-CHAT 31 0.83 0.94 12% 99,8% 63.47 (25.38-158.73) 0.72
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M-CHAT-R 18 0.83 0.95 14% 99,8% 102.69 (27.87-378.26)
Initial only 22 0.82 0.84 5% 99,8% 24.61 (9.01-67.23) 0.01
Likelihood level LOW 27 0.83 0.99 46% 99,9% 334.78 (156.69-715.31) <.001
v@ > '0
¢ < ¢ o _—
09{;' X 3on ”
”'L)-; :n‘:”)
orgd / 0 rp_}'

01+ o1+

oe + - . . . . “ . - 4 e . + + + - . . . .
1 o os or os os 04 03 02 o1 0 1 o os o7 os 0s 04 03 02 0 ]

Spectcty Sgechaty

Legena y Legend
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Poréwnanie trafno$ci diagnostycznej wnioskowanego kwestionariusza M-Chat (czarny) z nowszg wersjg M-Chat-R (czerwony).

Poréwnanie trafnosci diagnostycznej kwestionariusza M-Chat lub M-Chat-R w wersji z (czarny) i bez (czerwony) pogtebionego wywiadu ,follow-up”.

Whioski autorow:
e wysoka trafno$¢ badania przy uzyciu kwestionariusza M-Chat jako testu przesiewowego w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu (czuto$é od 82% do 83%, przy swoistosci od 84% do
99%);
e warto$c¢ predykcyjna ujemna w populacji badanej przy prewalencji ASD 1% na poziomie ponad 99,8-99,9% pozwala wnioskowa¢ o bardzo wysokiej wiarygodnosci wyniku ujemnego;
e niskie wartosci predykcyjne dodatnie w populacji badanej przy prewalencji ASD 1% na poziomie 5-45% wskazujg, iz dodatni wynik badania musi by¢ potwierdzony dalszg diagnostyka,
przy uwzglednieniu diagnostyki réznicowej innych zaburzen rozwojowych.
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Levy 2020
Screening Tools for Autism Spectrum Disorder in Primary Care: A Systematic Evidence Review

Charakterystyka badania

Metodyka Populacja Interwencja Punkty koncowe
Typ badania: przeglad systematyczny z metaanalizg M-CHAT(-R/F) Pierwszorzedowe:
Cel: ocena parametréw narzedzi diagnostycznych w badaniach przesiewowych w populacji ogéinej dzieci w Dziecido 12r.z ::-:I—SQ 1 . czutosé
podstawowej opiece zdrowotnej sC Q- o swoistosé
Przeszukane bazy: Medline, Psychinfo, Educational Resources Informational Clearinghouse, Cumulative Index of . PPV

Nursing and Allied Health Literature
Okres objety wyszukiwaniem: 01.2000-06.2018 * NPV
Kryteria wiaczenia:

e Populacja: Dzieci do 12 r.z poddawne badaniom przesiewowym w kierunku ASD w POZ lub podobnych
warunkach

e W badaniu opisane dokfadnie wtasciwosci identyf kacyjne, czas skierowania i diagnozy, czas dostepu do
interwencji

e Badania >100 pacjentéw
o Komparator: brak badan przesiewowych lub alternatywne badanie
Kryteria wykluczenia

¢ Badania skupiajgce sie wytgcznie na niemowletach, starszych dzieciach lub osobach dorostych lub oceniajace
ogdlne badania przesiewowe rozwoju, genetyczne biomarkery

¢ Inne warunki niz POZ
e Badania <100 pacjentow
Liczba wigczonych badan: 27
Ocena jakosci wigczonych badan: QUADAS-2

Ograniczenia badania

Potencjalne ograniczenia obejmujg stronniczos¢ publ kacji, selektywne raportowanie w ramach badan i ograniczone wyszukiwanie.

Skutecznos¢ i bezpieczenstwo

Badanie Jakosé¢ badania | Wiek (miesiace) Czutos¢ Swoistos¢ PPV NPV
M-CHAT (-R/F)
Robins 2014 dobra 18-24 0.91 (0.86-0.96) 0.96 (0.95-0.96) M-c'\ﬁACPﬁ:e:/lg)'-l%swg 0.999
M-CHAT (-R/F): M-CHAT (-R/F) -
Sturner 2016 dobra 14.7-40.8 0.5 (045 0.60) 0.924 (0.65-0.50) 0.40 (0.30-0.50) b.d
Baduel 2017 dobra 24 0.67 (0.41-0.86) 0.94 0.14 0.99
67 (0.41-0. M-CHAT (-R/F): 0,99 M-CHAT (-R/F): 0.6 :

