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6. Wykaz stosowanych skrotow

ASD Autism Spectrum Disorder (Zaburzenia ze Spektrum Autyzmu)

ID Intellectual Disability (Niepetnosprawnos¢ intelektualna)

ADOS-2 Autism Diagnostic Observation Schedule-Second Edition
(protokdt obserwacji do diagnozowania zaburzen ze spektrum
autyzmu)

CARS 2 Childhood Autism Rating Scale-Second Edition

SBS5 Skala Inteligencji Stanford-Binet Wydanie Pigte

WAIS Skala Inteligencji Wechslera

WISC-V Skala Inteligencji Wechslera — Wersja Pigta

GAI Ogdlny Indeks Umiejgtnosci

ICD-10 Migdzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Choréb 1 Probleméw
Zdrowotnych 10. rewizja

ICD-11 Migdzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Choréb 1 Probleméw
Zdrowotnych 11. rewizja

NLD Nonverbal Learning Disabilities (UpoS§ledzenie zdolnoSci
niewerbalnego uczenia)

PDD-NOS Pervasive Developmental Disorder-Not Otherwise Specified
(Catosciowe zaburzenia rozwoju, nieokres$lone)

Al Artificial Intelligence (Sztuczna Inteligencja)

CI Computational Intelligence (Inteligencja obliczeniowa)

ML Machine Learning (Uczenie maszynowe)

CHAT Checklist for Autism in Toddlers

ABIDE Autism Brain Imaging Data Exchange

RP rozumowanie ptynne

W wiedza

RI rozumowanie iloSciowe

PWP przetwarzanie wzrokowo-przestrzenne

PR Pamigc robocza

NW IQ Nonverbal IQ (niewerbalne 1Q)

WIQ Verbal 1Q (werbalne 1Q)




7. Streszczenie w jezyku polskim
Zaburzenie ze spektrum autyzmu jest zaburzeniem neurorozwojowym, przy badaniu ktérego
czesto bierze si¢ takze pod uwage poziom zdolnoSci intelektualnych pacjenta. W ponizszym
badaniu zebrano dane od 72 dzieci i nastolatkow z diagnoza autyzmu dziecigcego, autyzmu
atypowego badz Zespotu Aspergera oraz 73 dzieci 1 nastolatkéw neurotypowych. IQ
mierzono testem Stanford-Binet 5, a nasilenie objawdw autyzmu mierzono za pomocg
protokotu ADOS-2. Giéwne wyniki badania wykazaly, ze werbalne i niewerbalne pomiary 1Q
byty skorelowane (r = 0,84, p < 0,001). Podkomponenty ADOS-2 byty silnie skorelowane, z
istotng zaleznoScig migdzy rozumowaniem pltynnym, wiedzg, rozumowaniem iloSciowym,
przetwarzaniem wzrokowo-przestrzennym i pamiecig roboczg. Dzieci z ASD z wyzszym 1Q
miaty nizsze wyniki ADOS-2, a zatem mniej nasilone objawy ASD. Kolejne korelacje
wykazaty, ze catkowite IQ bylo istotnie powigzane z komunikacjg oraz RSI z ADOS-2, lecz
nie z RRB. Ten sam wzorzec pojawit si¢ podczas oceny zwigzku miedzy werbalnym i
niewerbalnym 1Q z podkomponentami ADOS-2. Wyniki nie wykazaty istotnych réznic
miedzy pacjentami z ASD a pacjentami bez ASD w zakresie umiejetnoSci werbalnych.
Stwierdzono jednak silng, ujemng korelacje migdzy IQ niewerbalnym i werbalnym a
komponentem komunikacyjnym ADOS-2. Uruchomiono osiem modeli uczenia
maszynowego, aby przewidzie¢ klasyfikacje¢ ICD-10 na podstawie wynikéw IQ.
Predyktorami byly petne IQ, werbalne 1Q 1 niewerbalne 1Q. Najwyzsza doktadno$¢ modelu
uzyskano dzigki regresji logistycznej z doktadnoScig 75%. Wiek zostat wycofany z petnego
1Q, werbalnego IQ i niewerbalnego 1Q. Modele miaty poréwnywalng wydajnoS¢, a najlepsze
modele osiggaty doktadnoS¢ 79% 1 76%. Nizsza doktadno$¢ stwierdzono w klasie
przewidywania F84.0. Ograniczenie analizy do przewidywania tylko klas F84.1 1 F84.5
zwigkszyto doktadno§¢ dwoéch najlepszych modeli do 88% 1 86%.



8. Streszczenie w jezyku angielskim

English title: “The relationship between intellectual ability and autism spectrum disorder”

Autism spectrum disorder is a neurodevelopmental disorder and it has been often linked with
intellectual ability. Data of 72 children and adolescents with autism and 73 neurotypical
children and adolescents were collected. The IQ was measured by Stanford-Binet test and
autism symptom severity was measured through ADOS-2. The major results showed that the
verbal and nonverbal 1Q were correlated (r=.84, p<.001). The subcomponents of ADOS-2 were
highly correlated, with significant correlations among Fluid Reasoning, Knowledge,
Quantitative Reasoning, Visuospatial Processing and Working Memory. For the children with
ASD, children with higher IQ scores had lower ADOS scores and, therefore, less severe ASD
behavior. Subsequent correlations showed that total 1Q was significantly correlated with
communication and RST ADOS, but not RRB. The same pattern emerged when assessing the
association between verbal and nonverbal 1Q with ADOS subcomponents. The results showed
no significant differences between non-ASD patients and ASD patients in their verbal skills.
However, a strong negative correlation has been found between both nonverbal and verbal 1Q
and ADOS-2 Communication component. Eight machine learning models were run to predict
ICD-10 classification from IQ scores. The predictors were full I1Q, verbal and non-verbal 1Q.
The highest model accuracy was achieved by logistic regression at 75% accuracy. Age was
regressed out of 1Q, verbal and nonverbal IQ. The models had a comparable performance, with
the best models achieving 79% and 76% accuracy. Lower accuracy was found in predicting
class F84.0. Limiting the analysis to predict only classes F84.1 and F84.5 increased the accuracy
of the best two models to 88% and 86%.



9. Wstep

Zaburzenie ze spektrum autyzmu (Autism Spectrum Disorder — ASD) jest catoSciowym
zaburzeniem rozwoju charakteryzujacym si¢ deficytami w relacjach spotecznych i
komunikacji, a takze zaburzeniami sensomotorycznymi (McPartland i in., 2012). Przejawiaja
si¢ one m.in. waskimi zainteresowaniami, nietypowymi i stereotypowymi zachowaniami,
zaburzeniami komunikacji lub brakiem rozwoju mowy czynnej. ASD moze si¢ przejawia¢ w
odmienny sposéb u poszczegdlnych oséb, na réznych etapach ich zycia. Stowo ,,spektrum”
wskazuje wlaSnie owa roznorodnosc¢, przez ktdrg objawia si¢ zaburzenie oraz wzgledng
zmienno$¢ pod wzgledem nasilenia.

Pierwsza osoba, u ktdrej zdiagnozowano autyzm, byt Donald Triplett, syn znanej i
szanowane]j amerykanskiej rodziny. Po wielu latach btednych diagnoz i terapii, diagnoze
autyzmu (mi¢dzy innymi, na podstawie notatek prowadzonych przez ojca) postawit doktor
Leo Kanner, psychiatra dziecigcy z Uniwersytetu Johnsa Hopkinsa w Baltimore. Triplett,
czyli ,,Przypadek 1”7 znany byt ze swoich nadzwyczajnych zdolnoSci, w szczegdlnoSci z
umiejgtnosSci nazywania nut granych na pianinie oraz szybkiego, pami¢ciowego mnozenia.
Istotnie, w pierwszych opisach autyzmu i Zespotu Aspergera uwazano, ze zaburzenia te
czesto dotyczg osob o wyzszym potencjale intelektualnym (Coolican 1 in., 2008).

Leo Kanner juz w latach czterdziestych, jeszcze przed zdiagnozowaniem Donalda, zauwazyt,
ze jego pacjenci, pomimo trudnoS$ci w interakcjach spotecznych, przywigzania do schematéw,
echolalii 1 wrazliwoSci na bodZce zewnetrzne, mieli bardzo dobrg pamigc 1 wysoki poziom
inteligencji (Kanner, 1943). Pracujacy w tym samym czasie Hans Asperger takze zauwazyt
wyjatkowe zdolnoSci intelektualne swoich pacjentéw, wskutek czego nazywat ich ,,matymi
profesorami” (Asperger, 1944). Trzeba jednak zauwazy¢, ze obaj naukowcy pracowali z
pacjentami o mniejszym nasileniu objawow. PdZniejsze badania wykazaly, ze dzieci z
bardziej nasilonymi objawami odznaczajg si¢ mniejszymi zdolnoSciami intelektualnymi
(Coolican i in., 2008). Dzi§ baza dla tych obserwacji, jest lawinowo rosngca liczba diagnoz
spektrum autyzmu w8rdd dzieci i mlodziezy. Statystyki wykazuja, ze spektrum autyzmu
zostato zdiagnozowane, co najmniej, u 78 milionéw 0s6éb na catym Swiecie (CDC, 2021).
Oficjalne dane statystyczne dla Polski nie istnieja, jednak, na przyktad, w Wielkiej Brytanii
liczba dzieci otrzymujagcych diagnoze ASD wzrosta z 2/10000 w 1966 r. (Lotter, 1966) do
175/10000 w 2021 r. (Roman-Urrestarazu, 2021). W Stanach Zjednoczonych szacunkowa
czgstotliwo$¢ wystegpowania zaburzen ze spektrum autyzmu mieSci si¢ obecnie w zakresie

1/54. (Solmi i in., 2022). Jak wynika z danych Autism Europe, nawet 0,6 % populacji krajow



nalezacych do Unii Europejskiej, jest dotknigta autyzmem i1 wedtug prognoz, liczba dzieci
posiadajacych diagnoz¢ ASD bedzie nadal rosng¢. Gwaltowny wzrost liczby diagnoz w
ciagu ostatniej dekady moze by¢ oczywiscie, czeSciowo zwigzany ze zmianami kryteriow
diagnostycznych. Polyak i in. (2015) w swoim badaniu wskazuja, ze jednym z czynnikdéw
wptywajacych na zwigkszenie si¢ liczby dzieci z autyzmem 1 niepelnosprawnoScia
intelektualng (ID), byta rekategoryzacja diagnostyczna, powodujaca spadek o 64,2% czestoSci
wystepowania ID wsrdd dzieci w wieku 3—18 lat. W innym badaniu, Yeargin-Allsopp (2003)
zwraca uwage na wysoka czestos¢ wspotwystepowania ASD 1 ID — az u 64% uczestniczacych
w tym badaniu os6b z ASD zdiagnozowano takze ID. Dane te podlegaja jednak istotnemu
zréznicowaniu — na przyktad, w badaniu Chakrabarti i Fombonne, az 80% badanych z ASD
miato zdiagnozowane ID, natomiast w nowszych badaniach odnotowano tylko 25,8% takich
przypadkéw (Chakrabarti i Fombonne, 2001).

Bioragc pod uwage dane demograficzne z USA (CDC, 2022) mozna zaobserwowac spadek
wystepowania choréb wspdtistniejacych u oséb ze zdiagnozowanym ASD. Na przyktad, dane
Kalifornijskiego Departamentu Ustug Rozwojowych (1998) pokazuja, ze w latach 1987-1998
odsetek 0s6b z ASD ze zdiagnozowanymi chorobami wspétistniejacymi spadt z 76% do 48,5%.
Jak widaé, zaréwno rosngca liczba diagnoz, jak 1 powstanie nowych kryteriow
diagnostycznych sprawiajg, ze na caltym Swiecie ro$nie pilna potrzeba nowych badan, ktérych

celem bedzie pomoc osobom z ASD w zakresie spersonalizowanej diagnozy i terapii.

Przyczyny powstania ASD nie s3 w pelni znane, prawdopodobnie sg wynikiem zawitych
interakcji miedzy genami a Srodowiskiem, zmieniajacych stopniowo rozwdj struktur i
funkcjonowanie mézgu (Lambert i in., 2016). Istnieja mocne dowody na poparcie
komponentu genetycznego, cho¢ genetyka autyzmu jest ztozona i wcigz stabo poznana.
Powstato wiele hipotez w tym zakresie: Ze zaangazowany jest tylko jeden gen, ze
zaangazowanych jest kilka genéw lub ze geny moga oddzialywaé w ztozony spos6b migdzy
sobg lub pod wptywem czynnikéw Srodowiskowych. W badaniu (Persico 1 in. 2006)
zlokalizowano kilka mozliwych odpowiedzialnych genéw, lecz w wigkszoSci z nich nie
zidentyfikowano konkretnych mutacji genetycznych zwigkszajacych ryzyko autyzmu. Stad
teza, ze autyzm moze by¢ dziedziczny, ale w spos6b poSredni: to znaczy mutacja genu
wywolujgca autyzm u dzieci nie jest obecna w genomie rodzicéw (Beaudet i in., 2007). Z
tego powodu, najbardziej rozpowszechniona dzi§ hipoteza zaktada, ze autyzm powstaje w
wyniku interakcji predyspozycji genetycznych z czynnikami Srodowiskowymi (Trottier 1 in.

1999). Najwigcej tego typu badan koncentruje si¢ na prenatalnych czynnikach
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Srodowiskowych powodujacych wady wrodzone, ale sg tez inne, ktére skupiaja si¢ na
Srodowisku juz po narodzinach dziecka (np. na diecie niemowlat; Gardener i in., 2009).
Badania w tym kierunku sg kontynuowane, jednak wedtug obecnego stanu wiedzy czynniki
genetyczne odpowiadajg za ok. 80,8% (73,2 — 85,5) przypadkéw autyzmu, reszta
przypadkéw ttumaczona jest czynnikami Srodowiskowymi, przy czym nalezy zwrécié
uwage na istotne réznice mi¢dzy poszczegdlnymi pafistwami (Baiiin.,2019; Xie i in.,
2020).

W praktyce oznacza to, ze dla rodzicéw dziecka z zaburzeniami ze spektrum autyzmu
ryzyko urodzenia kolejnego dziecka z tym samym zaburzeniem, wynosi ok. 3-10% (Hansen
11n.,2018). Ryzyko jest wyzsze (ok. 7%) w przypadku dziewczynek i nizsze (ok. 4%) jesli
zaburzeniem dotkniety jest chtopiec (Ramaswami i Geschwind, 2018). Wskaznik zgodnoSci
autyzmu jest wysoki takze u bliZnigt jednojajowych (Ramaswami i Geschwind, 2018).
Badania w rodzinach z wieloma przypadkami autyzmu sugeruja mozliwos¢ istnienia
réznych potencjalnych genéw docelowych, w tym tych, ktére kodujg receptory
neuroprzekaznikdw (serotonina i kwas gamma-aminomastowy [GABA]) oraz kontroli
strukturalnej oSrodkowego uktadu nerwowego (geny HOX) (Ramaswami i Geschwind,
2018). Hipoteza, iz to wtaSnie przyczyny genetyczne leza u podstaw ASD opiera si¢ na
istotnych obserwacjach wynikajacych z coraz szerzej prowadzonych badaf naukowych (Choi
1 An, 2021). Miedzy innymi, zwraca si¢ uwage na fakt, ze wiele oséb z autyzmem ma lub
miato krewnych z podobnymi zaburzeniami. Ponadto, z wcigz niejasnych przyczyn, autyzm
bywa zwiazany z takimi chorobami genetycznmi jak zespot Retta czy zesp6t Angelmana oraz
innymi zaburzeniami, takimi jak dysleksja i dyskalkulia, ADHD, zesp6t Tourette'a,
zaburzenie obsesyjno-kompulsyjne, depresja, zaburzenie dwubiegunowe, zaburzenia snu,
stwardnienie guzowate (Chen i in., 2022), padaczka — napady padaczkowe wystepuja u 20-
40% dzieci (szczeg6lnie tych z IQ <50) (Chen i in., 2022).

Najnowsze badania sugeruja takze, ze zaburzenia ze spektrum autyzmu moga by¢
konsekwencja pojawienia si¢ nieprawidtowosci w obrebie budowy i funkcjonowania
neurondéw (przyczyny neurobiologiczne), ktdre nie tworza prawidtowych potaczef z innymi
komoérkami nerwowymi w mézgu, powodujac nieprawidtowe funkcjonowanie catego narzadu
(Stamou 1 in., 2013). Sieci neuronowe powstaja gtéwnie w fazie rozwoju plodowego, wiec
przypuszcza si¢, ze przyczyng tego zaburzenia moze by¢ kombinacja czynnikéw
genetycznych i zmian wrodzonych (Stamou i in., 2013).