41/58




Kwestionariusz M-Chat do diagnozowania nieprawidfowosci ze spektrum autyzmu

WS.420.2.2023

Robins 2001 umiarkowana 18-30 M-CHAT : 0.87 M-CHAT: 0.99 M-CHAT : 0.80 M-CHAT : 0.99
0.36 (0.31-0.40)
Kleinman 2008 umiarkowana 16-30 0.91 b.d M-CHAT(-R/F): 0.74 (0.68— b.d
0.80)
. M-CHAT: 0.16
Pandey 2008 umiarkowana 24-30 b.d b.d M-CHAT(-R/F): 0.61 b.d
. . 0,058
Robins 2008 umiarkowana 14-27 b.d b.d M-CHAT(-R/F): 0,57 b.d
M-CHAT M-CHAT M-CHAT M-CHAT
Canal-Bedia 2011 umiarkowana 18-36 S1:1.0 S1: 0.98 (0.98-0.99) S1:0.35 (0.23-0.46) S1: 1.0
S2:1.0 S2: 0.98 (0.98-0.99) S2:0.19 (0.05-0.33) S2:1.0
: , M-CHAT
Miller 2011 umiarkowana 14-30 b.d b.d 0.27 (0.20-0.33) b.d
. M-CHAT-R/F M-CHAT-R/F
Nygren 2012 umiarkowana 30 0.767 (0.614-0.882) bd 0.917 (0.775-0.982) b.d
. . 0.06
Chlebowski 2013 umiarkowana 18-24 b.d b.d M-CHAT: 0 54 b.d
. . 0.725 0.843 0.116
Kamio 2014 umiarkowana 4-26 M-CHAT-R/F : 0.476 M-CHAT-R/F: 0.986 M-CHAT-R/F_0.455 bd
. . 0.522
Khowaja 2015 umiarkowana 16-30 b.d b.d (0.404-0.640) b.d
. 0.076 (0.06-0.09)
Hardy 2015 umiarkowana 16-31 0.81 (0.72-0.90) b.d 0.27 (0.22-0.32) b.d
0.045 (0.014-0.077)
Eugenin 2015 umiarkowana 16-30 b.d b.d M-CHAT-R/F: 0.40 (0.18— b.d
0.62)
0.15 (0.11-0.18)
Janvier 2016 umiarkowana 16-76 b.d b.d M-CHAT-R/F: 0.37 (0.29- b.d
0.44)
ITC
Wetherby 2008 dobra 6-24 0.933 | b.d 0.73 (0.69-0.77) | 0.93 (0.91-0.95)
PDQ-1
Young = 18-24 Young = 0.8462 Young = 0.9962 Young = 0.7857 Young = 0.9975
Zahorodny 2018 dobra Middle = 25-30 Middle = 0.7143 Middle = 1.00 Middle = 1.00 Middle = 0.9965
Old = 31-36 Old = 1.00 Old = 1.00 Old =1.00 Old = 1.00
sca
Janvier 2016 umiarkowana 16-76 b.d | b.d 0.75 (0.67-0.83) | b.d
Whnioski autoréw:
Narzedzia do badan przesiewowych ASD mozna wykorzysta¢ do doktadnego okreslenia odsetka niewyselekcjonowanych populacji matych dzieci pod katem ASD w ustawieniach POZ i podobnych.
ASD jest powszechnym zaburzeniem neurorozwojowym zwigzanym ze znacznymi kosztami zycia. Coraz wigcej dowodow potwierdza korzysci funkcjonalne i lepsze wyniki matych dzieci
otrzymujacych intensywng interwencje, wiec wczesna identyfikacja na poziomie populacji jest pilnym wyzwaniem dla zdrowia publicznego.
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Obecna sciezka diagnostyczna ASD po wprowadzeniu screeningu podczas bilansu dwulatka

Bilans dwulatka

(POZ)z
. kwestionariu-
szem M-CHAT

Dziecko w wieku [116 565]
24-35 miesiecy

Wynik
dodatni

3

Wynik
ujemny

X

O

Dziecko 0-18 lat
z podejrzeniem

ASD z systemu

opieki zdrowotne]

Decyzja rodzicow
o braku dalszej
diagnostyki

[17 485™]

Decyzja lekarza o
dalszej

diagnostyce ze
wzgledu na obraz
Kliniczny

Diagnostyka
psychologiczna
w osrodku 1.
poziomu ref.

O

Dziecko 0-18 lat
2z podejrzeniem
ASD z poza
systemu opieki
zdrowotne]

Diagnostyka
psychiatryczna
w osrodku 2.
poziomu ref.

Brak paburzefi

ASD

Skierowanie na
terapig

x> Inne zaburzenia .

Skierowanie na
terapie

Brak zaburzen ( )

Rycina 2 Sciezka diagnostyki zaburzen ze spektrum autyzmu w Polsce po wprowadzaniu badan przesiewowych podczas ,,bilansu dwulatka”

Zrédto: Opracowanie wiasne na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ i szacunkéw eksperta*

43/58



WS.420.2.2023
Kwestionariusz M-Chat do diagnozowania nieprawidfowosci ze spektrum autyzmu

6. Analiza wptywu finansowania swiadczenia opieki
zdrowotnej ze srodkéw publicznych na system ochrony
zdrowia

6.1. Stanowisko Prezesa NFZ

Agencja, dziatajgc na podstawie art. 31c ust. 3 pkt. 2 ustawy o sSwiadczeniach, pismem znak
WS.420.2.2023.PH z 6 marca 2023 r. wystgpita do Prezesa NFZ z prosbg o przekazanie opinii w sprawie
zasadnosci zakwalifikowania wyzej opisanych swiadczen opieki zdrowotnej jako $wiadczen gwarantowanych
w zakresie podstawowej opieki zdrowotnej. Do dnia 22.03.2023 r. nie otrzymano odpowiedzi.

6.2. Skutki dla systemu ochrony zdrowia — oszacowanie witasne
AOTMIT

W ponizszym rozdziale przedstawiono oszacowanie przewidywanych skutkéw dla systemu ochrony zdrowia
zwigzanych z ewentualnym wprowadzeniem badania przesiewowego zaburzen ze spektrum autyzmu przy uzyciu
kwestionariusza M-Chat w trakcie bilansu zdrowia u dzieci w wieku 2 lat.

6.2.1. Wielkosé populacji docelowej

Badaniem przesiewowym zaburzen ze spektrum autyzmu przy uzyciu kwestionariusza M-Chat, zgodnie
z Kartg Swiadczenia Opieki Zdrowotnej, objete bytyby wszystkie dzieci, u ktérych wykonywany jest bilans
zdrowia w wieku 2 lat.

Zgodnie ze sSciezkg wskazang przez Konsultanta Krajowego pacjenci z dodatnim wynikiem badania
kierowani byliby do dalszej diagnostyki wstepnej i pogtebionej w osrodkach | i Il stopnia referencyjnego
systemu ochrony zdrowia psychicznego dzieci i mtodziezy.

Tabela 7. Zestawienie danych dotyczacych szacowanej wielkosci populacji docelowej w skali roku.

lata 2017-2021)

Lp. Zrédto oszacowania Szacowana liczebnos¢ populacji docelowej
Bilans zdrowia w wieku 2 lat
1. KPZ Brak danych
2. Opinie ekspertow Brak danych
3. NFzZ Brak danych
4. Dane sprawozdawczo-rozliczeniowe (za

153 950 - 80 658

Lekarze POZ wykonujacy bilans zdrowia w wieku 2 lat

1. KPz Brak danych
2. Opinie ekspertow Brak danych
3. NFZ 7584 -9 102*
4. Dane sprawozdawczo-rozliczeniowe 13 425
(suma za lata 2017-2021 r.)
Diagnostyka w podmiocie | stopnia referencyjnosci
1. Opinia eksperta 15 % populacji pacjentéw, u ktérych wykonano bilans zdrowia w wieku 2

lat

danych sprawozdawczo-rozliczeniowych za lata 2017-2021
*dane NFZ za lata 2019-2022

Zrédio: opracowanie wtasne AOTMIT na podstawie KPZ, opinii KK w dziedzinie psychiatrii dzieci i mfodziezy, stanowiska NFZ,
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6.2.2. Koszt swiadczenia

Tabela 8. Zestawienie danych dotyczacych szacowanych kosztow.

Lp. Al . Koszt swiadczenia
oszacowania
Bilans zdrowia w wieku 2 lat
1. KSoz Swiadczenie ma wptynaé na przesuniecie momentu diagnozy i rozpoczecia terapii, ma byé realizowane

jako element innego $wiadczenia w ramach POZ (bilansu zdrowia w wieku 2 lat) w ramach budzetu
przeznaczonego na jego realizacje bez koniecznosci dodatkowego zwiekszania budzetu.

Narzedzie M-Chat jest procedurg bezkosztowa, nie generujgca kosztéw zwigzanych z zakupem licenciji,
uzytkowania i rozpowszechniania.

2. Opinia eksperta

j.w.

3. NFZ

Brak danych

Szkolenie lekarzy POZ

1. KSOz

Brak danych

2. Opinia eksperta

Trudno oszacowac¢ skutki finansowe z uwagi niepewnos¢ odnosnie potencjalnego zapotrzebowania
(liczba lekarzy POZ, ktérzy mieliby zosta¢ objeci szkoleniem) a takze format i koszty szkolenia
uzupetniajgcego dla lekarzy w zakresie psychiatrii dzieci i mfodziezy.

Diagnostyka w podmiocie | stopnia referencyjnosci

1. KSOz

Brak danych

2. Opinia eksperta

Wiaczenie swiadczenia jako elementu bilansu zdrowia w wieku 2 lat ma na celu przesunigcie momentu
diagnozy i rozpoczecia terapii u pacjentow z ASD. Szacunkowo 15% dzieci poddanych bilansowi trafi
na dalszg diagnostyke do podmiotéw realizujgcych swiadczenia z zakresu psychiatrii dzieci i mtodziezy
na | stopniu referencyjnosci.

Na podstawie opinii eksperta, wérdéd dzieci z dodatnim wynikiem badania M-Chat znajdg sie poza
pacjentami z ASD réwniez pacjenci z innymi rodzajami zaburzen rozwojowych. W obecnie
funkcjonujacej $ciezce trafiliby oni do systemu, jednak w p6zniejszym wieku, stad nie stanowil by oni dla
systemu dodatkowych pacjentow.

3. NFZ

. ,hie jest mozliwa do oszacowania liczba pacjentéw przyjetych przez | poziom referencyjny w
ramach ktérego pacjent otrzymatby porade diagnostyczng psychologiczng, a nastepnie i tak
musiatby by¢ przekierowany do lekarza psychiatry dzieci i mtodziezy w ramach Il poziomu
referencyjnego lub Poradni dla oséb z autyzmem dzieciecym w celu ostatecznej diagnozy,

e 7z uwagi na fakt, ze AOTMIT jest w trakcje publikowania taryf swiadczen gwarantowanych w
zakresie Swiadczen dedykowanych osobom z autyzmem dziecigcym, zatem na dzien dzisiejszy nie
wiemy jaki bedzie ostateczny koszt diagnozy oséb z cato$ciowymi zaburzeniami rozwoju.”

Zrédio: opracowanie wtasne AOTMIT na podstawie KPZ, opinii KW w dziedzinie psychiatrii dzieci i mfodziezy, stanowiska NFZ

W ponizszej tabeli

przedstawiono zestawienie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych $wiadczen

realizowanych z zakresu bilansu zdrowia w wieku 2 lat.

Tabela 9. Zestawienie danych dotyczacych $wiadczen z zakresu bilansu zdrowia w wieku 2 lat na podstawie

bazy danych SWIAD

Zakres danych 2017 2018 2019 2020 2021 | 2% Suma
potrocze
Liczba pacjentow 153 024 138973 | 141021 66 038 80 083 44 803 622 990
Liczba udzielonych 153 950 139922 | 141853 66 443 80 658 45113 627 939
Swiadczen
Liczba $wiadczeniodawcow 4 537 4528 4 455 4 038 4028 3789 5 327
Liczba un kalnych NPWZ 9302 9 262 9090 7596 7726 6914 13425

6.2.1. Metodyka i sposob przeprowadzenia analizy

Ponizej przedstawiono zatozenia i metodyke analizy potencjalnych skutkéw finansowych w przypadku
ewentualnego objecia refundacjg ocenianego $wiadczenia.

1. Zatozenia ogdlne:
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a. Realizacja swiadczenia bedzie odbywac¢ sie w ramach swiadczeh gwarantowanych
z zakresu podstawowej opieki zdrowotne;.

b. Badaniem przesiewowym w kierunku ASD przy uzyciu narzedzia M-Chat zostang objeci
wszyscy pacjenci, u ktérych wykonywany bedzie bilans zdrowia w wieku 2 lat, ktérzy obecnie
objeci sg swiadczeniami finansowanymi ze $rodkéw publicznych. Badanie przesiewowe
w kierunku ASD bedzie stanowi¢ swiadczenie komplementarne do obecnie finansowanych
Swiadczen. Wdrozenie tego $wiadczenia nie powinno wptyng¢ na zmiane liczby dotychczas
diagnozowanych i leczonych pacjentéw, a jedynie na przesuniecie w czasie momentu
diagnozy i rozpoczecia terapii.

c. Badanie przy uzyciu kwestionariusza M-Chat, ze wzgledu na swdj przesiewowy charakter
jest obarczone ryzykiem uzyskania wynikow falszywie dodatnich. Dane z analizy
brytyjskiego Narodowego Komitetu ds. Badan Przesiewowych wskazujg, iz badania
przesiewowe w kierunku ASD prowadzg do przypadkowych ustaleh, takich jak inne
zaburzenia rozwojowe/komunikacyjne lub opdznienia rozwoju. Réwniez zgodnie z opinig
Konsultanta Krajowego w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy wsrdod dzieci z dodatnim
wynikiem badania M-Chat poza pacjentami z ASD znajdg sie rowniez pacjenci z innymi
rodzajami zaburzen rozwojowych, stad decyzja o koniecznosci skierowania do dalszej
diagnostyki kazdego dziecka, ktére uzyskato wynik dodatni jest uzasadniona.

d. W obecnie istniejgcej sciezce diagnostycznej pacjenci z podejrzeniem ASD diagnozowani
sg w ramach diagnostyki wstepnej i pogtebionej w podmiotach realizujgcych swiadczenia
z zakresu psychiatrii dzieci i mtodziezy na odpowiednio | i Il stopniu referencyjnosci.
W przypadku wprowadzenia badania przesiewowego jako elementu bilansu zdrowia
w wieku 2 lat przesunieciu ulegtby jednak wiek pacjentéw, u ktérych rozpoczyna sie
diagnostyke i ewentualng terapie, nie bedg oni stanowi¢ zatem dla systemu dodatkowych
pacjentow.