Istnieje, w istocie, coraz wigcej badan wskazujacych na to, ze réznice strukturalne i

funkcjonalne w mézgu prawdopodobnie lezg u podstaw etiologii zaburzen ze spektrum
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autyzmu. Réznice te zidentyfikowano w mézdzku, ciele migdatowatym, hipokampie, korze
czotowej 1 jadrach pnia mézgu. Zmiany w oSrodkowym uktadzie nerwowym moga wynikac
zarowno z czynnikoéw genetycznych jak i oddzialywan Srodowiskowych naktadajacych si¢
na podatno§¢ genetyczng (PMID: 37406770). Ostatnie badania pozwalajg takze sadzic, ze
czgstoS¢ wystepowania zaburzen ze spektrum autyzmu wzrasta wraz ze wzrostem
wczeSniactwa (Donovan i Basson, 2017; Crump i in., 2021).

Z drugiej strony, nie brakuje dowodéw naukowych na wskazanie przyczyn Srodowiskowych,
jako waznych czynnikéw ryzyka pojawienia si¢ ASD. Za zdarzenia mogace przyczynic¢ si¢ do
powstania autyzmu uznaje si¢ najczesciej przedwczesny pordd, naduzywanie alkoholu i
narkotykow przez matke w czasie cigzy, narazenie pfodu na kontakt z substancjami
zanieczyszczajacymi znajdujacymi si¢ w Srodowisku (raport Europejskiej Agencji Ochrony
Srodowiska EEA, 22.06.2022), infekcje przebyte przez matke w okresie cigzy. Badajac
etiologie zaburzen ze spektrum autyzmu, naukowcy zwrdcili takze uwage na przypadki,
ktore byty zwigzane z wrodzong infekcja wirusem rézyczki, wirusem cytomegalii,
fenyloketonurig, stwardnieniem guzowatym Bourneville oraz zespotem tamliwego
chromosomu X (De Micheli i in., 2011; Ghaziuddin, 2018). Istotnie, prenatalna ekspozycja
na rozyczke lub wirusa cytomegalii aktywuje wedtug badaczy odpowiedZ immunologiczng
matki, radykalnie zwigkszajac ryzyko autyzmu (Patterson, 2008). Zespét rézyczki wrodzone;j
uznano za najbardziej istotng przyczyng Srodowiskowa (Mendelsohn, 2008). Z kolei, badanie
z 2005 roku wykazato, ze prenatalna ekspozycja na insektycydy fosforoorganiczne, takie jak
diazynon i chloropiryfos, moze powodowa¢ autyzm u dzieci podatnych genetycznie
(D'Amelio i in., 2005). Inna z hipotez méwi, ze rOwniez stres prenatalny moze by¢ zwigzany
z wystepowaniem autyzmu: wydarzenia z zycia codziennego lub czynniki Srodowiskowe
wywotlujace niepokéj u kobiety w cigzy, moga powodowac autyzm, szczegdlnie jako czgs§¢
interakcji miedzy genami a Srodowiskiem (Kinney i in. 2008; Szpir, 2006). Istniejq takze
badania wskazujace na zaawansowany wiek rodzicow w momencie poczgcia, jako jedng z
mozliwych przyczyn autyzmu (Lee i McGrath, 2015).

Obserwacje te wymagaja weryfikacji w trakcie skrupulatnych, wszechstronnych badaf,
bioracych pod uwage genetyczne predyspozycje do autyzmu oraz czynniki Srodowiskowe.
Pewnych sugestii co do etiologii zaburzenia dostarczy¢ moze réwniez fakt, iz autyzm
wystepuje czesciej u mezczyzn — przy stosunku mezczyzn do kobiet wynoszacym 4: 1(co
oznacza, ze teoretycznie mezczyzni majg 4 razy wigksze ryzyko otrzymania diagnozy

autyzmu niz kobiety; Jick i Kaye, 2003).
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Wiedza na temat przyczyn autyzmu ciggle ewoluuje, pojawiaja si¢ nowe badania naukowe, a
inne, btedne zostaja negatywnie zweryfikowane. Dzi§ wiadomo, na przyktad, ze szczepionki
nie powoduja autyzmu, a gtéwne badanie, ktére sugerowato takie powigzanie, zostato
wycofane, poniewaz jego autor postuzy? si¢ fatszywymi danymi (De Stefano i Shimabukuro,
2019). Podobnie, nie uzyskatly jak dotad, naukowego potwierdzenia teorie, opisywane juz w
ubieglym wieku, wigzace autyzm z tzw. zespotem nieszczelnego jelita. Sugerowano, ze
rozwdéj autyzmu jest wynikiem prozapalnego dziatania substancji powstajacych w wyniku
nieprawidlowego trawienia kazeiny 1 glutenu w przewodzie pokarmowym, wskutek czego
substancje te, pokonujac barier¢ jelitowa, wywieraja niekorzystny wptyw na oSrodkowy
uktad nerwowy (Dalton i in., 2014).

Jest wysoce prawdopodobne, ze w najblizszych latach, jesli wziaé¢ pod uwage znaczaca
intensyfikacje badan w tej dziedzinie, odkryte zostang przyczyny powstania ASD. Niestety,
dzi§, mimo ze opisano wiele czynnikéw zwigkszajacych ryzyko wystapienia autyzmu, nadal
nie znamy rzeczywistych i niezaprzeczalnych przyczyn powstawania tego zaburzenia, a

zatem, opieramy si¢ jedynie na korelacjach oraz obserwacjach (Ratajczak, 2011).

Niemniej jednak, w diagnostyce przyjmuje si¢ dzi§ zalozenie, ze zaburzenia ze
spektrum autyzmu maja podtoze neurorozwojowe, a wedtug kryterium diagnostycznego
DSM-5 (APA, 2015) przejawiaja si¢ one juz w dziecifstwie, zwykle przed rozpoczeciem
nauki w szkole, poprzez nieprawidtowoSci w komunikacji spotecznej 1 interakcji oraz
ograniczone, powtarzalne wzorce zachowaf i aktywnoSci (Tordjman i in., 2015). Na ogét,
obejmuja one trudnoSci w zdobywaniu, utrzymywaniu lub stosowaniu okreslonych
umiejetnosci czy zestawOw informacji, moga tez obejmowac zmiany uwagi, pamieci,
percepciji, jezyka lub relacji spotecznych. Zaburzenia ze spektrum autyzmu moga wystapic
juz w pierwszych miesigcach zycia, cho¢ pierwsze objawy dostrzegane sg zazwyczaj okoto
2-3 roku zycia, a wiekszoS¢ dzieci otrzymuje diagnoze¢ dopiero w wieku szkolnym (Van
t’Hof, 1 1in.,2021). Objawy te sa niezwykle zmienne, zaréwno pod wzgledem rozlegtosci jak i
nasilenia. Kazdy pacjent reprezentuje odrgbny i odmienny przypadek, niemniej jednak, dwie
gléwne cechy charakteryzujace osoby z ASD, to utrzymujace si¢ deficyty w komunikacji
spotecznej i interakcji oraz powtarzalno$¢ i sektorowos$¢ w zachowaniu, zainteresowaniach
i/lub dziataniach. Zgodnie z aktualng diagnostyka autyzmu, obie te cechy musza by¢ obecne
w wieku przedszkolnym (cho¢ czesto bywaja wéwczas nierozpoznawane), muszg tez by¢ na
tyle powazne, by znaczgco uposledzi¢ zdolnos¢ dziecka do prawidtowego funkcjonowania

w domu, w przedszkolu/szkole lub w innych sytuacjach. Manifestacje tych cech muszg by¢
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zatem o wiele bardziej widoczne niz zachowania oczekiwane u dziecka o typowym
rozwoju, muszg tez mie¢ wyrazny negatywny wptyw na wyniki w nauce oraz
funkcjonowanie w spoteczefistwie. Deficyty w komunikacji spotecznej i interakcji obejmujg
najczeSciej brak wzajemnoSci spofecznej i/lub emocjonalnej (np. brak inicjowania lub
reagowania na interakcje spoteczne lub rozmowe, brak dzielenia si¢ emocjami), braki w
niewerbalnej komunikacji spotecznej (np. trudnoSci w interpretacji mowy ciata, gestow i
mimiki innych 0séb; zmniejszona mimika, gesty i/lub kontakt wzrokowy), braki w
rozwijaniu i utrzymywaniu relacji (np. nawigzywaniu przyjazni, regulowaniu zachowan w
réznych sytuacjach).

PowtarzalnoS¢ i1 systematycznoS¢ w zachowaniu i zainteresowaniach objawia si¢
powtarzajacymi si¢ lub stereotypowymi ruchami oraz mowa (np. powtarzajace si¢ klaskanie
w dtonie lub stukanie palcem, powtarzanie idiosynkratycznych zwrotéw, echolalia,
ustawianie zabawek w sposob uporzagdkowany), nieustepliwym przestrzeganiem rutyny i
rytuatéw (np. brak zgody na zmiane¢ drogi do szkoty, zmiany w positkach, zmiany w
ubiorze czy w umeblowaniu pokoju), nadmierng lub niedostateczng reakcja na bodzZce
sensoryczne (np. skrajna nieche¢ do okre§lonych zapachéw, smakéw lub konsystenciji,
pozorna obojetnoS$¢ na bol lub temperature). Jak wspomniano, wszystkie dzieci z
zaburzeniami ze spektrum autyzmu majq pewne trudnoSci zwigzane z interakcja,
zachowaniami 1 komunikacja spofeczng, jednak nasilenie tych probleméw moze by¢
zroznicowane. Powszechnie przyjeta dziS teoria glosi, ze podstawowym problemem w
zaburzeniach ze spektrum autyzmu sg trudnoSci w sferze tzw. ,,teorii umystu”, czyli, w
duzym uproszczeniu, niezdolno$¢ do wyobrazenia sobie, co moze myS$lec, czu¢ inna osoba
(Baron-Cohen, 2001). RzeczywiScie, wtasnie ta trudno$¢ jest podstawowym problemem
mtodych ludzi zgtaszajacych si¢ do poradni autystycznej i jak potwierdza praktyka, przy
wysitku pacjenta, rodziny i terapeuty, udaje si¢ t¢ umiejetnoS¢ wypracowaé (Baron-Cohen,
2001). Niestety, w wielu przypadkach problem jest znacznie powazniejszy (na przyktad, w
przypadku powiktan: zaburzen depresyjnych, zaburzen lekowych, OCD), przez co proces
terapeutyczny staje si¢ znacznie trudniejszy. Nieprawidtowe interakcje spoteczne, moga
takze prowadzi¢ do upoSledzenia rozwoju jezyka. Do najbardziej charakterystycznych i
najczestszych objawéw ASD nalezy wiaSnie opdZnienie w rozwoju mowy, czeste powtarzanie
stow lub fraz, echolalia, monotonna intonacja. Do rownie czestych objawow naleza:
ograniczona mimika twarzy, powtarzalno$¢ ruchéw, obnizony rozwéj motoryczny, nadmierna
wrazliwos¢ lub zmniejszona wrazliwo$¢ na bodZce zmystowe, trudnoSci w nawigzywaniu i

podtrzymywaniu relacji spotecznych, trudnoSci w regulowaniu swoich emocji, stosowanie
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nieadekwatnych strategii spotecznych, waskie zainteresowania prowadzace do wysokie;j
specjalizacji w konkretnej dziedzinie — w tym takze, ponadprzecig¢tne zdolnoSci
matematyczne. Wraz z wiekiem, symptomatologia osoby z autyzmem moze ulec poprawie,
lecz niestety, takze pogorszeniu. Zwlaszcza, jesli, co do§¢ powszechne, u pacjenta wystepuja
choroby i zaburzenia wspétistniejace — np. niepetnosprawnos¢ intelektualna lub zespoty
genetyczne. Wszystkie te uwarunkowania komplikujg przebieg procesu diagnostycznego, co
wraz ze wzrostem liczby diagnozowanych rodzi pilng potrzebe¢ lepszego zrozumienia ich
funkcjonowania w zyciu codziennym.

Interwencje terapeutyczne podejmowane w stosunku do pacjentdw z ASD nie s3
przedmiotem ponizszego przegladu, jednak nalezy zauwazyc, ze skoro autyzm nie jest
choroba, lecz raczej zespotem zaburzefi charakteryzujacych si¢ manifestacja réznych
objawow 1 oznak, nie ma zatem leku, ktéry mogtby by¢ skutecznie zastosowany w terapii.
Istnieja natomiast leki, ktére odpowiednio stosowane mogga pomdc pacjentom w sytuacji
wystgpienia objawOw szczegdlnie utrudniajacych im funkcjonowanie, jak na przyktad, w
przypadku istnienia zaburzefi wspéttowarzyszacych czy w leczeniu skutkéw ubocznych ASD
(np. zachowan agresywnych, trudnos$ci w koncentracji, zaburzef obsesyjno-kompulsyjnych,
depres;ji itd.). Mamy dowody na to (McCracken i in., 2002; Hirsch i Pringsheim, 2016), ze
atypowe leki przeciwpsychotyczne (np. risperidon, arypiprazol) moga pomdc w ztagodzeniu
probleméw behawioralnych, takich jak stereotypie, samookaleczenia i inne zachowania
agresywne. Istnieja takze leki pomagajace w kontrolowaniu okreSlonych objawdéw, na
przyktad, selektywne inhibitory wychwytu zwrotnego serotoniny stosowane w przypadku
zachowaf rytualnych, stabilizatory nastroju (np. walproinian), stymulanty stosowane przy
deficycie uwagi, leki tagodzace nadpobudliwos¢, leki przeciwdepresyjne, leki
przeciwdrgawkowe na epilepsje, metylofenidat w przypakach wspotistniejacego ADHD czy
melatonina pomocna pacjentom cierpigcym na zaburzenia snu (Baribeau i Anagnostou, 2014).
Poza farmakoterapig, w celu fagodzenie zaburzef ze spektrum autyzmu stosowane sg przez
specjalistow réznorodne interwencje psychoedukacyjne (Patra i in., 2015).

Przechodzac do kwestii zwigzanych z diagnozg spektrum autyzmu, warto, na wstgpie
zauwazyc¢, ze od czasu pierwszych badan nad autyzmem zmienifo si¢ zaréwno rozumienie
przyczyn ASD, jak i kryteriéw diagnostycznych tego zaburzenia. Obecnie, medyczna
klasyfikacja objawow autyzmu jest dokonywana klinicznie na podstawie kryteriow
zawartych w amerykanskim Podrgczniku Diagnostyki i Statystyki Zaburzefn Psychicznych
(DSM-5), wedtug ktérych, do postawienia diagnozy wymagana jest obecnos¢ takich

objawow jak: upoS$ledzenia interakcji spotecznych i komunikacji oraz obecnoS$ci = 2
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powtarzajacych sie, stereotypowych zachowan lub zainteresowaf. Innym kryterium jest
klasyfikacja ICD (obecnie w Europie diagnoza odbywa si¢ wedtug kryterium ICD-10),
pozwalajaca na diagnoz¢ autyzmu na podstawie objawOw nalezacych do trzech kategorii:
zaburzenia komunikacji, zaburzenia w interakcjach spotecznych oraz ograniczone wzorce
zachowafl 1 zainteresowan.

Chociaz objawy zaburzen ze spektrum autyzmu moga si¢ znacznie r6zni¢ pod wzgledem
zakresu i nasilenia, w nowym kryterium ICD-11, poprzednie kategoryzacje, takie jak Zespo6t
Aspergera, autyzm dziecigcy, autyzm atypowy czy inne catoSciowe zaburzenia rozwoju, sg
klasyfikowane jako zaburzenia ze spektrum autyzmu, nie za$ jako odrgbne zaburzenia.

W Miedzynarodowej Statystycznej Klasyfikacji Choréb i Probleméw Zdrowotnych ICD-11
nie pojawia si¢ juz np. nazwa Zespot Aspergera, autyzm atypowy czy autyzm dziecigcy,
powstala natomiast nowa kategoria o nazwie: ,,zaburzenia ze spektrum autyzmu” (6A02),
podzielona nastgpnie na subkategorie: Zaburzenie ze spektrum autyzmu bez zaburzen
rozwoju intelektualnego i z fagodnym upoS$ledzeniem lub bez upoSledzenia funkcjonalnego
Jjezyka (6A02.0), Zaburzenie ze spektrum autyzmu z zaburzeniem rozwoju intelektualnego

1 z fagodnym uposledzeniem lub bez upoSledzenia funkcjonalnego jezyka (6A02.1),
Zaburzenie ze spektrum autyzmu bez zaburzen rozwoju intelektualnego i z zaburzonym
jezykiem funkcjonalnym (6A02.2), Zaburzenie ze spektrum autyzmu z zaburzeniem rozwoju
intelektualnego i z zaburzeniem je¢zyka funkcjonalnego (6A02.3), Zaburzenie ze spektrum
autyzmu bez zaburzefi rozwoju intelektualnego i z brakiem j¢zyka funkcjonalnego (6A02.4),
Zaburzenie ze spektrum autyzmu z zaburzeniem rozwoju intelektualnego i z brakiem jezyka
funkcjonalnego (6A02.5), Inne zaburzenia ze spektrum autyzmu (6A02.Y), Zaburzenie

ze spektrum autyzmu, nieokreslone (6A02.7).