2. Perspektywa: pfatnika publicznego
3. Liczebnos¢ populacii:

a. Zatozenia populacyjne oparto na danych zawartych w bazie danych SWIAD, bedacej
w dyspozycji Agencji wg strategii wyszukiwania:

e Okres czasu 2017-2021

e Kod 5.01.00.0000104 bilans zdrowia przeprowadzony u pacjentéw w wieku 24—-35
miesiecy

oraz danych epidemiologicznych uzyskanych z przegladu literatury oraz opinii Konsultanta
Krajowego w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy.

b. Zalozenia dotyczace liczby lekarzy wykonujgcych oparto na danych zawartych w bazie
danych SWIAD, bedgcej w dyspozyciji Agenciji oraz Zestawienia liczbowego lekarzy i lekarzy
dentystéw wg dziedziny i stopnia specjalizacji Naczelnej Izby Lekarskiej

o Lekarze POZ wykonujgcy bilans zdrowia w wieku 2 lat w latach 2017-2021 — 13 425
o Lekarze pediatrzy wykonujgcy zawdd (NIL) — 15 305
e Lekarze specjalisci medycyny rodzinnej (NIL) — 11 813

4. Koszt procedury:

Koszt procedury oparto na danych zawartych w Karcie Swiadczenia Opieki Zdrowotnej oraz analizie
dostepnych danych pochodzacych od twércéw narzedzia.
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6.2.2. Wyniki

Obecnie nie jest realizowany program badan przesiewowych zaburzen ze spektrum autyzmu. Bilans zdrowia
w wieku 2 lat nie obejmuje oceny rozwoju psychospotecznego. Wprowadzenie $wiadczenia jako elementu
bilansu zdrowia spowoduje, ze realizacja odbywac¢ sie bedzie w sposéb komplementarny do obecnie
finansowanego $wiadczenia. W zwigzku z tym, iz narzedzie M-Chat jest procedurg bezkosztowa, nie
generujgcg kosztéw zwigzanych z zakupem licencji, uzytkowania i rozpowszechniania, wprowadzenie
Swiadczenia jako elementu bilansu zdrowia nie wptynie na koszt realizacji Swiadczen z zakresu podstawowej
opieki zdrowotnej.

Jednakze, zgodnie z opinig NFZ, ,z uwagi na fakt, ze badanie przesiewowe w kierunku zaburzeh ze spektrum
autyzmu miatoby sie odbywa¢ w trakcie badan bilansowych 2-latka, konieczna jest nowelizacja
rozporzgdzenia Ministra Zdrowia w sprawie $wiadczeh gwarantowanych z zakresu podstawowej opieki
zdrowotnej [1] w czesci lll zat. 1. Poszerzenie badania bilansowego o wnioskowane dziatanie moze ponadto
spowodowacé koniecznos¢ zwiekszenia przez NFZ np. stawki kapitacyjnej lub wprowadzenie innegj
dodatkowej doptaty dla lekarzy POZ realizujgcych porady bilansowe w tej grupie wiekowej, a tym samym
wzrost naktadéw na finansowanie $wiadczen z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej.”

Podstawowym celem wigczenia badania przesiewowego ASD jako elementu bilansu zdrowia w wieku 2 lat
jest przesuniecie momentu diagnozy i rozpoczecia ewentualnej terapii, stad pacjenci objeci badaniem nie
powinni stanowi¢ dodatkowych pacjentéw dla systemu. W obecnie funkcjonujgcej sciezce pacjenci ci trafiajg
do systemu, jednak w pézniejszym wieku. W oparciu o dane sprawozdawczo-rozliczeniowe za lata 2014-
2021, na podstawie populacji siedmiolatkow, mozna wnioskowac¢, ze 32% pacjentéow otrzymuje diagnoze
przed ukonczeniem 3 roku zycia, a pozostate 68% pacjentéw w wieku 3-7 lat.

Rozktad wieku, w ktérym dokonywana jest
diagnoza autyzmu w Polsce

25.00%
’ 21,029  21.91%

20,00%
e 16,95%
15,07%

15,00% 13,57%
10,00% 8,11%

500%  3,37%

0,00% .

0 1 2 3 4 5 6

Wiek [lata]

Wykres 4 Rozktad wieku, w ktérym dokonywana jest diagnoza autyzmu w Polsce

W oparciu o dane uzyskane z analizy klinicznej mozna szacowac¢ odsetek wszystkich uzyskanych z badania
M-Chat wynikéw dodatnich (true positive i false positive) na 15%. Dane z analizy brytyjskiego Narodowego
Komitetu ds. Badan Przesiewowych wskazuja, iz badania przesiewowe w kierunku ASD prowadzg do
przypadkowych ustalen, takich jak inne zaburzenia rozwojowe/komunikacyjne lub opdznienia rozwoju.
Réwniez opinia Konsultanta Krajowego w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy wskazuje, ze wsrdd dzieci
z dodatnim wynikiem badania M-Chat poza pacjentami z ASD znajda sie réwniez pacjenci z innymi rodzajami
zaburzen rozwojowych, stad decyzja o koniecznosci skierowania do dalszej diagnostyki kazdego dziecka,
ktére uzyskato wynik dodatni wydaje sie by¢ uzasadniona. Jednak z uwagi na ograniczone dowody naukowe,
arbitralne zatozenie, iz uzyskane wyniki fatszywie dodatnie obejmowaé bedg jedynie pacjentéw z innymi
zaburzeniami rozwojowymi (a nie pacjentéw zdrowych) obarczone jest duzg niepewnoscia.

Biorgc pod uwage, liczbe sprawozdanych zrealizowanych bilanséw zdrowia w wieku 2 lat, wynoszacych
80 658 w roku 2021 oraz przyjmujgc arbitralne zatozenie, iz 15% pacjentéw wymagac bedzie dalszej
diagnostyki w osrodku | stopnia referencyjnego systemu ochrony zdrowia psychicznego dzieci i mtodziezy,
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do podmiotéw tych trafitoby rocznie 12 098 pacjentéw. Przy liczbie poradni (dane sprawozdawczo-
rozliczeniowe za 2021 r.) wynoszacej 381, mozna szacowac $rednio rocznie 32 nowych pacjentéw
przypadajgcych na jeden podmiot. Przy obecnym obcigzeniu podmiotéw (120 283 pacjentéw na 381
osrodkéw — $rednio 315 $wiadczeniobiorcdw rocznie na osrodek) — mozna szacowacé srednie zwiekszenie
obcigzenia osrodka o 10%. w skali roku. W kontekscie kosztéw stanowigcych skutek wprowadzonego
rozwigzania przektadajgcego sie na zwiekszenie liczby pacjentow w Zespotach lub Osrodkach
Ssrodowiskowe] opieki psychologicznej i psychoterapeutycznej dla dzieci i mtodziezy - | poziom referencyjny,
lub Centrach zdrowia psychicznego dla dzieci i mtodziezy - poradnia zdrowia psychicznego — Il poziom
referencyjny, zgodnie z opinig NFZ:

e _nie jest mozliwa do oszacowania liczba pacjentéw przyjetych przez | poziom referencyjny w ramach
ktérego pacjent otrzymatby porade diagnostyczng psychologiczng, a nastepnie i tak musiatby by¢
przekierowany do lekarza psychiatry dzieci i mtodziezy w ramach Il poziomu referencyjnego lub
Poradni dla oséb z autyzmem dzieciecym w celu ostatecznej diagnozy,

e zuwagi na fakt, ze AOTMIT jest w trakcje publikowania taryf $wiadczen gwarantowanych w
zakresie $wiadczen dedykowanych osobom z autyzmem dzieciecym, zatem na dzien dzisiejszy nie
wiemy jaki bedzie ostateczny koszt diagnozy osob z catosciowymi zaburzeniami rozwoju.”

Liczba $wiadczeniodawcow Liczba swiadczeniobiorcow
w podmiotach | stopnia referencyjnosci w podmiotach | stopnia referencyjnosci
25 7509
11 6594
9 2042

14

£ 2726

20

37

19

32

Rycina 3 Liczba $wiadczeniodawcéw w podmiotach | stopnia referencyjnosci oraz liczba swiadczeniodawcow
] z nich korzystajacych
Zrodto: Opracowanie wtasne, na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ

Zgodnie z opinig Konsultanta Krajowego wdrozenie badania przy uzyciu narzedzia M-Chat jako elementu
bilansu zdrowia w wieku 2 lat moze byé zwigzane z konieczno$cig podwyzszenia kompetenc;ji lekarzy POZ
przeprowadzajgcych bilans. Zasadne bytoby rozwazenie przez MZ aby wraz z wdrozeniem przygotowac
seminaria umozliwiajgce wprowadzenie narzedzia do praktyki i zapoznanie lekarzy POZ z nowym
elementem bilansu. Na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych za lata 2017-2021 liczba lekarzy
wykonujgcych bilans 2-latka wyniosta 13 425, natomiast w oparciu o Zestawienia liczbowego lekarzy i lekarzy
dentystow wg dziedziny i stopnia specjalizacji Naczelnej Izby Lekarskiej mozna wnioskowac, ze liczba
lekarzy mogacych wykonywac¢ bilans (lekarze pediatrzy i specjalisci medycyny rodzinnej) moze wynosic¢
27 118 (odpowiednio 15305 i 11 813). Z uwagi na fakt, ze dane dotyczgce liczby lekarzy moggcych
realizowa¢ swiadczenie bilansu zdrowia w wieku 2 lat sg ograniczone, oszacowanie kosztu szkolen dla
lekarzy jest obarczone duzg niepewnoscia.

W przypadku wprowadzenia badania przesiewowego ASD przy uzyciu narzedzia M-Chat nie jest zaktadany
wzrost kosztow jednostkowych $Swiadczenia, ani wzrost liczby pacjentéw objetych dotychczasowymi
Swiadczeniami w zakresie podstawowej opieki zdrowotnej. Jednak zaktadany odsetek uzyskanych wynikow
dodatnich badania (15% populacji) moze wptyngé na obcigzenie podmiotéw realizujgcych $wiadczenia
z zakresu psychiatrii dzieci i mtodziezy na | stopniu referencyjnosci.
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6.2.3. Podsumowanie

W obecnie istniejgcym koszyku swiadczen gwarantowanych w zakresie podstawowe opieki zdrowotnej brak
jest procedury ,badanie przesiewowe w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu”, tym samym nie sg one
finansowane ze $rodkéw publicznych. Zgodnie z przeprowadzonymi analizami, wprowadzenie ww.
Swiadczenia jako elementu bilansu zdrowia w wieku 2 lat nie wplynie na koszty ptatnika publicznego, gdyz
realizacja odbywac sie bedzie w sposéb komplementarny do obecnie finansowanych swiadczen. Badanie
przesiewowe w kierunku ASD moze stanowi¢ warto$¢ dodang do procesu diagnostyki pacjenta wptywajac
na przesuniecie momentu diagnozy i ewentualnego wdrozenia terapii, jednak z uwagi na dodatkowe koszty,
zwigzane przede wszystkim z obszarem szkolen lekarzy POZ, ostateczny koszt wdrozenia jest niepewny.

Jednakze, zgodnie z opinig NFZ, .z uwagi na fakt, ze badanie przesiewowe w kierunku zaburzen ze spektrum
autyzmu miatoby sie odbywaé w trakcie badan bilansowych 2-latka, konieczna jest nowelizacja
rozporzgdzenia Ministra Zdrowia w sprawie $wiadczern gwarantowanych z zakresu podstawowej opieki
zdrowotnej [1] w czesci lll zat. 1. Poszerzenie badania bilansowego o wnioskowane dziatanie moze ponadto
spowodowacé koniecznos¢ zwiekszenia przez NFZ np. stawki kapitacyjnej lub wprowadzenie innegj
dodatkowej doptaty dla lekarzy POZ realizujgcych porady bilansowe w tej grupie wiekowej, a tym samym
wzrost naktadéw na finansowanie $wiadczen z zakresu podstawowej opieki zdrowotne;j.”