W celu dokonania diagnozy ASD specjaliSci majg do dyspozycji réznorodne narzedzia
diagnostyczne. Do najwazniejszych z nich naleza, bez watpienia, testy referencyjne, takie jak
Autism Diagnostic Observation Schedule-Second Edition (ADOS-2). Oparte na kryteriach
DSM-5, sa stosowane w diagnozie przez psychologéw i pediatréw specjalizujacych si¢ w
rozwoju behawioralnym. Innym powszechnie uzywanym narzedziem diagnostycznym jest
Childhood Autism Rating Scale-Second Edition (CARS 2), bedacy skalg oceny autyzmu
dziecigcego, opisujacy zachowania dziecka i na ich podstawie dokonujacy diagnozy.
Przeprowadzenie tego testu pozwala na odrdznienie autyzmu od innych zaburzef
rozwojowych. Co wazne, posiada on réwniez osobny modut do testowania pacjentéw o

nizszym nasileniu objawow 1 z rozwinieta mowa funkcjonalng. Warto wspomnie¢ tez o
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testach przesiewowych obejmujacych szeroka game kwestionariuszy dostosowanych do
wieku pacjenta (np. ASRS, M-CHAT-R, Q-Chat, EQ, SQ, AQ).

Do wazniejszych narzedzi w diagnostyce ASD nalezg takze testy inteligencji, w tym
zwlaszcza Skala Inteligencji Stanford-Binet - Wydanie Pigte (SBS), jeden z nielicznych
testow, ktéry umozliwia diagnoz¢ zaréwno stopnia niepelnosprawnoS$ci umystowej jak i
diagnoze os6b o wybitnym potencjale intelektualnym.

Na poczatku trzeba jednak zaznaczyc, ze diagnoza dzieci z zaburzeniami ze spektrum
autyzmu za pomocy tej skali, wymaga od badajacego duzej wiedzy i umiejgtnoSci, gdyz, jak
wynika z praktyki, mlodzi pacjenci czesto osiggaja lepsze wyniki w sferach niewerbalnego
IQ niz w werbalnych testach 1Q. Oznacza to, ze w niektérych obszarach dzieci z ASD sa w
stanie wykazac si¢ odpowiednim do wieku, lub wyzszym, poziomem intelektualnym,
podczas gdy na innych ptaszczyznach manifestuja znaczne opdznienia. Warto zaznaczyc, ze
testy 1Q przeprowadzone przez doSwiadczonego diagnoste bywaja bardzo pomocne w
prognozowaniu potencjatu intelektualnego pacjenta, a dzigki temu mozliwa staje si¢
bardziej wiarygodna diagnoza ASD i co wazne, diagnozg ta moga by¢ objete takze dzieci w
mtodszym wieku.

Biorac pod uwage unikalny profil zdolnoSci intelektualnych u oséb ze zdiagnozowanym ASD,
szczegllnie wazny wydaje si¢ odpowiedni dobdr rodzaju testu stosowanego do oceny
inteligencji 1 zdolnoSci poznawczych pacjentow, zwlaszcza jeSli ocena jest czeScig procesu
diagnostycznego. Szczeg6lny profil umiejgtnosci poznawczych charakteryzujacy ASD moze
znacznie usprawni¢ proces diagnostyczny (jako dodatkowa wskazowka dla diagnosty),
zapewni¢ doktadniejsza ocen¢ konkretnego upoSledzenia i lepsze zrozumienie potrzeb
pacjentéw, oczywiScie przy zalozeniu, ze do oceny inteligencji pacjentow uzywane jest
wlaSciwe narzedzie. Na przyktad, Skala Inteligencji Wechslera (WAIS), powszechnie
stosowana w ocenie poziomu inteligencji, jest z pewnoScig bardziej odpowiednia do testowania
0sOb neurotypowych, a jej stosowanie u 0s6b z autyzmem lub pacjentéw z innymi zaburzeniami
rozwojowymi, moze nie przynie$¢ miarodajnych rezultatéw (Stephenson i in., 2021; Nader i
in., 2016).

W nowym badaniu opublikowanym w 2021, zespét badawczy Ohio State Univerisity pod
kierownictwem dr Kevina Stephensona zbadat rzetelnoS§¢ pomiaru Skalg Inteligencji Wechslera
— Wersja Pigta (WISC-V) na prébie prawie 350 dzieci, u ktérych zdiagnozowano ASD. Wyniki
badania wskazujg na stronniczoS¢ statystyczng w wynikach niektoérych subdomen dla dzieci z

ASD. Analiza wykazata ponadto, ze w podtestach pamig¢ci roboczej 1 szybkoSci przetwarzania,
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dzieci z autyzmem uzyskiwaly Srednio nizsze wyniki niz dzieci bez autyzmu, nawet jesli miaty
ten sam ogblny poziom IQ. Réznice te miatyby nie wynika¢ zatem z réznic w samym poziomie
wartosci 1Q, ale z innych czynnikéw niezaleznych od 1Q. To odchylenie statystyczne oznacza,
ze 1Q w petnej skali mierzone za pomoca WISC-V moze niedostatecznie odzwierciedla¢
rzeczywiste funkcjonowanie poznawcze dzieci z ASD. Inny rodzaj wyniku podsumowujacego
dla WISC-V, zwany Ogdlnym Indeksem UmiejetnoSci (GAI), nie obejmuje wynikow z
poddomen pamigci roboczej ani szybkoSci przetwarzania. Dr Stephenson 1 jego
wspotpracownicy zaobserwowali, ze wyniki GAI byly bardziej stabilnym wskaznikiem IQ w
badaniach dzieci z autyzmem. Takze wczeSniejsze badania potwierdzity, ze Skale Inteligencji
Wechslera, moga obnizy¢ wyniki IQ u dzieci z ASD (Nader i in., 2016). Co wigcej, test ten
staje si¢ praktycznie bezuzyteczny do oceny pacjentow z zaburzeniami mowy, powszechnie
wystepujacymi u pacjentow z autyzmem (Wilkinson, 1998). Z tego wzgledu, Migdzynarodowa
Skala Wykonania Leitera, bgdaca testem catkowicie niewerbalnym, moze by¢ bardziej
pomocna w diagnozowaniu pacjentow z ci¢zkimi zaburzeniami mowy 1 zostala
znormalizowana, a takze zwalidowana dla grup specjalnych — jednak wykluczenie niektorych
skali inteligencji (testowanie tylko ptynnego rozumowania i uwagi/pamigci) mozna postrzegac
jako wadg tego testu.

Wspomniana wcze$niej Skala Inteligencji Stanford-Binet 5 (SBS), w przeciwiefistwie do Skali
Leitera, obejmuje zar6wno zadania werbalne jak i niewerbalne, jest zatem w stanie wychwyci¢
wigcej czynnikow inteligencji. Co wazne, jest jednoczeSnie dostosowana do potrzeb
specjalnych grup, takich jak pacjenci z autyzmem, osoby z zaburzeniami intelektualnymi oraz
niepetnosprawnoscig intelektualng. Jak wynika z wielu badaf, skala inteligencji Stanford-Binet
5 jest w stanie wykry¢ podobiefistwa w wynikach testu u dzieci z autyzmem, potrafigc powigzac
profil poznawczy danej osoby z potencjalng diagnoza (Grondhuis i Mulick, 2013). Jak wynika
z powyzszych analiz, spoSréd dostgpnych 1 najpowszechniej uzywanych w Polsce
miedzynarodowych testow (tj. Wechslera, Stanford-Binet i Leitera), wydaje si¢, ze Skala
Stanford-Binet 5 jest najbardziej wiarygodng skalg pomiaru inteligencji dla dzieci, ktdére
postuguja si¢ ptynnie komunikacjg werbalng.

Oprécz standaryzowanych testow, podczas diagnozy ASD zalecane s3 takze testy
metaboliczne i genetyczne, pomagajace zidentyfikowac wspétistniejgce choroby, w tym takze
choroby dziedziczne, takie jak dziedziczne zaburzenia metabolizmu i1 zesp6t tfamliwego
chromosomu X. Przeprowadzenie tych testow wptywa zar6wno na obraz kliniczny pacjenta
jak 1 na sukces terapeutyczny, gdyz ich wyniki umozliwiaja dobér odpowiednich interwencji.

(Chandler i in., 2007; Robins 1 in., 2013; McConachie i in., 2015).
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Tu nalezy zauwazy¢, ze czynnikiem utrudniajagcym sukces terapeutyczny jest fakt, iz
diagnoza ASD stawiana jest dziecku cze¢sto dopiero okoto 6 roku zycia (Van’t Hof 1 in., 2021),
gdy zaczyna ono chodzi¢ do szkoty i manifestowal powazniejsze trudnoSci. Tymczasem,
wczeSniejsza diagnoza, juz okolo 2 roku zycia, pozwolitaby na aktywacj¢ interwencji
terapeutycznych we wlaSciwym czasie, a co za tym idzie ze znacznie wyzszym
prawdopodobienstwem osiggnigcia sukcesu terapeutycznego. Tymczasem, do poradni
autystycznych trafiajg, nigdy nie diagnozowane wczeSniej dzieci, nawet w wieku 12-15 lat. Ten
stan wynika po czeSci z faktu, ze proces diagnostyczny wymaga zaangazowania wielu
specjalistow (psychiatrow, psychologdw, neurologéw dziecigcych, logopedéw), dostepnos¢
ktorych jest, dla przecigtnej rodziny, nadal doS¢ ograniczona. Konieczne jest tez
przeprowadzenie szeregu testow ewaluacyjnych, pozwalajacych okreslic stopien rozwoju
umiejetnosci jezykowych, behawioralnych i komunikacyjnych, jak tez testow genetycznych, w
celu ustalenia mozliwego charakteru niektorych objawéw — dostep do tego rodzaju ustug
medycznych takze nie jest tatwy i nie wszystkie rodziny mogg z nich skorzystac. Tu warto
zwrécié uwage na szczegllng role pediatry rodzinnego, gdyz to jego interwencja, a wigc
szybkie rozpoznanie objawow 1 skierowania rodziny do specjalisty, jest niezbedna do
uruchomienia procesu diagnostycznego. Pediatra w fazie diagnozy powinien dokona¢ oceny
globalnego funkcjonowania dziecka poprzez badanie przesiewowe wczesnych objawéw ASD,
wywiad z rodzicami, obserwacj¢ i ocene wskaznikoéw fizycznych, poznawczych i rozwojowych
oraz przeprowadzenie testow. We wloskim regionie Abruzja wdrozono specjalne programy
szkoleniowe dla pediatrow 1 opracowano protokoét rozpoznawania i oceny wczesnych anomalii
behawioralnych w populacji ogdlnej 1 populacji wysokiego ryzyka. Cztonkowie
wielodyscyplinarnych zespotow diagnostycznych skontaktowali si¢ z rodzicami 18-
miesi¢cznych dzieci 1 poprosili ich o wypetnienie kwestionariusza M-CHAT-R/F (Modified
Checklist for Autism in Toddlers, Revised with Follow-Up) w formie elektronicznej lub
papierowej. W przypadku, gdy na podstawie przeprowadzonego wystandaryzowanego badania
lub obserwacji zaistnieje powazne podejrzenie autyzmu, pediatra zwraca si¢ wowczas z prosba
o wizyte specjalistyczng do neuropsychiatry dziecigcego w celu ewentualnego potwierdzenia
diagnozy. W razie watpliwoSci, w porozumieniu z rodzicami, organizowana jest wizyta
kontrolna, w celu ponownej oceny niepokojacych objawow.

Dzigki temu projektowi 1 wprowadzeniu M-CHAT-R/F przez pediatrow rodzinnych, w
ostatnich latach w regionie Abruzji nastapit spadek wieku pierwszej diagnozy u dzieci z wieku

62-68 miesiecy do 34-36 miesigcy.
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Program wart zatem nasladowania, gdyz postawienie trafnej diagnozy ma fundamentalne
znaczenie dla okreSlenia najwltaSciwszej terapii oraz podjecia jej w jak najwczesSniejszym
wieku dziecka. Co oczywiste, w diagnoz¢ muszg by¢ takze zaangazowani rodzice i
nauczyciele, ktorzy dostarcza cennych obserwacji oraz pomoga w wyjasnieniu trudnych
zachowan dziecka. Jak stusznie zauwaza w swej pracy Zwaigenbaum wczesna diagnoza

pomaga skroci€ stresujaca ,,odyseje diagnostyczng” rodzin (Zwaigenbaum i in., 2015).
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10. Przeglad literatury

10.1 Intelekt 1 autyzm w kryteriach diagnostycznych: ICD-10 1 DSM-5.

W Migdzynarodowej Statystycznej Klasyfikacji Choréb 1 Probleméw Zdrowotnych 10. rewizja
(ICD-10) kryteria diagnostyczne, autyzm nalezy do CatoSciowych Zaburzeh Rozwojowych.
Zaburzenia zaklasyfikowane do tej grupy charakteryzujg si¢ opdZznieniami w rozwoju, takimi
jak socjalizacja i komunikacja (WHO, 1993). Ta kategoria diagnostyczna obejmuje trzy giéwne
diagnozy ASD: autyzm dzieci¢cy, autyzm atypowy i Zespot Aspergera. Teoretycznie, diagnoza
autyzmu nie odnosi si¢ w bezpoSredni sposéb do poziomu zdolnoSci intelektualnych pacjenta,
jednak wedtug klasyfikacji ICD-10 istnieja dwie diagnozy SciSle zwigzane z ilorazem
intelektualnym: chodzi tu o autyzm atypowy F84.1, ktéry zgodnie z kryteriami
diagnostycznymi powinien by¢ diagnozowany u osob ,,gteboko opdznionych” (WHO, 1993),
natomiast zespot Aspergera F84.5 charakteryzuje si¢ ,,brakiem ogélnego opdznienia lub
opdznienia w rozwoju mowy lub rozwoju poznawczego” u pacjentow (WHO, 1993).

Jak wspomniano wcze$niej, podejScie to, polegajace na taczeniu zdolnoSci intelektualnych z
okreSlonymi diagnozami ASD nie bedzie juz wkrétce stosowane, poniewaz nowe kryteria
diagnostyczne ICD-11 dla zaburzefi ze spektrum autyzmu opieraja si¢ na stwierdzeniu, ze
osoby ze spektrum wykazuja peten zakres funkcjonowania intelektualnego i umiejetnosci
jezykowych. Jak wiemy, wedlug zrewidowanych kryteriow diagnostycznych zaburzen ze
spektrum autyzmu zawartych w Podrgczniku Diagnostyki i Statystyki Zaburzen Psychicznych,
wydanie pigte (DSM-5; 2013) ASD nie jest lepiej wyjaSnione przez niepetnosprawnos¢
intelektualng (zaburzenie rozwojowe intelektualne) lub globalne opdZnienie rozwoju.
Christensen 1 in. (2016) stwierdzili natomiast, ze niepelnosprawno$¢ intelektualna i niskie
zdolnoSci intelektualne sg bardzo powszechne u 0s6b z ASD (w tym badaniu, mniej niz potowa
dzieci z ASD zostata scharakteryzowana jako majaca iloraz inteligencji powyzej 85). Zatem,
ocena intelektualna jest istotng czgScig oceny neurorozwojowej w ASD, chociaz doktadny
wynik ilorazu intelektualnego (IQ) moze by¢ trudny do ustalenia u 0séb z autyzmem (APA,

2015).

10.2 Autyzm a zdolnoSci intelektualne.

Nasilenie objawoéw ASD oraz poziom ilorazu inteligencji wydaja si¢ by¢ ze sobg silnie

powiazane, cho¢ prawdopodobnie nie w takim stopniu, jak poczatkowo sadzono. Za sprawg
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filméw oraz telewizji powszechne stato si¢ w poprzednich dziesiecioleciach przekonanie, ze
osoby z autyzmem sg albo niepetnosprawne intelektualnie, albo niezwykle uzdolnione w jednej
okres§lonej dziedzinie (Murray, 2020; Wood 1 Freeth, 2016). Takie przekonanie przyczynifo si¢
do nadawania tym osobom pi¢tna bycia ,,autystykiem” (Grikger, 2020). A co gorsza, jeszcze w
latach 60. 1 70. u dzieci z autyzmem czesto btednie diagnozowano schizofreni¢ dzieciecg lub
uposledzenie umystowe, w wyniku czego szkoty publiczne i pracodawcy niechetnie widzieli
osoby z autyzmem w swoich szeregach (Palucka i in., 2008). Na domiar zfego,
rozpowszechniona wéwczas teoria, wedtug ktdrej autyzm byt wynikiem ztego wychowania
dzieci przez tzw. ,matki lodowki” (ang. refrigerator mother), nie zachecata rodzicéw do
ujawniania autyzmu u swoich dzieci. Sprawilo to, ze wiele 0s6b z autyzmem trafialo do
zamknietych oSrodkéw lub przebywato w domach, uwigzione w czterech Scianach, bez
kontaktu ze Srodowiskiem (Grinker, 2020). Dzi§ postrzeganie os6b ze spektrum autyzmu
zmienifo si¢ diametralnie, coraz czeSciej, rodziny bez obaw ujawniajg t¢ diagnoze, a tendencja
ta jest widoczna we wszystkich grupach spotecznych.