6.3. Przeglad analiz ekonomicznych

W celu odnalezienia analiz ekonomicznych dotyczacych stosowania narzedzia M-Chat do screeningu
u dzieci w wieku 2 lat w kierunku autyzmu, dokonano przeszukiwania systematycznego w bazach publikacji
medycznych MEDLINE via PubMed oraz Embase via Ovid. Zastosowane strategie wyszukiwania zostaty
przedstawione w ostatnim rozdziale. Postugiwano sie stowami kluczowymi ograniczajgcymi wyniki
wyszukiwania wzgledem interwencji, tgczgc kwerendy odpowiednimi operatorami logicznymi Boole’a.

Wyszukiwanie doniesienh naukowych przeprowadzono w dniu 13.03.2023 r., a nastepnie przeprowadzono
dwuetapowy proces selekcji. W pierwszej kolejnosci analizowano tytuty oraz streszczenia badan, na
podstawie ktérych opracowano liste badan wstepnie spetniajgcych kryteria wtgczenia do analizy (2 badania).
Kolejnym etapem byta selekcja na podstawie petnych tekstow artykutdw. Selekcja badan zostata
przeprowadzona przez dwéch niezaleznie pracujgcych analitykéw. W przypadku wystgpienia niezgodnosci
opinii w trakcie weryfikacji badah w oparciu o petne teksty doniesien naukowych, ostateczne stanowisko
uzgadniano w drodze konsensusu (z udziatem trzeciego analityka). Ostatecznie oba badania zostaty
odrzucone (abstrakt konferencyjny oraz peten tekst publikacji w jezyku Czeskim).

W ramach przeprowadzonego przeglgdu nie zidentyfikowano analiz ekonomicznych dotyczacych
przedmiotowego swiadczenia. W zwigzku z tym oraz z uwagi na charakter analizowanego $wiadczenia
odstgpiono od przeprowadzenia formalnej analizy ekonomiczne;j.
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4. Strategia wyszukiwania

4.1. Analiza kliniczna

Tabela 10 Strategia wyszukiwania Medline via PubMed

Nr Kwerenda L'CZb‘:"
rekordéw
#1 Search: (((((autism[Title/Abstract]) OR (autis*[Title/Abstract])) OR (ASD[Title/Abstract])) OR (Autism 77 061
spectrum disorder[Title/Abstract])) OR ("Autism Spectrum Disorder"[Mesh])) OR ("Autistic Disorder"[Mesh])
#2 Search: screening[Title/Abstract] 656 994
#3 Search: ((toddler*[Title/Abstract]) OR (children[Title/Abstract])) OR (24 mo*[Title/Abstract]) 1 307 405
#4 Search: (((((((autism[Title/Abstract]) OR (autis*[Title/Abstract])) OR (ASD[Title/Abstract])) OR (Autism 1776
spectrum disorder[Title/Abstract])) OR ("Autism Spectrum Disorder‘[Mesh])) OR (“"Autistic Disorder"[Mesh]))
AND (screening[Title/Abstract])) AND (((toddler*[Title/Abstract]) OR (children[Title/Abstract])) OR (24
mo*[Title/Abstract]))
#5 Search: (((((((autism[Title/Abstract]) OR (autis*[Title/Abstract])) OR (ASD[Title/Abstract])) OR (Autism 79
spectrum disorder[Title/Abstract])) OR ("Autism Spectrum Disorder“[Mesh])) OR ("Autistic Disorder"[Mesh]))
AND (screening[Title/Abstract])) AND (((toddler*[Title/Abstract]) OR (children[Title/Abstract])) OR (24
mo*[Title/Abstract])) Filters: Systematic Review
Tabela 11 Strategia wyszukiwania EMBASE via Ovid
Nr Kwerenda L'CZb?
rekordéw
1 autism.ab, hw,kfti. 98 696
2 "autis*".ab,hw,kf;ti. 100 449
3 ASD.ab,hwKkf ti. 47 831
4 Autism spectrum disorder.ab,hw,kf,ti. 33870
5 exp autism/ 92 509
6 exp *autism/ 58 030
7 lor2or3or4or5o0r6 121 354
8 screening.ab,hw kfti. 1308 012
9 "toddler*".ab,hw Kkf,ti. 19 034
10 toddlers.ab,hw,kf ti. 12 462
11 children.ab,hw, kf ti. 1556 909
12 "24 mo*".ab,hw,kfti. 131 419
13 9orl0orllori2 1676 699
14 7 and 8 and 13 3 396
15 limit 14 to "systematic review" 145
Tabela 12 Strategia wyszukiwania The Cochrane Library
Nr Kwerenda L'CZb?
rekordéw
#1 (autism):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 4517
#2 (autis*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 4841
#3 (ASD):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 2761
#4 (Autism spectrum disorder):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 3132
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#5 MeSH descriptor: [Autism Spectrum Disorder] explode all trees 2195
#6 MeSH descriptor: [Autistic Disorder] explode all trees 1346
#7 #1 or #2 or #3 or #4 or #5 or #6 5491
#8 (screening):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 91 528
#9 (toddler*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 2122
#10 (children):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 173 091
#11 (24 mo):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 3322
#12 #9 or #10 or #11 176 300
#13 #7 and #8 and #12 in Cochrane Reviews 5
Medline (PubMed) EmBase (Ovid) Cochrane
N=79 N =145 N=5
\ 4
Po usunieciu duplikatow, N= 165
\ 4
Weryf kacja w oparciu o tytuly i abstrakty, N= 165 g Wykluczono, N= 161
v
Weryfikacja w oparciu o petne teksty, N= 4 Wykluczono, N=2
. Niewfasciwa populacja
A
Publikacje wigczone do analizy, N= 2
Rycina 4 Diagram selekcji badan PRISMA dla analizy klinicznej
4.2. Analiza ekonomiczna
Tabela 13 Strategia wyszukiwania Medline via PubMed
Liczba
Nr Kwerenda rekordéw
((C("cost-Benefit Analysis"[Mesh]) OR (cost-utility[Title/Abstract])) OR (cost
effectiveness[Title/Abstract])) OR (cost benefit*[Title/Abstract])) OR (cost[Title/Abstract])) OR
5 (cea[Title/Abstract])) OR (cua[Title/Abstract])) OR (budget impact[Title/Abstract])) OR (BIA[Title/Abstract])) 5
OR (markov[Title/Abstract])) OR (economic*[Title/Abstract])) OR ("Decision Trees"[Mesh])) OR (decision
tree*[Title/Abstract])) AND ((((((autism[Title/Abstract]) OR (autis*[Title/Abstract])) OR (ASD[Title/Abstract]))
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OR (Autism spectrum disorder[Title/Abstract])) OR ("Autism Spectrum Disorder"[Mesh])) OR ("Autistic
Disorder"[Mesh]))) AND ((((m-chat[Title/Abstract]) OR (mchat[Title/Abstract])) OR (m chat[Title/Abstract]))
OR (Modified Checklist for Autism in Toddlers[Title/Abstract])) Filters: in the last 5 years

((((("cost-Benefit Analysis"[Mesh]) OR (cost-utility[Title/Abstract])) OR (cost
effectiveness[Title/Abstract])) OR (cost benefit*[Title/Abstract])) OR (cost[Title/Abstract])) OR
(cea[Title/Abstract])) OR (cua[Title/Abstract])) OR (budget impact[Title/Abstract])) OR (BIA[Title/Abstract]))
OR (markov[Title/Abstract])) OR (economic*[Title/Abstract])) OR ("Decision Trees"[Mesh])) OR (decision

4 tree*[Title/Abstract])) AND ((((((autism[Title/Abstract]) OR (autis*[Title/Abstract])) OR (ASD[Title/Abstract])) 1
OR (Autism spectrum disorder[Title/Abstract])) OR ("Autism Spectrum Disorder"[Mesh])) OR ("Autistic
Disorder"[Mesh]))) AND ((((m-chat[Title/Abstract]) OR (mchat[Title/Abstract])) OR (m chat[Title/Abstract]))
OR (Modified Checklist for Autism in Toddlers[Title/Abstract]))

3 (((m-chat[Title/Abstract]) OR (mchat[Title/Abstract])) OR (m chat[Title/Abstract])) OR (Modified Checklist for 246
Autism in Toddlers[Title/Abstract])

2 (((((autism[Title/Abstract]) OR (autis*[Title/Abstract])) OR (ASD[Title/Abstract])) OR (Autism spectrum 77111
disorder[Title/Abstract])) OR ("Autism Spectrum Disorder'[Mesh])) OR (“Autistic Disorder"[Mesh])
((((((((((("Cost-Benefit Analysis"[Mesh]) OR (cost-utility[Title/Abstract])) OR (cost
effectiveness[Title/Abstract])) OR (cost benefit*[Title/Abstract])) OR (cost[Title/Abstract])) OR

1 (cea[Title/Abstract])) OR (cua[Title/Abstract])) OR (budget impact[Title/Abstract])) OR (BIA[Title/Abstract])) 943 209
OR (markov[Title/Abstract])) OR (economic*[Title/Abstract])) OR ("Decision Trees"[Mesh])) OR (decision
tree*[Title/Abstract])

Tabela 14 Strategia wyszukiwania EMBASE via Ovid
Nr Kwerenda L'CZb?
rekordéw

(cost-utility or cost effectiveness or cost benefit* or cost or cea or cua or budget impact or BIA or markov or

1 . - . 1173224
economic* or decision tree*).ab,kf ti.

2 exp "decision tree"/ 20774

3 exp "cost utility analysis"/ 12 084

4 exp "cost effectiveness analysis"/ 178 371

5 exp "cost benefit analysis"/ 93 374

6 lor2or3or4or5 1267 399

7 (autism or autis* or ASD or Autism spectrum disorder).ab,kf ti. 100 575

8 exp autism/ 92 566

9 7o0r8 121 060

10 (m-chat or mchat or m chat or Modified Checklist for Autism in Toddlers).ab,kf,ti. 387

11 6 and 9 and 10 17

12 limit 11 to last 5 years 9
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Medline (PubMed)
N=5

EmBase (Ovid)
N=9

A 4

Po usunieciu duplikatow, N= 8

4

Weryfikacja w oparciu o tytuly i abstrakty, N= 8

A 4

Weryfikacja w oparciu o petne teksty, N= 2

A 4

Wykluczono, N= 6

A

Publ kacje wigczone do analizy, N=0

Wykluczono, N= 2
Abstrakt konferencyjny, N=1
Jezyk czeski, N=1

Rycina 5 Diagram selekcji badan PRISMA dla analizy ekonomicznej
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5. ANEKS

1. Wykaz kategorii rekomendacji i jakosci dowodéw naukowych

Tabela 15 Kategorie rekomendacji wg NICE

Kategorie rekomendacji

Silne

Zalecenia dotyczgce interwenciji, ktére muszg by¢ stosowane (lub nie wolno ich stosowac).

Umiarkowane

Zalecenia dotyczgce interwenciji, ktére powinny (lub nie powinny) by¢ stosowane.

Stabe

Zalecenia dotyczgce interwenciji, ktére mozna zastosowac.

Tabela 16 Kategorie rekomendacji wg SIGN

Jakos¢ dowodow

1++ Wysokiej jakosci metaanalizy, przeglady systematyczne badan RCT lub badan RCT o bardzo niskim ryzyku
btedu systematycznego

1+ Dobrze przeprowadzone metaanalizy, przeglady systematyczne lub badania RCT o niskim ryzyku btedu
systematycznego

1- Metaanalizy, przeglady systematyczne lub badania RCT o wysokim ryzyku btedu systematycznego

2++ Wysokiej jakosci przeglady systematyczne badan kliniczno-kontrolnych lub badan kohortowych Wysokiej
jakosci badania kliniczno-kontrolne lub badania kohortowe z bardzo niskim ryzykiem wystgpienia zaktocen lub
bfedu systematycznego oraz wysokie prawdopodobienstwo, ze zwigzek jest przyczynowy

2+ Dobrze przeprowadzone badania kliniczno-kontrolne lub badania kohortowe z niskim ryzykiem wystgpienia
zaktocen lub btedu systematycznego oraz umiarkowanym prawdopodobienstwem, ze zwigzek jest
przyczynowy

2- Badania kliniczno-kontrolne lub badania kohortowe z wysokim ryzykiem wystgpienia zakiécen lub btedu
systematycznego oraz znaczne ryzyko, ze zwigzek nie jest przyczynowy

3 Badania nieanalityczne, np. opisy przypadkoéw, serie przypadkow

Opinia ekspertow

Sita zalecenia

Silna rekomendacja przeciwko

Niepozadane efekty wyraznie przewyzszajg efekty pozgdane

Warunkowa rekomendacja przeciwko

Niepozadane efekty prawdopodobnie przewyzszajg efekty pozgdane

Zalecane jest przeprowadzenie badan oraz
mozliwe warunkowe zalecenie do
stosowania w badaniach klinicznych

Bilans efektow pozgdanych i niepozgdanych jest wyréwnany lub niepewny

Warunkowa rekomendacja za

Pozadane efekty prawdopodobnie przewyzszajg efekty niepozadane

Silna rekomendacja za

Pozadane efekty wyraznie przewyzszajg efekty niepozgdane

Dobra praktyka

Najlepsze postepowanie zalecane na podstawie doswiadczenia klinicznego grupy tworzacej wytyczne

Tabela 17 Kategorie rekomendacji wg NYSDH

Kategorie rekomendacji

Rekomendacja oparta na dowodach naukowych.