Przezwycig¢zenie przekonania o ,,upoS§ledzeniu” 0séb z autyzmem, nie zmienia jednak faktu, ze
niepetnosprawno$¢ intelektualna bywa jednym z najczeSciej wspotwystepujacych schorzen w
ASD (Charman i in., 2011). Ponadto, w przeciwienstwie do dzieci rozwijajacych si¢
neurotypowo, poziom IQ w prébie wysokofunkcjonujacych dzieci z ASD — jak wykazuja
badania Estes 1 in. (2010) — byt na tyle nizszy, iz nie byt prognostykiem ich dobrych wynikéw
w nauce. Jednak zwigzek migdzy zdolnoSciami intelektualnymi a ASD jest bardziej ztozony.
Niektore wyniki badah wykazuja, ze wyzsze niz przecietne 1Q moze by¢ réwniez czynnikiem
ryzyka dla ASD (Karpinski i1 in., 2018). Co wigcej, syndrom sawanta, czyli osoby
charakteryzujacej si¢ nadzwyczajnymi umiejetnoSciami lub talentem w jakiej§ konkretnej
dziedzinie, a zatem osoby wykraczajacej ponad poziom zdolnoSci intelektualnych jednostki czy
tez populacji ogélnej, moze by¢ rowniez bezpoSrednio zwigzany z autyzmem i powszechnie
wspotwystepuje z ASD lub, cho¢ mniej czgsto, z innymi rodzajami niepetnosprawnosci

rozwojowej (Hughes i in., 2018).

10.3 Charakterystyczne profile intelektualne pacjentow z ASD.

Zaburzenia w zakresie komunikacji werbalnej 1 pozawerbalnej s3 podstawowg cecha ASD,
za$ uposledzenie komunikacji werbalnej mozna zaobserwowac takze u dzieci z zespotem
Aspergera. Cho¢ we wczesnym dziecinstwie rozwdj ich mowy przebiega prawidiowo, a 1

pozniej ich zaséb stownictwa, zwlaszcza w obszarze ich zainteresowan, bywa bardzo bogaty i
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obfituje w naukowe, specjalistyczne sformufowania, osoby te majg problemy z pragmatyka
jezyka i prowadzeniem normalnej rozmowy, czesto ignorujac role partnera czy narzucajac mu
wlasne tematy, zwigzane z ich waskimi zainteresowaniami. Jak wspomniano, nie ma to nic
wspolnego z bogactwem jezyka, a jest efektem probleméw w komunikacji jezykowej,
skutkujacych problemami w komunikacji spoteczne;j.

W przesztosSci zauwazono, ze czesta u 0s6b z zespotem Aspergera niemoznoS$¢ zauwazenia i
zrozumienia tego, czego dana osoba nie mowi wprost, ma wiele podobienstw do uposledzenia
zdolnoSci niewerbalnego uczenia si¢ — NLD. (Klin i in., 1995; Rourke, 1995). Podobiefistwa
te dotycza deficytow funkcji spotecznej, pragmatyki jezyka i1 umiej¢tnoSci motorycznych
(Mammarella, 2019). Jednak NLD maja catkowicie inne podtoze neurologiczne — obecnie
uwaza si¢, ze sg zwigzane z zaburzeniami w funkcjonowaniu prawej pétkuli mézgu (Rissman,
2011), a wigc nie nalezy ich taczy¢ z zaburzeniami ze spektrum autyzmu.

Coolican i in. (2008) w swoim raporcie na temat Skali Inteligencji Stanford-Binet

5 potwierdzili, ze pacjenci z ASD mieli znacznie wyzsze umiejetnoSci niewerbalne niz
werbalne. W tym przypadku werbalna skala 1Q (a wigc 1 pelne IQ) moze nie by¢ wiarygodna
w ocenie I1Q pacjentéw z ASD. Ponadto Baghdadli i in. (2008) stwierdzili, ze w szczegdlnoSci
deficyty mowy u 0s6b z caloSciowym zaburzeniem rozwoju (PDD-NOS) wiazg si¢ z nizszymi

wynikami dtugoterminowymi intelektu.

10.4 Uczenie maszynowe w przewidywaniu diagnozy autyzmu.

Wraz z dynamicznym rozwojem technologicznym pojawia si¢  coraz wiecej koncepcji
wykorzystania rozwigzaf z zakresu sztucznej inteligencji (Artifcial Intelligence — Al) w
roznych obszarach zycia spoteczno-gospodarczego, w tym takze w opiece zdrowotnej. W
poprzednich dziesigcioleciach, naukowcy zajmujacy si¢ inteligencja obliczeniowa
(computational intelligence, CI), wykorzystujac innowacyjne technologie, takie jak uczenie
maszynowe (ang. machine learning, ML) zastanawiali si¢, w jaki spos6b moga wykorzysta¢
te powszechnie juz stosowane z sukcesem narz¢dzia, takze w innych dziedzinach zycia.
Istotnie, dzi§ ML stosowany jest praktycznie wszedzie: w wyznaczaniu czasu 1 tras przejazdu,
filtrowaniu poczty spam, przeciwdziataniu oszustwom 1 wytudzeniom na kontach bankowych,
doborze sugerowanych treSci w mediach spotecznoSciowych itp. Natomiast w medycynie ML
jest obecnie dopiero wprowadzany, gtéwnie do tych specjalizacji, ktére od wielu lat staty sie
wysokotechnologiczne, takich jak implantologia, hematologia czy medycyna estetyczna

(Praveena i in., 2022). Natomiast, pomimo duzego potencjatu, w dziedzinach powigzanych z
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psychiatrig, ML jest jeszcze rzadko wykorzystywany. Tymczasem, w przypadku pacjentow z
ASD sztuczna inteligencja umozliwitaby wczesne prognozowanie, a tym samym skrécenie
czasu niezb¢dnego do postawienia diagnozy oraz sprawienie, by diagnoza byta jak najbardziej
precyzyjna (Praveena i Mahalakshmi, 2022). W tym kontekScie uczenie maszynowe jest
wielodyscyplinarng dziedzing badan, ktéra wykorzystuje inteligentne techniki w postaci
algorytmu, do okreSlania korzystnych wzorcoéw, ktére pomagajac w przewidywaniu,
usprawniajg podejmowanie decyzji (Praveena i Mahalakshmi, 2022). Inaczej méwiac, uczenie
maszynowe to grupa technik statystycznych, ktore ,,uczg si¢” wraz z dystrybucja danych, a
nastepnie podejmujg decyzje dotyczace nowych informacji. Polega to na wykorzystaniu
danych oraz algorytméw w celu na§ladowania sposobu, w jaki uczg si¢ ludzie, jednak przy
stopniowym poprawianiu doktadnoSci tego procesu.

Opracowywane sg w tym celu ztozone aplikacje stuzagce do dokonywania doktadnych
klasyfikacji i/lub prognoz z wykorzystaniem r6znych danych (Russell i Norvig, 2010).
Natomiast, w interesujacej nas kwestii, strategie uczenia maszynowego, takie jak maszyny
wektorowe, drzewa wyboru, obliczone nawroty itp., zostaly zastosowane do zestawow
danych zidentyfikowanych z nieréwnowaga chemiczng w modelach teoretycznych (Praveena
1 Mahalakshmi, 2022), ktére mogg sprawi¢, ze proces stawiania diagnoz ASD stanie si¢
bardziej sprawny, a uzyskane wyniki doktadniejsze.

Diagnoze¢ autyzmu mozna bowiem sformutowac jako typowy problem klasyfikacyjny (tj.
ASD vs. neurotypowa grupa kontrolna tj. bez ASD), gdzie skonstruowany model/klasyfikator
jest nastepnie w stanie oceni¢ na podstawie cech wejSciowych, czy u badanej osoby mozna
zdiagnozowa¢ ASD.

Zespot badaczy z Uniwersytetu Péinocnej Karoliny, we wspétpracy z naukowcami z
Washington University i College of Charleston (Hazlett 1 in., 2017) taczac wiedze¢ z zakresu
neuropsychiatrii, psychologii i analizy obrazowania diagnostycznego postawit sobie za cel
stworzenie algorytmu umozliwiajacego diagnoze autyzmu u dzieci, nawet ponizej pierwszego
roku zycia.

Jednym z gtéwnych punktéw badan byto wykorzystanie uczenia maszynowego do stworzenia
algorytmu przydatnego do rozszyfrowania ewentualnej obecnosSci anomalii. Pierwsze
uzyskane wyniki wskazaty na nieprawidtowo$¢ w rozwoju mézgu 6-miesigcznych dzieci, u
ktorych algorytm okreslit wysokie prawdopodobienstwo wystapienia zespotu autystycznego
w ciggu 1 roku zycia. Doktadno§¢ wyniku znacznie przewyzszata dotychczas stosowane testy,
m.in. tzw. ,,CHAT” (ang. Checklist for Autism in Toddlers), czyli raport na temat gléwnych

aktywnosSci dziecka i ewentualnych niepelnosprawnoS$ci, monitorowany przez rodzicow.
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Stwierdzono, ze w poréwnaniu z 50% doktadnoScig dotychczas dostepnych testow, nowy
algorytm wykazat wspétczynnik poprawnosci klasyfikacji na poziomie 81%. Fazy
opracowywania testu przeprowadzono poprzez badanie dzieci, u ktérych ryzyko rozwoju
anomalii byto wyzsze ze wzgledu na histori¢ rodzinng oraz dzieci, u ktérych nie wystepowato
podejrzenie o mozliwo$¢ genetycznego dziedziczenia ASD. Poczawszy od 6 miesigca zycia
monitorowano rozwdj mozgu po 12 i 24 miesigcach zycia, dzigki analizie obrazu MRI.
Gtéwny wynik badania wykazal, ze u dzieci z autyzmem w rodzinie, a zatem przy wiekszym
ryzyku wystapienia ASD, pojawia si¢ znaczace powiekszenie powierzchni mézgu migdzy 6 a
12 miesigcem zycia — do 24 miesigca zycia. Ostateczna diagnoza, dokonana po 2 latach zycia,
potwierdzita obecno$¢ choroby. Naukowcy dostarczyli dane uzyskane z analizy obrazu
wejSciowego do algorytmu glebokiego uczenia si¢ (ang. deep learning) wykorzystujac tylko
trzy interesujace cechy (powierzchni¢ mézgu, odpowiadajacy jej objetos¢ 1 ptec), po czym,
zidentyfikowali pacjentow ze spektrum autyzmu. U 8 na 10 dzieci diagnoza okazata si¢
prawidtowa. Badanie nie ograniczyto si¢ tylko do zidentyfikowania anomalii w rozwoju
moézgu. Wykorzystujac potencjal sztucznej inteligencji, przetestowano nowy algorytm, ktory
pozwolit na zastosowanie diagnozy nie tylko na rozwoju strukturalnym, lecz takze na rozwoju
funkcjonalnym moézgu dziecka. Jednym z najwazniejszych osiggnie¢ wynikajacych z wyboru
tej metody, jest brak wynikéw fatszywie dodatnich — u wszystkich dzieci, u ktérych diagnoza
wykazywata mozliwoS¢ wystapienia ASD, w pdZniejszym czasie, zostala ona potwierdzona.
W badaniu przeprowadzonym przez badaczy Josepha Pivena i Johna Pruetta z Uniwersytetu
Pétnocnej Karoliny i Uniwersytetu Waszyngtonskiego zmierzono aktywnosS¢ 26 335 potaczen
moézgowych w 230 réznych obszarach mézgu. Algorytm, réwniez w tym przypadku oparty na
architekturze glebokiego uczenia si¢, przeprowadzit analiz¢ aktywnoSci, badajac ja i
wychwytujac wszelkie typowe schematy autyzmu, takie, jak specyfika w uzyciu jezyka czy
zachowania powtarzalne. Kolejnym krokiem byfa wtaSciwa diagnostyka: zastosowanie
systemu wylacznie u dzieci 6-miesi¢cznych, u ktorych podejrzewano mozliwos¢é
zwigkszonego ryzyka wystapienia objawow spektrum autyzmu, a nastepnie oczekiwanie na
potwierdzenie hipotezy o zaburzeniu lub jego braku. JesteSmy zatem coraz blizej poznania
przyczyn powstawania autyzmu, nawet jesli ich powigzanie z dziedzicznoScig i mozliwymi
skutkami dla Srodowiska nie sg jeszcze do konca jasne. Z przytoczonych badaf wynika
jednak, ze poczatek anomalii mozna odnalez¢ juz w rozwoju noworodka - zaréwno ze
strukturalnego, jak i1 funkcjonalnego punktu widzenia - jeszcze na dlugo przed pojawieniem

si¢ objawow.
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W ostatnich latach podjeto kilka prob przewidywania diagnozy ASD, z wykorzystaniem takze
innych metod. Na przyktad, w badaniu przeprowadzonym w Korei przez Oh i
wspotpracownikéw (2017) prébowano przewidzie¢ diagnoze ASD na podstawie profili
ekspresji gendw krwi. Wykazano, ze osoby z ASD znacznie si¢ w tej kwestii r6znity od grupy
kontrolnej. W oparciu o maszyn¢ wektoréw noSnych i algorytmu K najblizszych sasiadow,
walidacja sond 19-DE z zestawem danych testowych data og6lng doktadnoS$¢ przewidywania
klasy na poziomie 93,8%, a takze czuloS¢ 1 specyficzno§¢ odpowiednio na poziomie 100% i
87,5%. Wyniki badania sugerujg zatem, ze profile ekspresji genéw zidentyfikowane z probek
krwi obwodowej mtodych dorostych z ASD mozna wykorzysta¢ do identyfikacji biologiczne;j
sygnatury ASD. W innych badaniach przeprowadzonych przez zesp6t badawczy z Chin,
prébowano zidentyfikowa¢ autyzm na podstawie nieprawidlowosci w przetwarzaniu obrazéw
twarzy podczas badania umiejgtnoSci rozpoznawania twarzy (Liu, Li 1 Yi, 2016). Badajac, czy
wzorce skanowania twarzy mogg by¢ przydatne do identyfikacji dzieci z ASD, zastosowano
algorytm uczenia maszynowego, zarowno w celu klasyfikacji, jak 1 analizy zbioru danych
okulografii (ang. eye tracking) z testu rozpoznawania twarzy (Yi1iin., 2016). Model
zastosowany w badaniu z doktadnoscig do 88,51%, zidentyfikowat dzieci z ASD na
podstawie wzorcow skanowania twarzy. Oprocz ogdlnej oceny wydajnosci modelu
zaproponowanego przez Y11 wspotpracownikéw (2016), zidentyfikowano rowniez obszary
twarzy, ktére z doktadnoscig 79,31% potrafig odr6ézni¢ osobe z ASD od neurotypowe;].
Uczenie maszynowe zostalo takze wykorzystane do identyfikacji ASD na podstawie
nieprawidlowosci motorycznych — z doktadnoscig 96,7% w siedmiu cechach zwigzanych z
czeScia ruchu zorientowang na cel (Crippa i in., 2015). Alessandro Crippa wraz z zespotem
ustalili w trakcie badaf, ze proste ruchy koficzyn gérnych moga by¢ przydatne do doktadne;j
klasyfikacji dzieci z zaburzeniami ze spektrum autyzmu w wieku 2—4 lat, ktére maja wigksze
nasilenie objawéw. Cho¢ przebadana populacja wynosita zaledwie 15 dzieci z ASD 1 15
dzieci neurotypowych, wyniki badafi s3 obiecujagce. W innym badaniu zastosowano podobne
podejscie (Krdl, 2019) — tym razem wykorzystano trzy cechy analizy twarzy: swobodne
ogladanie, rozpoznawanie emocji 1 pordwnanie szerokosci brwi. Z uzyskanych danych
wynika, ze przy rozpoznawaniu emocji fiksacje uczestnikéw z autyzmem byty — w
poréwnaniu z grupg typowo rozwijajaca si¢ — umiejscowione na nizszych obszarach twarzy, a
mniej skupione na oczach. Ponadto, uzyteczno$¢ informacji pozyskanych przez nich w trakcie
testu na rozpoznawania emocji, byta mniejsza. Wiarygodna staje si¢ zatem teza, ze typowy

dla autyzmu deficyt rozpoznawania emocji, mozna cz¢§ciowo przypisa¢ najwczesniejszemu
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etapowi ,,przetwarzania” twarzy, tj. ekstrakcji informacji wzrokowych poprzez fiksacj¢ oczu
(Krél, 2019).

Pojawity sie rowniez inne badania wykorzystujace MRI do przewidywania diagnozy ASD. W
jednym z nich (Zhou, 2014), wykorzystano teori¢ graféw 1 analiz¢ uczenia maszynowego
wieloparametrycznych danych MRI w celu poprawy charakterystyki i przewidywania
zaburzen ze spektrum autyzmu. Z wielooSrodkowego projektu Functional Connectome
Project zebrano dane od 127 dzieci z ASD oraz od 153 dzieci neurotypowych. Badania MRI
wykazaty wzrost w regionalnej objetoSci istoty szarej 1 gruboSci kory mézgowej oraz
zmniejszong objetoS¢ istoty bialej u dzieci z ASD. Zaobserwowano ponadto, ze objetoS¢ jadra
ogoniastego, funkcjonalna taczno$¢ jadra ogoniasto-korowego oraz dolna funkcjonalna
taczno$¢ zakretu czotowego okazaly si¢ wysoce przydatne, poprawiajac doktadnosé
przewidywania (badacze méwig o prawie stuprocentowej czutoSci i specyficznoS$ci modelu) w
poréwnaniu z pojedynczymi cechami obrazowania (Zhou, 2014). Z kolei, w badaniu Parikh
(2019) wykorzystano Autism Brain Imaging Data Exchange (ABIDE) wraz z innymi danymi
demograficznymi w celu przewidywania diagnoz autyzmu (Parikh, 2019). Podczas gdy
wiekszo$¢ badan koncentrowata si¢ na danych z neuroobrazowania mézgu, w niewielu
badaniach odnotowano zautomatyzowane modele uczenia maszynowego, ktore opierajq si¢
wyltgcznie na retrospektywnych zestawach danych ABIDE. To niezwykle wazne, gdyz
wprowadzajac uczenie maszynowe do procesu diagnostycznego, korzystamy z obiektywnych,
szeroko dostepnych dla diagnostéw danych — takich jak wyniki ustrukturyzowanych miar
diagnostycznych. Wiele zespotéw badawczych podchodzito do tematu przewidywania
diagnoz ASD korzystajac z r6znych modeli ML i ré6znych podej$¢ metodologicznych.
Przedmiotem badan Vishala i in. (2022) byta mozliwoS¢ przewidywania wystgpienia zaburzen
autystycznych. W tym celu skoncentrowat si¢ na identyfikacji okreSlonych cech, ktére
pomagaja zautomatyzowac proces diagnozy oraz dalszej oceny pacjenta, dzigki
przeprowadzeniu analizy poréwnawczej réznych algorytmow uczenia maszynowego, takich
jak K-Nearest Neighbour, Logistic Regression, SVM i Naive Bayes. Analiza eksperymentalna
pokazuje, ze algorytm Naive Bayes w poréwnaniu z innymi algorytmami, zapewnia wigksza
doktadnos¢, siegajacg nawet 99,6%. Natomiast, Wall 1 in. (2012) w swoim badaniu postuzyli
si¢ testem ADOS-2 jako podstawg swojego modelu machine learning. Udato im si¢ wykazac,
ze tylko 8 z 29 pozycji zawartych w module 1. ADOS-2 byto wystarczajacych do
sklasyfikowania autyzmu ze 100% doktadnoS$cia. Ponadto, zweryfikowali doktadnoS¢ tego
oSmioelementowego klasyfikatora w oparciu o kompletne zestawy wynikéw z dwdch

niezaleznych zrédet (w badaniu wzieto udziat 446 oséb z autyzmem). W obu przypadkach ich
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klasyfikator dziatat z prawie 100% czutoScig, poprawnie klasyfikujac wszystkie osoby z
obydwu grup (z wyjatkiem dwoéch z diagnoza autyzmu) i z 94% swoistoScig na grupie proby
badawczej i symulowanej grupie kontrolnej bez ASD. Klasyfikator zawierat kilka elementow
znalezionych w algorytmie ADOS-2, wykazujac wysoka trafnoS¢ testu, a takze dat wynik
iloSciowy, ktéry mierzy pewnoS$¢ klasyfikacji i skrajnos$¢ fenotypu.

Takze Rabbani i in. (2022) opisuja w swoim badaniu proces rozwoju systemu przewidywania
wystgpienia zaburzenia, oparty na uczeniu maszynowym, w ktérym otrzymuje si¢ takze oceng
poziomu pozytywnych zmian w przebiegu ASD (MPredA). Dzigki temu, specjaliSci oraz
rodzice moga ocenié postepy w terapii dzieci za poSrednictwem aplikacji internetowej. W
wyzej wymienionym badaniu wdrozono dane pochodzace z Bangladeszu, z pracy Massuda
Rabbaniego (mCARE, 2021), do modeli predykcyjnych. System ten moze przewidzie¢ cztery
gtéwne poziomy poprawy parametréw ,.kamieni milowych” u dzieci z ASD. System
przewidywania MPredA oparty na uczeniu maszynowym, do oceny zmniejszenia nasilenia
objawéw autyzmu moze przewidzie¢ 16 parametrow ,.kamieni milowych” dla kazdego
dziecka z ASD. Wdrozono cztery algorytmy uczenia maszynowego (drzewo decyzyjne,
regresja logistyczna, K-Nearest Neighbor 1 sztuczna sie¢ neuronowa) dla kazdego parametru,
do 1876 danych dzieci z ASD, w celu opracowania 64 modeli predykcyjnych. Sposréd 64
modeli wybrano 16 modeli najdoktadniejszych (w oparciu o doktadno$¢ modelu i wyniki
oceny), aby dokona¢ konwersji pliku dla aplikacji internetowej MPredA. Dla systemu
predykcji okreSlono dziesi¢¢ najwazniejszych informacji demograficznych o dzieciach z
ASD. Sposrdd czterech algorytméw uczenia maszynowego drzewo decyzyjne wykazato
najistotniejszy wynik budowy aplikacji internetowej MPredA. Testowano réwniez aplikacje
internetowa MPredA za pomoca testow bialej skrzynki, uzyskujac 97,5% doktadnoSci z
rzeczywistymi danymi. Z kolei, Bala i in. (2022) w swoim badaniu analizowali zbiory danych
dla dzieci 1 dorostych uzywajac takich algorytmoéw jak kwantyzacja wektora uczacego (LVQ),
wybor cech na podstawie korelacji (CFS), ocena atrybutéw Chi-kwadrat (CHI), ocena
atrybutéw Information Gain (IG), ocena atrybutéw Gain Ratio (GR) i1 Relief. Zastosowano
oceng atrybutdw Relief-F (RF) w celu zmniejszenia cech tych zestawéw danych. Trzy rézne
klasyfikatory, Naive Bayes (NB), Support Vector Machine (SVM) i K-Nearest Neighbor
(KNN) zastosowano do zredukowanych zestawow danych 1 zweryfikowano ich dziatanie za
pomoca metryk oceny, w tym doktadnoSci predykcyjnej, statystyk kappa, precyzji,
przywotania i wskaznika btedéw. Rozwazono kilkukrotng walidacj¢ krzyzowa z wartoSciami
k 5,101 15, przeanalizowano wyniki, oceniono wydajnos¢ SVM jako najlepsza w r6znych

metrykach oceny dla obu zestawéw danych. Wyniki tych analitycznych punktéw widzenia
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wyraznie wskazaly, ze proponowana struktura uczenia maszynowego moze skutecznie
przewidywa¢ ASD. Alam i in. (2022) w swoim badaniu ktadli z kolei nacisk na zastosowanie
narzgdzi uczenia maszynowego (ML) i technik gigbokiego uczenia (DL), takich jak splotowa
sie¢ neuronowa (CNN) 1 API glebokiego uczenia (interfejs programowania aplikacji), do
wczesnej diagnozy i leczenia objawéw ADHD i1 ASD. Z badania tego wynika, ze techniki
diagnostyczne oparte na ML skracajg czas interwencji i zwigkszaja doktadnoS$¢ diagnozy.
Koncentruje si¢ ono ponadto, na wspotwystepowaniu takich zaburzef jak ASD i ADHD u
jednej osoby, wyniki badania s3 wigc podwdjnie cenne, gdyz przeprowadzane wczesSniej
badania skupiaty si¢ tylko na jednym z tych zaburzen.

Podsumowujac, systemy uczace si¢ pozwalaja rozwigzywaé problemy trudne do wykonania
dla ludzi, a takze kwestie pozornie proste, lecz trudne w opisie formalnym (np.
rozpoznawanie obrazow). Dzieje si¢ tak, poniewaz tego typu systemy opieraja si¢ na
algorytmach, ktdére sg w stanie — na podstawie surowych danych — wyodrebnia¢ pewne
wzorce. To, z kolei, pozwala im ,,uczy¢ si¢” rozwigzywania probleméw oraz podejmowania
decyzji, ktérym przypisywano do tej pory charakter subiektywny. Najnowsze badania
pozwalajg zatem spodziewac si¢, ze wykorzystanie algorytméw prognostycznych z zakresu
ML w istotny spos6b zwigkszy szanse na wczeSniejsze wykrywania chordb i1 zagrozefi dla
zdrowia pacjentow, a tym samym pomoze w podejmowaniu decyzji klinicznych oraz

planowaniu dziatan profilaktycznych.

10.5 TrudnoSci oraz koszty obecnego systemu diagnostycznego.

Omoéwione w powyzszym rozdziale nowe mozliwoSci zwigzane z uczeniem maszynowym,
polegajacym na zastosowaniu rozwigzan z zakresu sztucznej inteligencji utorowaly droge do
diagnostyki inteligentnej (Vishal i in.,2022; Hemu i in., 2022; Bala i in. 2022; Alam i in., 2022).
Niestety, dotychczasowa praktyka (dotyczaca procedur diagnostycznych) w trakcie ktorej
stwierdza si¢ wystepowanie autyzmu u danej osoby, jest zaréwno czasochtonna jak i
kosztowna. Diagnostyka ADHD i ASD, opiera si¢ nadal na tradycyjnych ocenach klinicznych,
stosowanych niezmiennie od kilku dekad. Polegaja one na masowym gromadzeniu danych
pochodzacych z zapisanych w kwestionariuszach odpowiedzi udzielanych przez wielu
respondentdw 1 w zakresie rdoznych deskryptorow behawioralnych, ktére sa nastgpnie
analizowane przez badacza i uznane za kryterium diagnostyczne. Zastosowanie tradycyjnych
metod diagnostycznych, rodzi prawdopodobienstwo bigednej diagnozy, co moze skutkowac
zastosowaniem niepotrzebnego, diugotrwalego leczenia farmakologicznego. Moze to

prowadzi¢ takze do ograniczenia funkcjonowania pacjenta oraz wzrostu ryzyka rozwoju
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dodatkowych probleméw klinicznych i spotecznych. W tym sensie, szybkie i zaawansowane

metody diagnostyczne muszg by¢ doktadne i optacalne (Alam i in., 2022).

Jak wspomniano wczeSniej, obecny proces diagnostyczny obejmuje wielospecjalistyczng oceng
funkcjonowania pacjenta. Procedury publicznej opieki zdrowotnej przewiduja konieczno$¢
skorzystania z ustug nawet . 12. specjalistow, zanim dziecko otrzyma ostateczng diagnoze

(patrz. Grafika 1.).

Rodzice
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Grafika 1. Sciezka diagnostyczna w ramach publicznej stuzby zdrowia
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Wedtug zarzadzenia Nr 79/2022/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia z dnia 29
czerwca 2022 r. w sprawie warunkow zawarcia i realizacji umow o udzielanie Swiadczen
opieki zdrowotnej, koszt wizyty specjalisty waha si¢ od 171,93 zt do 191,88 zt. Zatem,
szacunkowa kwota najdtuzszej Sciezki diagnostycznej moze wynosi¢ nawet 3 tysigce ztotych.
Jest to ogromny koszt 1 zaangazowanie wielu ogniw opieki zdrowotnej, niebagatelne dla
finans6w panstwa — o zaangazowaniu emocjonalnym, czasowym i finansowym rodzicéw nie
wspominajgc. Uzyskanie diagnozy w tym trybie, moze trwaé nawet do 2 lat, tak dtugie sa
bowiem kolejki pacjentow oczekujacych w ramach NFZ na wizyt¢ w poradni autystycznej w
Warszawie na dzien 29.07.2022 wg. serwisu online NFZ to od 03.04.2023 do 10.10.2025
(dane z dn. 29.07.2022 dla Warszawy, https://terminyleczenia.nfz.gov.pl), a wiemy, ze p6Zna
diagnoza moze prowadzi¢ do pogorszenia funkcjonowania osoby z ASD, utrwalenia objawéw
oraz zwigkszenia ryzyka wystgpienia innych zaburzen psychiatrycznych (Atherton i in.,
2022).

Wspomniane wczesniej ryzyko popelnienia btedéw diagnostycznych — naturalny i
niemozliwy do wykluczenia ,,czynnik ludzki” — moze sprawié, ze dziecko z ASD w ogdle nie
otrzyma diagnozy. Wedtug najnowszych badan (Zener, 2019; Green i in., 2019; Leedham i
in., 2020) jest to wcale nierzadki problem, zwtaszcza w przypadku diagnozy u kobiet z ASD.
Niestety, rownie czgsto, pacjent moze otrzymac btedng diagnoze ASD — problem
»haddiagnozowania” dotyka najczg¢Sciej pacjentéw z zaburzeniami wi¢zi, wczesnymi
objawami epizodéw psychotycznych, zaburzeniami zachowania, specyficznymi trudno$ciami
W uczeniu si¢ czy zaburzeniami nastroju. Badanie przeprowadzone przez Blumberg i in.
(2016) na probie 1500 pacjentéw pozwolity ustalié, iz poziom bigdnie stawianych diagnoz u
bioracych udziat w badaniu dzieci w wieku 6-17, wynosit az 13%. Nie bez przyczyny, w
wielu krajach, w tym takze w Polsce, w przestrzeni publicznej méwi si¢ o ryzyku
diagnozowania ASD u dzieci zdrowych, a w mediach tradycyjnych i spotecznoSciowych
publikowane sg artykuty opisujace tzw. ,,diagnozy na wyrost” (Downer, 2021; Jones i
Harwood, 2008; Bie 1 Tang, 2014). Bezsprzeczny fakt istnienia bezpodstawnych diagnoz oraz
ogromne koszty jakie pafstwo w zwiazku z tym ponosi (m.in. poprzez oplacanie terapii
dzieciom w ramach NFZ) sprawia, ze pojawiajg si¢ projekty zmniejszania funduszy
pafnstwowych przeznaczonych na diagnozg i terapie dzieci z ASD (wypowiedZ: Sekretarz
Stanu w Ministerstwie Rodziny, Pracy 1 Polityki Spotecznej Pawel Wdéwik, Posiedzenie
Komisji Ustawodawczej nr 74 w dniu 28-09-2020, https://www .senat.gov.pl/prace/komisje-
senackie/przebieg,8802,1 .html) oraz propozycje likwidacji systemu szkét specjalnych, gdzie

dzieci te mogtyby otrzymac specjalistyczne wsparcie (https://www.gov.pl/web/edukacja-i-
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nauka/edukacja-dla-wszystkich--kompleksowa-pomoc-dla-kazdego-dziecka-ucznia-i-jego-
rodziny). Powyzsze decyzje, co oczywiste, nie wpltyng w zaden sposdb na ograniczenie
btedéw diagnostycznych, spowoduja jedynie fatalne w skutkach pozbawienie dzieci z ASD
mozliwoSci uczgszczania na bezptatne, rekomendowane terapie specjalistyczne. Wielu tych
probleméw mozna bytoby unikna¢ poprzez wprowadzenie opisanych wczeSniej metod
diagnostycznych, zapewniajacych nie tylko zmniejszenie kosztéw obstugi pacjentéw
(zar6wno procesu diagnostycznego jaki i funduszy pafistwowych przeznaczanych na terapi¢)
czy przySpieszenie systemu diagnostycznego, lecz takze, co najwazniejsze, zlikwidowanie do

minimum, ryzyka zwigzanego ze stawianiem btednych diagnoz.
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11. Zalozenia i cel pracy

11.1 Cel badania

Gtéwnym celem tej pracy jest zbadanie, w jaki sposob funkcjonowanie intelektualne oséb z
ASD r6zni si¢ od funkcjonowania ich neurotypowych rowiesnikow oraz czy ewentualne
réznice maja zwigzek z nasileniem objawéw ASD. Dodatkowg koncepcja powyzszego
przegladu jest ocena zwigzku migdzy diagnoza ASD a objawami autystycznymi oraz
wynikiem IQ. Badanie zaktada, ze elementy testu ADOS-2 bedg korelowaty z pomiarami 1Q,
takimi jak ptynne rozumowanie, wiedza, rozumowanie iloSciowe, przetwarzanie wzrokowo-
przestrzenne 1 pami¢¢ robocza. Je§li pewne komponenty SBS beda zgodne z elementami
ADOS-2, to staje si¢ wielce prawdopodobne przewidywanie diagnozy ICD-10 na podstawie
wynikéw 1Q.

Do realizacja powyzszego celu wymagane jest:
1. Zebranie danych z dokumentacji poradni psychiatrycznej i autystycznej UCK WUM.

2. Analiza statystyczna zebranych wynikow.

11.2 Oczekiwane korzySci wynikajgce z realizacji badaf

Badania zaproponowane w projekcie podejmuja bardzo wazng naukowo i spotecznie kwesti¢
potencjatu poznawczego u 0séb z zaburzeniami ze spektrum autyzmu. Z punktu widzenia
naukowego, bedzie to zweryfikowanie wyzej wymienionych hipotez badawczych, ktére
dostarczg nowych danych niezbednych do bardziej efektywnej i rzetelnej diagnozy oraz
terapii 0s6b z ASD. W sensie spotecznym, badanie moze przyczyni¢ si¢ do zmniejszenia
stygmatyzowania os6b z ASD dzigki szybkim i skutecznym interwencjom diagnostycznym i
terapeutycznym. Zweryfikowanie hipotez badawczych pozwoli na lepsze rozumienie natury
potencjatu intelektualnego pacjentéw oraz jego wplywu na nasilenie objawéw autyzmu.
Uzyskane wyniki stang si¢ punktem wyjscia do dalszych badafh nad nowym podejSciem

terapeutycznym oraz diagnostyka pacjentéw z ASD.
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12. Material i metody

Przedstawione badanie jest badaniem obserwacyjno-retrospektywnym.