PO

Rekomendacja oparta na opinii panelu wynikajgcej z obecnej dobrej praktyki.

Tabela 18 Kategorie rekomendacji wg NZMDP

Kategorie rekomendacji

Zalecenie oparte na DOBRYCH dowodach (klika poprawnie przeprowadzonych badan, ktére sg adekwatne i

4 istotne klinicznie).
Zalecenie oparte na UMIARKOWANYCH dowodach (badania, ktére w wigkszosci zostaty poprawnie
B przeprowadzone, ale sg pewne zastrzezenia w stosunku do wielkosci préby, zgodnosci, adekwatnosci lub

istotnosci klinicznej, ktére mogg wigzac sie z pewng niepewnoscia, ale pojawianie sie nowych dowoddéw nie
powinno zmieni¢ kierunku).
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C

Zalecenie oparte wytgcznie na OPINII EKSPERCKIEJ (z opinii zewnetrznej, opublikowanej lub nie, np.
wytyczne oparte o konsensus).

Nie mozna sformutowaé zalecenia. Niewystarczajgce dowody (brak dowodoéw, niska jako$c¢ lub heterogeniczne

wyniki i brak mozliwosci okreslenia bilansu korzysci i szkod).

Good Practice
Point

Nie ma dostepnych dowodow, zalecenia dotyczace najlepszej praktyki zostato sformutowane w oparciu o
doswiadczenie Grupy Opracowujgcej Wytyczne lub konsultacje przeprowadzone na terenie Nowej Zelandii.

Tabela 19 Kategorie rekomendacji wg AACAP

Kategorie rekomendacji

Standard Stosuje sie do zalecen, ktore opierajg sie na rygorystycznych dowodach empirycznych (np. metaanalizy,
opieki [CS] przeglady systematyczne, badania RCT) lub na niepodwazalnym konsensusie klinicznym.
Zalecenie Stosuje sie do zalecen opartych na silnych dowodach empirycznych (np. nierandomizowane badania z
kliniczne [CG] | grupa kontrolng, badania kohortowe, badania kliniczno-kontrolne) lub silnym konsensusie klinicznym.
Opinia Stosuje sie do zalecen, ktére sg oparte na nowych danych empirycznych (np. badania bez grupy
ekspercka kontrolnej, lub serie/opisy przypadkéw) lub opinie kliniczne, ale nie zostaty potwierdzone silnymi dowodami
[OP] empirycznymi lub silnym konsensusem klinicznym.
e FNr?]/jete Stosuje sie do praktyki, o ktérej wiadomo, ze jest nieefektywna lub przeciwwskazana.
Sita zalecenia
[rct] Kontrolna préba kliniczna z randomizacjg stosuje sie do badan, w ktérych populacja jest wigczana jest do
dwdéch lub wiecej grup interwencji w oparciu o randomizacje
lct] Badanie z grupg kontrolg, stosuje sie do badan, w ktérych populacja w spos6b nierandomizowany
wigczana jest do dwdch lub wiecej grup interwenc;ji
[ut] Badanie bez grupy kontrolnej stosuje sie do badan, w ktérych populacja poddawana jednej interwencji
[es] Seria przypadkéw/raport stosuje sie do serii przypadkéw lub opisu przypadku

Tabela 20 Kategorie rekomendacji wg NHMRC

Kategorie rekomendacji

Materiat dowodowy jest spdjny pomiedzy licznymi Zzrédtami dowodoéw i eksperci uznajg, ze stanowi
doskonate uzasadnienie dla zalecenia. Zalecenia tej kategorii oznaczane sg jako CBR-1 i
rozpoczynajg sie zwrotem ,Zaleca sie...”

Materiat dowodowy jest w przewazajgcej czesci spojny pomiedzy licznymi zrédtami dowodow i ma
poparcie ekspertéw, cho¢ z pewnymi zastrzezeniami. Zalecenia tej kategorii oznaczane sg jako CBR-2
i rozpoczynaja sie zwrotem ,Sugeruje sie...”.

Materiat dowodowy jest w miare spojny, jednak zawiera pewne niepewnosci lub ogranicza sie do matej
liczby badan, ale jest wystarczajgce poparcie ekspertow, cho¢ z pewnymi zastrzezeniami. Zalecenia
tej kategorii oznaczane sg jako CBR-3 i rozpoczynajg sie zwrotem ,Uzasadnione moze by¢...".

Rekomendacje sformutowane
na podstawie konsensusu
(CBR)

Materiat dowodowy jest niespdjny lub nie ma go oraz zalecenie ma niskie poparcie wsréd ekspertow.
Zalecenia tej kategorii oznaczane sg jako CBR-4 i rozpoczynajg sige zwrotem ,Uzasadnione lub nie
moze by¢...”
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2. Legenda notacji BPMN Il wykorzystanej do prezentacji Sciezek

diagnostycznych
O ................. [Zdarzenie poczgtkowe

O ................. [Zdarzenie koricowe

Badanie USG [--ceeccrenes {Zadanie

Bramka wykluczajaca
................. ALBO
@ ................ [Bramka LuUB

Rycina 6 Legenda — notacja BPMN Il

Notacja BPMN Il wykorzystana zostata do graficznej prezentacji $ciezek diagnostycznych. Uzyto dwéch
podstawowych rodzajéw bramek, czyli miejsc w ktérych proces zmienia swoj kierunek przebiegu. Bramka
wykluczajgca (ALBO) to alternatywa rozigczna, za tg bramkg proces moze podazac dalej tylko jedng Sciezka.
Bramka LUB pokazuje przeptywy warunkowe, za tg bramkg proces moze by¢ realizowany kazdg
z pokazanych opcji lub kilkoma z nich w dowolnej kombinacji lub tylko jedna.
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