Grupa badana
Niniejsze badanie przekrojowe zostalo przeprowadzone w Poradni Autystycznej

Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego.

Predefiniowane kryteria wtaczenia: pacjenci Poradni Autystycznej UCK WUM 1) w wieku 2
lata 1 O miesiecy do 18 lat i 11 miesigcy 2) zdiagnozowani przez zespot specjalistow zdrowia
psychicznego, w tym psychiatre dziecigcego, psychologa i logopede 2) komunikujacy si¢

werbalnie 3), tacy, ktérzy ukonczyli zar6wno oceng ADOS-2 jak i test Stanford-Binet 5.

Grupa kontrolna

W celu poréwnania rozktadu IQ w grupie ASD wybrana zostata grupa kontrolna sposrod
dzieci z tych samych regionéw Polski, co uczestnicy badania. Sg to dzieci, ktére zostaty
skierowane do Poradni Zdrowia Psychicznego UCK WUM w celu oceny ich 1Q. Dzieci z
grupy kontrolnej nie majg diagnozy ASD lub nie sa oceniane pod katem tego zaburzenia. W
celu upewnienia si¢, ze grupa kontrolna jest wolna od ASD, przeprowadzono badanie
przesiewowe w Poradni Zdrowia Psychicznego UCK WUM.

Aby poréwnac rozktad IQ w grupie ASD, wybrana zostata grupa kontrolna sposréd 70 dzieci,
ktéorym wykonano test Stanford-Binet 5, pacjentow Poradni Zdrowia Psychicznego UCK
WUM, ktérym nie postawiono diagnozy autyzmu. Kryterium wiaczenia bedzie nieposiadanie
orzeczeh diagnostycznych oraz nalezenie do tej samej grupy wiekowej, co grupa kliniczna.
Planowana docelowa liczebno$¢ dla kazdej z grup badanych wynosita okoto 70 oséb.
LiczebnoS¢ grupy badanej zostala obliczona programem statystycznym G*Power. Dla

wielkoSci efektu 0.3 liczebno$¢ grupy powinna wynosi¢ powyzej 60 badanych.

Procedura i przebieg badania
Badania zostaty przeprowadzone w ramach standardowej diagnostyki w Poradni
Autystycznej. Testy ADOS-2 oraz Stanford-Binet 5 wykonywano w Poradni Autystycznej

Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego dzieciom
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1 mlodziezy, u ktérych w tej samej klinice diagnozowano ASD. Podczas badania diagnoza

ICD-10 nie byta znana badajagcemu.
Narzedzia badawcze
W badaniu istotne beda dwie miary: Stanfordzka Skala Inteligencji Bineta Stanford-Binet 5

oraz Protokot obserwacji do diagnozowania zaburzen ze spektrum autyzmu ADOS-2.

Stanfordzka Skala Inteligenciji Bineta, wydanie piate.

Skala Stanford-Binet 5 to standardowa miara inteligencji oceniajaca za pomocg 10 podtestow,
pie¢ czynnikéw poznawczych: rozumowanie ptynne (RP), wiedza (W), rozumowanie
iloSciowe (RI), przetwarzanie wzrokowo-przestrzenne (PWP) 1 pamig¢é robocza (PR; Roid i
Pomplun, 2012). Test jest przeznaczony do badania 0s6b powyzej 2 roku zycia — w tym,
zar6wno dla 0s6b uzdolnionych oraz dla 0s6b z niepetnosprawnoscig intelektualng. Mozliwe
jest tu zaréwno obliczanie wynikéw IQ nizszych niz 40 jak 1 wyzszych niz 160. Wszystkie
skale SB-5 okazaty si¢ bezstronne w odniesieniu do pici, pochodzenia etnicznego, kultury,

religii, regionu 1 statusu socjalno-ekonomicznego.

Protok6t obserwacii do diagnozowania zaburzen ze spektrum autyzmu ADOS-2.

Udowodniono, ze ADOS-2 ma silng trafno$¢ predykcyjna ASD. Wersja polska ma warto$§¢
predykcyjna miedzy 0,77 a 0,99 (Chojnicka i Pisula, 2017). Protokét daje doktadny obraz
objawéw ASD, oparty na obserwacjach w czasie rzeczywistym. Obejmuje pig¢ modutdw (tj.
T,1,2,314), przy czym, osoba oceniana otrzymuje tylko jeden moduf, wybrany na
podstawie poziomu ekspresji jezykowej i wieku chronologicznego (Chojnicka i Pisula, 2017).
Kazdy modut angazuje badanego uczestnika w szereg dziatafi z wykorzystaniem
interaktywnych materialéw bodZcowych. Giéwne podskale ADOS-2 to Komunikacja
(Comm), Wzajemno$¢, Interakcje Spoteczne (RSI) oraz Ograniczone i Powtarzajace sie
Zachowania (RRB). Badanie za pomoca ADOS-2 przeprowadza certyfikowany diagnosta,

przeszkolony w kierunku badania oraz interpretacji uzyskanych danych.

Analiza statystyczna

Przeprowadzono osiem analiz uczenia maszynowego, aby przewidzie¢ klasyfikacje ICD-10
na podstawie petnego IQ — werbalnego i niewerbalnego wyniku 1Q. Zastosowane modele to:

k-najblizszy sasiad (KNN), liniowa i radialna funkcja bazowa (RBF), maszyna wektoréw
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nosnych (SVM), drzewo decyzyjne, losowy las, regresja logistyczna, sie¢ neuronowa
wielowarstwowego preceptrona (MLP) i klasyfikator zespotu glosowania wigkszoSciowego
(ang. majority voting ensemble classifier). Parametry kazdego z modeli wybrano za pomoca
przeszukiwania siatki w 5-krotnej zagniezdzonej walidacji krzyzowej. Modele zostaty
przeszkolone i ocenione przy uzyciu 10-krotnej walidacji krzyzowej. Trening i testowanie
modeli oraz dostrajanie hiperparametréw zostaly zaimplementowane przy uzyciu

wbudowanych funkcji biblioteki scikit-learn dla Pythona (Pedregosa i in., 2011).

Modele zostaly ocenione pod katem ich doktadnoSci w przewidywaniu klasy. Ponadto,
obliczono Srednig wazong precyzji, przypominania 1 wspéfczynnikéw F1 kazdego modelu w
przewidywaniu trzech klas.

Ple¢ zostata opisana jako liczby i procenty dla pacjentéw z ASD 1 bez ASD. Wyniki IQ i
ADOS przedstawiono za pomocg Srednich z odchyleniami standardowymi. Pte¢ pomiedzy
grupami zostala poréwnana testem chi2. Korelacje Pearsona wykorzystano do zbadania
korelacji miedzy podzbiorami wieku, IQ i ADOS. Réznice w wynikach IQ mig¢dzy dzie¢mi z
ASD ibez ASD obliczono za pomocg testu t-Studenta. Powigzania migdzy diagnozg ASD
wedtug klasyfikacji ICD-10 (autyzm dziecigcy, atypowy i zespot Aspergera) a kazdym z
ADOS 1 IQ obliczono za pomocg analiz ANCOVA z uwzglednieniem wieku. W celu
przetestowania zwigzku migdzy ICD a podzbiorami IQ i ADOS obliczono kolejne mieszane
ANCOVA, jednoczes$nie kontrolujgc wiek 1 uzywajac podzbioréw jako miar
wewnatrzobiektowych. Do poréwnania par mi¢dzy ocenianymi grupami zastosowano test
post hoc z poprawka Bonferonniego. Za statystycznie istotng uznano warto$¢ p < 0,05.

Analizy statystyczne obliczono za pomocg IBM SPSS v. 26.
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13. Wyniki

Charakterystyka proby badanych

Ankiety wypetnito tacznie 72 dzieci z ASD w wieku 2-17 lat. Dzieci miaty diagnoze ICD-10
postawiong przez przeszkolonych specjalistow (n = 12 F84.0, n = 21 F84.1, n = 39 F84.5).
Czworo dzieci miato brakujace wyniki w niektérych podskalach Stanford-Binet 5. Jednak
zadnemu z nich nie brakowato catkowitego, werbalnego lub niewerbalnego 1Q.

Badania ukonczyto facznie 70 dzieci w wieku 2-16 lat bez rozpoznania ASD. Zadne z dzieci w
grupie kontrolnej nie otrzymato wyniku ADOS-2 siedem punktéw lub wigcej. Informacje

opisowe obu grup przedstawiono w Tabeli 1.

W przypadku dzieci z ASD wiek nie byt istotnie skorelowany z catkowitym IQ (r =-0,04,p =
0,77), wynikiem ADOS (r =-0,12, p = 0,34) ani z zadnym z ich sktadowych, a zatem wiek nie
zostal wykorzystany jako wspolzmienna w dalszych analizach dotyczacych wynikéw 1Q i
ADOS dla tej grupy.

W przypadku dzieci bez ASD wiek byt umiarkowanie skorelowany z catkowitym 1Q, ale nie
osiggnat poziomu istotnosci (r = 0,23, p = 0,06). W podzbiorach IQ wiek byt jedynie istotnie
skorelowany z wiedza (r = 0,25, p =0,04), RI (r =0,25, p =0,04) i catkowitym werbalnym IQ
(r=0,25,p=).04).

Roznica migdzy grupami badanych
W celu zbadania réznic miedzy grupami pacjentoéw z ASD 1 bez ASD obliczono seri¢ testow ¢
(Tabela 1). Nie byto znaczacej réznicy wieku ani pici miedzy obiema grupami. Nie byto

rowniez istotnej réznicy miedzy grupami z ASD i bez ASD w catkowitym IQ ani w zadnym z

jego sktadowych.
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Tabela 1. Statystyki opisowe dzieci z ASD 1 dzieci bez ASD.

ASD Bez ASD Istotnos¢ p
Srednia (SD) Srednia (SD)
Wiek 8.76 (3.79) 8.99 (3.45) 72
N (% mezczyzn) 72 (76.4%) 71 (62.9%) 06
1Q 88.6 (20.8) 90.3 (19.6) 62
Niewerbalne 1Q 89.7 (20.1) 91.0 (18.6) .68
Werbalne 1Q 89.0 (20.1) 90.8 (19.2) S8
RP 91.3 (18.7) 92.8 (18.2) 64
w 91.5(19.3) 929 (17.3) 64
RI 914 (19.7) 89.6 (17.8) S7
PWP 90.5 (19.9) 92.0 (19.5) .66
PR 88.0 (19.4) 91.5(194) 29
Podkomponenty I1Q

W przypadku dzieci z ASD istniala istotna silna korelacja migdzy werbalnym i niewerbalnym
IQ (r = 0,84, p<0,001). Podkomponenty ADOS byty silnie skorelowane, przy czym istotne
korelacje migdzy RP, W, RI, PWP, PR wahaly si¢ od r = 0,67 dor=0,81 (Tabela 2).

Ten sam schemat powtdrzono dla dzieci bez ASD. IQ werbalny i niewerbalny byty silnie
skorelowane (r = 0,88, p<0,001). Podkomponenty ADOS byly réwniez silnie skorelowane, z
istotnymi korelacjami wahajacymi si¢ od r = 0,67 do r = 0,79 w8réd subkomponentéw RP, W,

RI, PWP i PR (Tabela uzupetniajaca 1).
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Tabela 2. Korelacje dla dzieci z ASD

ADOS COM RSI RRB 1Q NW WIQ RP W RI PWP

IQ
COM | .64%**
RSI 91%* 42%%
RRB | .56** 12 ST
1Q -38FE L34 - 41%F 02
NW | -34 %% . 32%% _37%% 02  96%*
IQ
WIQ | -38%*%  -34%% -42%% 02  96%** 84**
RP -38#E - 38FF .39 03 9OFF  8EF  B5E*
W =33k - 31*% -35%F 02 8T7FF B3Ik Bk JIEE
RI -29% -27%  -32%% 04 91%*F  83kx  Q8kx  [JTEE [JSFE

PWP | -46%*  -35%% -47*%¥ -09  87*% 84**  BqF*  J4FF 6TFF  J6FF

PR -36%*  -26% -39%F -04  89%* 85wk  8*k*  I¥*  [JO¥*F  [JYEE  [J2wE
*p<.05
**p<.01
Podkomponenty ADOS

W przypadku dzieci z ASD korelacje miedzy podzbiorami ADOS byty umiarkowane (Tabela
2). Komunikacja byta istotnie skorelowana z RSI (r = 0,42, p<0,001), ale nie z RRB (r =0,12,
p =0,33). RRB byt istotnie skorelowany z RSI (r = 0,31, p = 0,009). Catkowity wynik ADOS
byt silnie skorelowany z trzema podkomponentami, osiggajac najsilniejszy zwigzek z

podkomponentem RSI (r =091, p<0,001).

Korelacja miedzy 1Q a nasileniem objawow ASD

W przypadku dzieci z ASD catkowity wynik IQ byl umiarkowanie powigzany z wynikiem

badania ADOS (r =-0,38,p =0,001), co oznacza, ze dzieci z wyzszym IQ miaty nizsze wyniki

ADOS, a zatem mniej nasilone objawy ASD. Kolejne korelacje wykazaty, ze catkowite 1Q byto
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istotnie skorelowane z komunikacja (r = -0,34, p = 0,004) 1 RSI (r = -041, p<0,001)
subkomponentami ADOS, ale nie RRB. Ten sam wzorzec pojawit si¢ podczas oceny zwigzku

miedzy werbalnym i niewerbalnym IQ z podskfadnikami ADOS (Tabela 2).

Zwiqzek miedzy wiekiem a klasyfikacjq ICD

Jednoczynnikowa ANOVA wykazata, ze istniata istotna réznica wieku pomigdzy trzema
grupami z rozpoznaniem autyzmu ICD (F(2, 69) = 5,08, p = 0,009, 12 = 0,128). Por6wnania
parami post hoc z poprawka Bonferroniego wykazaty, ze dzieci z diagnoza F84.0 byty znacznie
mtodsze niz dzieci z diagnozg F84.1 (M =-3,54, SE = 1,30, p =0,025) 1 F84.5 (M = -3,66, SE
= 1,19, p = 0,009). Poniewaz Srednia wieku byta istotnie r6zna, zostata wykorzystana jako

wspotzmienna w analizach dotyczacych klasyfikacji ICD.

Zwiqzek miedzy ICD-10 a ADOS

Przeprowadzono ANCOVA w celu okreSlenia zwigzku miedzy diagnoza ICD a wynikami
ADOS, kontrolujac wiek. Rodzaj rozpoznania ICD byt istotnie powigzany z catkowitym
wynikiem ADOS (F(2,68) =4,42,p =0,02,12 =0,115). Wiek nie miat istotnego wptywu
(F(1,68) = 0,000, p =0,988). Por6wnania parami post hoc z poprawka Bonferroniego
wykazaty, ze dzieci z diagnozg F84.0 miaty znaczaco wyzsze wyniki ADOS niz dzieci z
diagnoza F84.5 (M = 4,50, SE = 1,58, p = 0,02). Jednak nie byto istotnej réznicy w Srednich
wynikach ADOS miedzy dzie¢mi z diagnoza F84.0 1 F84.1 lub F84.1 1 F84.5 (Ryc. 1).

Przeprowadzono mieszang analiz¢ ANCOVA w celu zbadania zwigzku miedzy ICD a trzema
podzbiorami ADOS (komunikacja, RSI1 RRB), przy jednoczesnym kontrolowaniu wieku.
Wystapit istotny efekt gtéwny klasyfikacji ICD (F(2,67) =4,63,p=0,013,12 =0,121) oraz
istotny efekt gtéwny podzbioru ADOS (F(2, 134) =709, p< 00,1, 12 = 0,514, natomiast brak
interakcji migdzy podzbiorami ICD 1 ADOS (F(4, 134) = 1,48, p =0,213). Poréwnania
parami post hoc z poprawka Bonferroniego wykazaty, ze wyniki RSI byly znacznie wyzsze
niz w przypadku komunikacji M = 7,12, SE=0,38,p <0,001) i RRB (M =8,35,SE =041,
p <0,001), podczas gdy wyniki w RRB byty istotnie wyzsze niz w komunikacji (M = 1,23,
SE =0,27, p<0,001). Z tego powodu, klasyfikacja ICD przewidziata ztozony wynik ADOS,

ale nie poszczegdlne podzbiory.
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Ryc. 1. Srednie wyniki ADOS i diagnoza wedtug klasyfikacji ICD-10 dla dzieci z ASD. F84.0
— autyzm dzieciecy, F84.1 — autyzm atypowy, F84.5 — Zesp6t Aspergera.

Catkowite 10 i ICD-10

W celu zbadania zwiazku z klasyfikacja ICD-10 przeprowadzono ANCOVA z catkowitym IQ
Jjako zmienng zalezng oraz wiekiem jako wspdtzmienng. Istotny efekt gléwny stwierdzono dla
klasyfikacji ICD-10 (F(2, 68) =26 4, p<0,001, 12 = 0,437). Efekt wieku nie byt istotny (F(1,
68) =1,75,p =0,191). Analiza par post-hoc z poprawka Bonferroniego wykazata, ze grupa
F84.5 miata znaczaco wyzsze catkowite IQ niz F84.0 (M =234, SE = 5,60, p<0,001) 1 F84,1
M =295, SE =4.30, p<.001). Nie bylo natomiast znaczacej réznicy miedzy F84.0 1 F84.1.

Analize powtdrzono, dodajac catkowity wynik ADOS jako dodatkowa wspotzmienng w celu
kontroli wptywu wynikéw ADOS. Klasyfikacja ICD pozostata istotnym predyktorem (F(2,
67) =22,2,p<0,001,1m2 = 0,398). Ponadto, ADOS byt istotnym predyktorem, ale z mniejsza
wielkoScig efektu (F(1,67) =6,35,p=0,014,12 =0,087).

Przeprowadzono mieszang analiz¢ ANCOVA w celu zbadania zwigzku miedzy klasyfikacja
ICD a werbalnym i niewerbalnym IQ, przy jednoczesnym kontrolowaniu wieku. Wystapit

istotny efekt gtéwny klasyfikacji ICD (F(2, 68) = 26,7, p<0,001, 12 = 0,440), ale brak efektu
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gtéwnego podzbioru (F(1, 68) = 0,450, p = 0,450) lub interakcji miedzy typem (werbalne lub
niewerbalne 1Q) a klasyfikacja ICD 10 (F(2,68) =1,01, p =0,369).

Przeprowadzono kolejng mieszang analiz¢ ANCOVA w celu zbadania zwigzku miedzy
klasyfikacjg ICD a pigcioma podzbiorami IQ (RP, W, RI, PWP, PR). Wystapit istotny wptyw
klasyfikacji ICD (F(2, 64) = 32,2, p<0,001,12 = 0,502), ale brak efektu gtéwnego podzbioru
1Q (F(4,256) = 0,815, p = 0,516) lub istotna interakcja migdzy klasyfikacjg ICD a
podzbiorem (F(8, 256) = 0,436, p =0,899).
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Ryc. 2. Sredni catkowity wynik IQ u dzieci z ASD z diagnoza wedlug klasyfikacji ICD-10.
F84.0 — autyzm dzieciecy, F84.1 — autyzm atypowy, F84.5 — Zesp6t Aspergera.

Przyktadowa charakterystyka

W trakcie badania pefen test IQ ukonczyto w sumie 68 dzieci z ASD. Dzieci byty w wieku 2-
17 lat (M = 8,9, SD = 3,8). Dzieci miaty klasyfikacje ICD-10 F84.0 (N=11),F84.1 (N=21)1i
F84.5 (N = 36). Wyniki IQ préby wahaty si¢ od 36 do 137 (M = 88,7, SD = 20,8). Statystyki

opisowe dzieci w trzech grupach klasyfikacyjnych przedstawia Tabela 1.

Wystapita istotna réznica wieku pomiedzy grupami (F(2, 65) = 4,69, p =0,01). Test post hoc
wykazat, ze dzieci z klasyfikacjg F84.0 byly istotnie mtodsze od dzieci z klasyfikacjg F84.1
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M=347,SE=1,36,p=0,04)1F84,5(M =377, SE = 1,26, p =0,01). Nie byto istotne;]
réznicy migdzy grupami pod wzgledem pftci (F(2,65) =2,94, p = 0,06). Wystapita istotna
réznica migdzy grupami w catkowitym IQ (F(2,65) = 30,8, p<0,001). Dzieci z klasyfikacja
F84.5 miaty istotnie wyzsze 1Q niz dzieci z klasyfikacjg F84.0 (M = 24,1,SE =522,
p<0,001)1F84,1 M =309, SE =4,16, p<0,001).

Tabela 1. Statystyki opisowe dzieci z klasyfikacjami: F84.0 — autyzm dzieciecy, F84.1 — autyzm
atypowy, F84.5 — Zesp6t Aspergera.

F84.0 F84.1 F84.5
Srednia (SD)  Srednia (SD) Srednia (SD)
Wiek 5.8(3.0) 9342 9.6(34)
N (Me¢zczyzni:Kobiety) 11 (10:1) 21 (12:9) 36 (29:7)
IQ 78.1(14.5) 71.2 (18.9) 102.1 (12.7)
NW IQ 82.3(10.5) 72.5 (18.8) 102.3 (14.1)
WIQ 76.7 (19.1) 74.0 (17.3) 101.7 (11.5)
RP 84.9 (9.7) 76.3 (18.0) 102.1 (13.9)
W 82.5(17.6) 76.3 (14.7) 103.1 (14.0)
RI 82.4 (15.7) 76.8 (18.2) 102.8 (14.2)
PWP 80.3 (15.8) 76.5 (18.6) 101.9 (14.3)
PR 76.2 (15.3) 754 (18.1) 99.0 (14.2)
Wydajnosé modeli

Uruchomiono osiem modeli uczenia maszynowego, aby przewidzie¢ klasyfikacj¢ ICD-10 na
podstawie wynikow IQ. Predyktorami byty petne 1Q, werbalne i niewerbalne 1Q. Najwyzsza
doktadnos$¢ modelu uzyskano stosujac regresje logistyczng z doktadnoScia 75% (Tabela 2).
Model ten spisat si¢ rowniez najlepiej pod wzgledem pamigci i precyzji. Modele liniowe
SVR, losowego lasu 1 wigkszoSciowego zespotu glosujacego dziataly podobnie, osiagajac

74% doktadnoSci.
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Tabela 2. Doktadno$§¢, precyzja, czuto$¢ 1 wyniki F1 modeli uczenia maszynowego.

Accuracy Precision Recall F1

KNN 72% 71% 72% 71%
Linear SVR 74% 73% 74% T1%
RBF SVR 53% 29% 53% 37%
Decision Tree 56% 67% 56% 59%
Random Forest 74% 73% 74% 73%
Logistic 75% 74% 75% 74%
Regression

Neural Network 53% 28% 53% 37%
Majority Model 74% 72% 74% 72%

Dodatkowo, wiaczenie pigciu podzbioréw RP, W, RI, PWP, PR oprécz werbalnych,
niewerbalnych i petnych wynikéw IQ jako predyktoréw, dato poréwnywalne wyniki.

Najlepszy model wykonano z dokfadnoS$cia 69%.

W celu sprawdzenia, czy réznica wieku migdzy grupami wplyneta na wyniki, modele
uruchomiono ponownie, kontrolujac wiek. Wiek zostat wycofany z IQ, werbalnego i
niewerbalnego 1Q. Modele miaty poréwnywalng wydajnos¢, a najlepsze modele osiggaty

doktadnosS¢ 79% 1 76% (Tabela uzupetniajaca 1).

Warto zauwazy¢, ze mniejsza doktadnoS¢ stwierdzono w przewidywaniu klasy F84.0.
Ograniczenie analizy do przewidywania tylko klas F84.1 i F84.5 zwigkszyto doktadnos¢
dwoch najlepszych modeli do 88% 1 86%. Jednym z mozliwych powodéw moze by¢ mniejsza
liczba uczestnikéw w klasie F84.0, co prowadzi do mniejszej probki, od ktérej modele moga

si¢ uczyc.
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Tabela uzupelniajagca 1. DoktadnoS¢, precyzja, czutoS¢ i1 wyniki F1 modeli uczenia

maszynowego do przewidywania klasyfikacji ICD na podstawie 1Q przy kontroli wieku.

Accuracy Precision Recall F1

KNN 72% 72% 72% 72%
Linear SVR 75% 75% 75% 73%
RBF SVR 51% 29% 51% 37%
Decision Tree 69% 72% 69% 70%
Random Forest 1% 68% 71% 69%
Logistic 75% 74% 75% 74%
Regression

Neural Network 79% 74% 72% 73%
Majority Model 76% 75% 76% 76%
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14. Dyskusja

Badanie miato na celu zrozumienia waznej kwestii, jakg jest okreSlenie profilu zdolnoSci
intelektualnych dzieci i nastolatkéw z ASD. Kolejne pytanie, jakie postawili sobie badajacy,
dotyczylo tego, czy nasilenie objawéw ASD jest powigzane ze zdolnoSciami intelektualnymi
oraz czy przy pomocy wynikow intelektu mozliwe jest ustalenie diagnozy ASD.

Zgodnie z najnowszymi badaniami (Walzbard-Bartov, 2020), IQ wykazuje znaczacy
zwigzek ze zmiang nasilenia objawdéw. Dzieci z wyzszym 1Q, cz¢Sciej wykazywaty redukcje
objawéw zwigzanych z autyzmem. Dlatego tez IQ uwazane jest za silny czynnik
prognostyczny nasilenia objawéw. We wspomnianym badaniu, wraz ze wzrostem wynikéw
IQ uczestnikéw, w wieku od 3 do 6 lat, poziom nasilenia objawow spadat. Badanie to, w
sposob zgodny takze z najnowszymi danymi pochodzacymi z literatury naukowej, wskazuje,
ze istnieje mozliwoS¢ istotnej zmiany w czasie, nasilenia objawéw autyzmu. W
szczegollnoSci, wynik 1Q wydaje si¢ przewidywaé mozliwoS¢ zmniejszenia nasilenia objawow
wraz z rozwojem. Z tego wzgledu uznaliSmy, ze przeprowadzone przez nas badanie moze by¢
przydatne w projektowaniu indywidualnie dostosowanych interwencji w oparciu o rokowanie
danej osoby 1 pracy nad zmniejszaniem poziomu nasilenia objawéw w miar¢ rozwoju, tak, by

zmaksymalizowaé potencjal kazdego dziecka (Waizbard-Bartov, 2020).

Wielu badaczy zwraca z kolei, uwage na znaczenie, jakie w testowaniu 1Q w populacji ASD,
ma ustalenie stabilno§ci niewerbalnych wynikéw ilorazu intelektualnego (NVIQ) (Joseph i in.
2002). Tymczasem Bishop 1 in. (2015) zauwazaja, ze NVIQ nie jest stabilny u matych dzieci 1
mtodych dorostych z ASD. W tymze badaniu zauwazono réwniez, ze w przypadku okoto
15% uczestnikow badania, ich IQ w okresie miedzy 2 a 19 rokiem zycia, spadto z powyzej 70
do ponizej 70. Co wigcej, okoto 40% wszystkich uczestnikow tego badania zakwalifikowato
si¢ w pozniejszych latach zycia do gigbszych kategorii niepelnosprawnosci intelektualne;j

(D).

14.1 Zdolnosci intelektualne i nasilenie objawéw autyzmu.
W kilku badaniach powigzano poziom zdolnoSci poznawczych w autyzmie z
nasileniem objawéw autystycznych (m.in. Itzchak, 2008; Vivanti i in., 2013; Volden i in.,

2009). W badaniu (Charmani in., 2011) przeprowadzono wszechstronng oceng kliniczng 156
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dzieci w wieku 10-14 lat [Srednia (s.d.)=11,7 (0,9)] w ramach badania epidemiologicznego
(81 dzieci z autyzmem dziecigcym, 75 z innymi podtypami ASD). Jak stwierdzono w
wynikach pracy, sposrod 75 dzieci z ASD 55% miato niepetnosprawnos¢ intelektualng
(1Q<70), ale tylko 16% miato umiarkowang do ciezkiej niepetnosprawnoS$¢ intelektualng
(IQ<50); 28% miato Srednig inteligencje (115>1Q>85), ale tylko 3% mialo inteligencje
powyzej Sredniej (IQ>115; Charman i in., 2011).

Teze, iz pacjenci z nizszym 1Q wykazuja bardziej nasilone objawy ASD potwierdzito
zwlaszcza badanie Estera Ben Itzchaka z 2008 roku, podczas ktérego badano zwigzek migdzy
poziomem zdolno$ci poznawczych a nasileniem autyzmu, rozmiarami czaszki oraz efektem
podjetych interwencji. Zmian¢ poziomu poznawczego po interwencji terapeutycznej mierzono
u dzieci z autyzmem, a nastepnie porownywano ja z wynikami u dzieci z
niepetnosprawnoscig rozwojowa (DD). Osiemdziesig¢cioro jeden dzieci (Srednia wieku 25,9
miesigca) z autyzmem (n=44) i DD (n=37) poddano ocenie przed interwencja oraz rok
pozniej. ZdolnoSci poznawcze i nasilenie objawéw autyzmu mierzono standardowymi testami
takimi jak Skale Inteligencji Stanford-Binet 5 oraz Skalami Rozwoju Bayley II. W sumie
zbadano trzy grupy oséb przed interwencja (normalny — IQ >90, graniczny — 70 <IQ<89,
uposledzony — 50< 1Q<69), stwierdzajac w konkluzji, ze grupa z uposSledzeniem miata
bardziej nasilone objawy autyzmu niz pozostate grupy. Natomiast, po interwencji, dzieci z
poszczegdlnych grup nie réznity si¢ pod wzgledem zmiany podstawowych objawéw autyzmu.
Co istotne, wyniki IQ wzrosty znacznie bardziej w grupie z autyzmem, niz w grupie DD, a
poprawa IQ byta skorelowana z redukcja objawdw autyzmu, zwtaszcza w kwestii zachowan
stereotypowych. Autorzy badania doszli zatem do wniosku, ze zdolnoSci poznawcze u 0séb z
ASD s3 powigzane z nasileniem objawow, a poprawa zachowan spoteczno-komunikacyjnych
1 intensywna interwencja przyniosty znaczny wzrost funkcji poznawczych u dzieci z ASD
(Itzchak i in., 2008). Co wazne, prawdopodobne jest takze — i co zaobserwowano w kolejnym
badaniu (Vivanti i in., 2013) — ze wigksze nasilenie objawow autyzmu wptywa na spoteczne
zrozumienie 1 uczenie si¢, zmniejszajac pozytywny wptyw bodzcow Srodowiskowych na
rozwdj poznawczy. Naraza to pacjentow z ASD na wieksze ryzyko nizszego 1Q i mniejszy
poziom umiejetnosci poznawczych. Jednym z objawéw ASD, ktére mogg przyczyniaé si¢ do
tego ryzyka, jest upoSledzenie pragmatycznych umiejgtnosci jezykowych, ktdre jest
powszechnym zaburzeniem komunikacji i socjalizacji u pacjentéw z autyzmem (Volden i in.,
2009). Umiejetnosci te, polegajace na efektywnym i adekwatnym uzywaniu pozaj¢zykowych
Srodkéw komunikacji (mimiki, gestow, spojrzen) jak i jezyka, jako narzedzia spotecznych

interakcji z innymi osobami, s3 kluczowe dla zrozumienia i rozpoznawania kontekstu
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spofecznego lub niewerbalnych sygnatéw spotecznych, a brak tego zrozumienia moze
uniemozliwi¢ pacjentom z ASD czerpanie korzysci z korzystnego dla nich wptywu
spotecznego — 1 w konsekwencji skutkowa¢ mniejszymi mozliwoSciami uczenia si¢ w
poréwnaniu z osobami neurotypowymi. Badania konsekwentnie pokazuja, ze pacjenci z ASD
majg znacznie wyzsze umiejetnoSci niewerbalne niz werbalne (Coolican i in., 2008). Warto
rowniez zauwazyc, ze pacjenci z zespotem Aspergera, zaburzeniem cze¢sto okre§lanym jako
fagodniejsza forma zaburzen ze spektrum autyzmu, uzyskuja znacznie wyzsze wyniki w Skali
Rozumienia Werbalnego (ang. VCI), w badaniu Skalg Inteligencji Wechslera, niz pacjenci z
autyzmem (Foley-Nicpon i in., 2012), co dodatkowo potwierdza zwigzek miedzy inteligencja
werbalng a nasileniem objawéw autyzmu. Co ciekawe, uczniowie z autyzmem bardzo czg¢sto
uzyskuja znacznie wyzsze wyniki w zakresie wypowiedzi pisemnej i zadan zwigzanych z

ptynnoScig matematycznag, niz uczniowie z zespotem Aspergera (Foley-Nicpon i in., 2012).

Wczesniejsze badania (np. Klin i in., 1995; Rourke, 1995; Grondhuis i Mulick, 2013)
wykazaty, ze osoby z ASD maja zwykle gorszy intelekt werbalny w poréwnaniu z ich
neurotypowymi rowieSnikami. Grondhuis 1 Mulick (2013) zauwazyli takze, ze osoby z ASD
majg istotne réznice mig¢dzy skalami IQ. Zaobserwowane w tych badaniach analogie migdzy
osobami z ASD moga doprowadzi¢ nas do opracowania lepszych programéw edukacyjnych dla
dzieci z ASD.

W naszym badaniu zmierzyliSmy profile intelektualne (mierzone skalg inteligencji SBS5) 0s6b
w wieku 2-17 lat z ASD i poréwnaliSmy je z nasileniem objawéw autyzmu (mierzonym za
pomoca ADOS-2). Poréwnujac dane, znalezliSmy liczne podobiefistwa. Gtowne wyniki
wykazaty, ze werbalny i niewerbalny IQ byt skorelowany (r=0,84, p<0,001), a wyzsze wyniki
w niewerbalnym IQ przekladaty si¢ na wyzsze wyniki w IQ werbalnym. Podkomponenty
ADOS-2 byty silnie skorelowane z istotnymi korelacjami mi¢dzy ptynnym rozumowaniem,
wiedza, rozumowaniem iloSciowym, przetwarzaniem wzrokowo-przestrzennym 1 pamig¢cig
robocza (Tabela 2). W przypadku dzieci z ASD catkowity wynik IQ byt umiarkowanie
skorelowany z ADOS, co oznacza, ze dzieci z wyzszym IQ miaty nizsze wyniki ADOS, a zatem
mniej nasilone zachowania ASD. Kolejne korelacje wykazaly, ze catkowite IQ byto istotnie
skorelowane z komunikacja oraz RSI ADOS, ale nie RRB. Ten sam wzorzec pojawit si¢ przy
ocenie zwigzku miedzy werbalnym i niewerbalnym IQ z podkomponentami ADOS (Tabela 2).
Wyniki te zaprzeczaja doniesieniom Coolican (2008), ktéry w swoim badaniu znalazt znaczace

réznice pomiedzy 1Q werbalnym a niewerbalnym u os6b z ASD.
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Pomimo liczbowej réznicy miedzy uczestnikami z ASD a osobami bez ASD w niewerbalnym
1Q (odpowiednio = 89,71 91,0) i werbalnym (odpowiednio = 90,0 i 91,8), niniejsze badanie nie
wykazato istotnych réznic miedzy pacjentami bez ASD a pacjentami z ASD w ich
umiejetnosSciach werbalnych. Réznice takie zostaly spostrzezone we wczesniejszych badaniach
(Coolican i in., 2008; Klin i in., 1995; Rourke, 1995), jednak stwierdzono, Ze istnieje silna
ujemna korelacja zar6wno pomiedzy IQ niewerbalnym jak i werbalnym a komponentem
komunikacyjnym ADOS-2. Potwierdzaja to badania Volden i in. (2009), w ktérych
zaobserwowano, ze im wyzsze zaburzenia w kwestii umiejetnoSci komunikowania ze Swiatem,
tym nizsza umiej¢tnoS¢ prezentowania swojej wiedzy otoczeniu. Co prawda, Estes i in. (2010)
w swoich badaniach stwierdzali, ze posiadanie diagnozy ASD nie przektada si¢ na mozliwos¢
osiggnigcia sukcesu edukacyjnego, co réwniez potwierdzito si¢ w przedstawionym powyzej
badaniu (IQ ASD vs. IQ nie-ASD nie bylo znaczace statystycznie, p=.62), jednak nalezy
pamigtac, ze w aktualnym systemie szkolnictwa, edukacja opiera si¢ gtdéwnie na zdobywaniu
umiejetnosci werbalnych, co znacznie moze utrudnié¢ osigganie sukcesow szkolnych przez
osoby z ASD. Jednoczesnie, IQ byto stabo skorelowane negatywnie z wynikiem catkowitym
ADOS (r=-.38). W naszej probie badanych dzieci i mtodziezy brakowato rowniez oséb, ktére
mogtyby potwierdzi€ stereotyp czestego wystepowania tzw. sawantow wsrod oséb ze spektrum
autyzmu. W probie badawczej sktadajacej sie z 72 dzieci, tylko 2 osoby z grupy oséb z ASD
osiggnety wynik intelektu wysokiego (tj. powyzej 130 IQ). Dla poréwnania, w grupie
kontrolnej liczacej 70 dzieci jedna osoba przekroczyta granicg 130 1Q. Nie mozna zatem
stwierdzi€ czy, jak wykazywat Karpinski (2018), wysoki intelekt moze by¢ czynnikiem ryzyka
dla ASD. Przeciwnie, wigcej os6b (14 sposrdd badanych dzieci) mialo wyniki na poziomie
niepetnosprawnoSci intelektualnej (tj. wyniki ponizej 70 IQ). Dla poréwnania, w grupie
kontrolnej byto takich os6b 13, a zatem wyniki zaréwno dla grupy badanej jak i grupy
kontrolnej byty poréwnywalne.

W swoim badaniu, Bishop 1 in. (2015) wykazali, ze wraz z wiekiem nastepuje znaczacy
spadek IQ u 0s6b z ASD. W prezentowanym badaniu wiek nie byt skorelowany z 1Q (r=-.04,
p=.77), cho¢ byt skorelowany z niektérymi podkomponentami testu SB5 (np. ze skalg
»wiedza”, ,,rozumowanie iloSciowe”, ,,werbalne 1Q”’). W naszym badaniu braliSmy pod uwage
wylgcznie osoby ponizej 18 roku zycia, a zatem wskazane byloby przeprowadzenie badan, w
ktorych wzigto by pod uwage rozwdj i zmiany w intelekcie danej osoby, na przestrzeni catego
zycia.

Do interesujacych spostrzezefi wynikajacych z przedstawionego badania nalezy fakt, iz

w poréwnywaniu iloSciowym osoby z ASD otrzymaty Srednio wyzszy wynik IQ tylko w
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jednym subkomponencie testu SB5 — w rozumowaniu ilosciowym (RI). Sredni wynik w
badaniu zdolnoS§ci matematycznych dla grupy z ASD wynosit p = 91.4, podczas gdy dla 0oséb
bez ASD byt on prawie o 2 punkty nizszy (u= 89.6). Rozumowanie iloSciowe byto natomiast
negatywnie skorelowane z subkomponentami ADOS-2: bardzo niska negatywna korelacja byta
widoczna z wynikiem catkowitym (r=-.29) oraz z komunikacja (r=-.27) i niskag wzajemnoScig

w interakcjach spofecznych (r= -.32).

Rodzaj rozpoznania ASD (autyzm dzieciecy, autyzm atypowy lub Zespot Aspergera)
wedtug klasyfikacji ICD-10 byt istotnie zwigzany z catlkowitym wynikiem ADOS-2. Osoby z
diagnoza autyzmu dziecigcego mialy znacznie wyzszy wynik ADOS-2 niz osoby z innymi
diagnozami. Moze to odzwierciedla¢ kryteria diagnostyczne ICD-10, zgodnie z ktérymi dzieci
z autyzmem dziecigcym majg cigzszy autyzm w poréwnaniu z dzie¢mi z zespolem Aspergera i
autyzmem atypowym. Ponadto, klasyfikacja ICD-10 przewidywata ztozony wynik ADOS-2,
ale nie jego poszczegdlne podzbiory. Moze to sugerowal, ze wyniki ADOS-2 moga
przewidywac ogdlne nasilenie objawoéw danego pacjenta, ale unikalne cechy jego autyzmu nie
sq powiagzane z uzyskang przez niego diagnoza.

StwierdziliSmy réwniez, ze dzieci i miodziez z zespotem Aspergera miaty znaczaco wyzsze
catkowite 1Q, niz ich réwiesnicy z autyzmem dziecigcym, a réznica ta byta znacznie wigksza
w poréwnaniu z dzie¢mi z autyzmem atypowym. Ponowna klasyfikacja diagnostyczna ICD-10
wykazatla, ze uczestnicy z zespotem Aspergera mieli wyzsze IQ werbalne i niewerbalne niz inni
zdiagnozowani z ASD. Podobnie, osoby z diagnoza Zespotu Aspergera mialy wyzsze wyniki
we wszystkich podkomponentach. Pomimo réznic diagnostycznych migdzy DSM 5 a ICD-10,
prezentowane badanie wykazalo, ze w przeciwienstwie do wynikéw Yeargin-Allsopp (2003)
oraz Chakrabarti 1 Fobonne (2001) dzieci z ASD maja podobny potencjat intelektualny jak

dzieci typowo rozwijajace sie.

Kwestig, ktora takze znalazta si¢ w obszarze naszych badafi, jest zagadnienie
przewidywalnoSci diagnoz ASD oraz wynikajace z nich implikacje dla systemu ochrony
zdrowia. Najbardziej precyzyjnie stawiane diagnozy osiggaja dokiadno$¢ 79% i1 76% dla
wszystkich diagnoz, za§ dla autyzmu atypowego 1 Zespotu Aspergera doktadnos§¢ dwoch
najlepszych modeli byta na poziomie 88% 1 86%. Dla poréwnania, polska wersja ADOS-2 ma
doktadno$¢ diagnostyczng na poziomie od 77% do 99% (Chojnicka, 2017). Tak, jak

wspomniano wyzej, opracowanie modeli, ktére bylyby w stanie przewidywa¢ ASD na
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podstawie badania intelektu odcigzytoby znacznie system diagnostyczny oraz skrocitoby czas
potrzebny do otrzymywania diagnozy (Alam i in., 2022).

Do rozstrzygnigcia pozostaje natomiast kwestia wprowadzania nowych kryteriow
diagnostycznych wraz z wdrazaniem klasyfikacji ICD-11, ktéra czerpiac z amerykanskiego
DSM-5, nie bedzie brata pod uwage rozwoju poznawczego w stawianych diagnozach (za
wyjatkiem kodu 6A02.1 — spektrum autyzmu z niepelnosprawnoscig intelektualng). Jesli
rzeczywiScie IQ nie ma nic wspdlnego z obrazem klinicznym w obrgbie autyzmu, to
poszczegdlne diagnozy z kodow F84 ICD-10 nie bytyby przewidywalne na podstawie wynikow
badan 1Q. W sposéb jasny widac, ze wzorce IQ odpowiadaty diagnozom autyzmu dziecigcego,
atypowego oraz Zespotu Aspergera z ICD-10. Jak wskazuja badacze (Volden 1 in., 2009,
Attwood, 2006), pomimo negatywnych konotacji historycznych, Zesp6t Aspergera wykazuje

istotne réznice wzgledem autyzmu zar6wno dziecigcego jak i atypowego.

14.2 Ograniczenia

Przedstawione badania przeprowadzane byly czg¢Sciowo podczas trwania epidemii Covid-19.
Wszystkie testy zostaly wykonane zgodnie z wytycznymi COVID-19 Polskiego Towarzystwa
Psychologicznego.

Istotnym, wynikajacym z tej sytuacji ograniczeniem w zbieraniu danych byt fakt, ze badanie
ADOS-2 moglo by¢ wykonane tylko w warunkach klinicznych, przez przeszkolonego
specjaliste, ktory nie mial zastonigtej twarzy. W przypadku testow Stanford-Binet badanie
musiato opiera¢ si¢ gtéwnie na lokalnych lub szkolnych diagnostach. Co wigcej, Srodki
bezpieczenstwa stosowane zardwno przez diagnostow, jak 1 uczestnikow, mogty przyczynic si¢
do pogorszenia trafnoSci uzyskanych wynikow.

Ponadto, u dzieci z cigzszymi objawami autyzmu poziom wspotpracy podczas
przeprowadzania testu Stanford-Binet mogt niekorzystnie wptyng¢ na uzyskane przez nie
wyniki.

Grupa kontrolna sktadata si¢ z dzieci z podobnych regionéw spoteczno-ekonomicznych,
etnicznych 1 geograficznych, podobnie, jak byto to w przypadku uczestnikow bez diagnozy
ASD. Badania intelektu wykonano w Poradni Zdrowia Psychicznego. Nie mozna jednak
wykluczy¢, ze dzieci te mialy zaburzenia lub trudnoSci w nauce. WigkszoS¢ pacjentow zostata
przebadana w trakcie procesu diagnostycznego, co oznacza, ze niewielu z nich na tamtym
etapie otrzymato wsparcie psychologiczne lub terapi¢ przed wykonaniem testu ADOS-2 lub

SBS.
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14.3 Przyszte badania

Jednym z wnioskéw wynikajacych z naszej pracy jest przekonanie o koniecznoSci
prowadzenia dalszych badan, ktére pozwolityby ocenié, czy mierzone zdolnoSci intelektualne
ulegaja zmianie po terapii ukierunkowanej na objawy ASD (np. terapia psychologiczna,
logopedyczna lub pedagogiczna).

Obecnie najczgSciej stosowang formg interwencji jest terapia poznawczo-
behawioralna, a takze treningi umiejgtnosci spotecznych (TUS), treningi zastepowania agresji
(TZA), terapia logopedyczna, fizjoterapia, terapia zajeciowa, itp. Nieodfacznym elementem
dobrej praktyki terapeutycznej jest jednak to, by przebiegata ona wielotorowo i
multidyscyplinarnie, angazujac w proces terapeutyczny psychologéw, psychiatrow,
pedagogdw specjalnych i logopedéw. Opieka psychiatryczna konieczna jest zwlaszcza wtedy,
gdy niektdre objawy w sposob szczegdlny utrudniajg pacjentowi funkcjonowanie lub gdy
pojawiaja si¢ zaburzenia wspottowarzyszace i konieczne staje si¢ wiaczenie farmakoterapii.
Jak pokazuja badania (Lang i in., 2010), obiektywnie najwieksze korzysci w terapii ASD
mozna 0si3gnac stosujac intensywne podejScia behawioralne, majace na celu zwigkszenie
interakcji spotecznych i poprawe komunikacji. Psychologowie i pedagodzy zazwyczaj
koncentrujg si¢ na analizie behawioralnej, a nastepnie stosujg strategie zarzadzania
behawioralnego, do konkretnych trudnoSci pacjenta w jego Srodowisku: w domu, w szkole,
w grupie rowieSniczej (raport kliniczny American Academy of Pediatrics z 2020 ;).

Jednym z polecanych podejs¢ terapeutycznych jest Applied Behavior Analysis (w
Polsce znana jako Stosowana Analiza Zachowania), w ktérym mtodzi pacjenci z
zaburzeniami ze spektrum autyzmu uczg si¢ krok po kroku okreS§lonych umiejetnoSci
poznawczych, spotecznych lub behawioralnych. W trakcie terapii nawet niewielka poprawa
jest wzmacniana i stopniowo rozwijana w celu zmiany lub rozwinig¢cia okreSlonych
zachowaf. Dzialania te dotyczg nie tylko poprawy umiejgtnoSci spotecznych, jezykowych i
komunikacyjnych, ale takze codziennych umiejetnoSci, takich jak dbanie o siebie (np.
branie prysznica), nawigzywanie znajomosci, przestrzeganie ogélnie przyjetych zasad (np.
punktualnos?) itp. Celem tej terapii jest rowniez udzielenie dzieciom pomocy w
zminimalizowaniu niepozadanych zachowan, takich jak agresja, ktére moga skutecznie
zaktoci¢ postep terapii. Terapia analizy behawioralnej jest dostosowana do potrzeb kazdego
dziecka i zazwyczaj jest projektowana i nadzorowana przez certyfikowanych specjalistow.

W Stanach Zjednoczonych stosowana analiza behawioralna moze by¢ dostgpna jako czesé
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zindywidualizowanego planu edukacyjnego w szkotach, a w niektdérych stanach terapia ta
objeta jest ubezpieczeniem zdrowotnym.

Kolejng metoda terapii dzieci ze spektrum autyzmu jest DIR®, zwany takze Floortime
- kompleksowa, intensywna metoda wspierania rozwoju dziecka. Bazg tego podejScia —
opracowanego przez wybitnego amerykanskiego psychiatre, profesora Stanleya Greenspana —
jest wiedza o wczesnym rozwoju dzieci. Podczas terapii dzieci nabywaja naturalne
umiejgtnosci, zdobywane zazwyczaj na drodze rozwoju spoteczno-komunikacyjnego. DIR®
wykorzystuje w tym celu ulubione zainteresowania i zajecia dziecka, co pozwala na
rozwini¢cie umiejgtnosci interakcji spotecznych oraz innych przydatnych umiejetnoSci, ktére
na drodze rozwoju zostaty, z jaki$§ przyczyn, pomini¢te. Terapia za pomocg DIR/ Floortime
nie wydaje si¢ by¢ jednak tak skuteczna jak stosowana analiza behawioralna, lecz obie terapie
moga by¢ pomocne w terapii 0s6b ze spektrum autyzmu. Jak wida¢, istnieja liczne dowody na
to, ze terapia pozytywnie wpltywa na wyniki ADOS-2, co moze w dalszej kolejnosci
pozytywnie wptyna¢ na zdolnoS¢ komunikowania si¢ pacjentéw podczas procedur testowych,
a w konsekwencji rowniez zmieni¢ ich wyniki 1Q.

Niedawno niektére badania kliniczne o dobrej jakoSci naukowej (Assessment, Diagnosis
and Interventions for Autism Spectrum Disorders a National Clinical Guideline, 2016)
wykazaty, ze mozna uzyskac poprawe zdolnosci poznawczych (IQ), zachowan adaptacyjnych
oraz zmniejszenie ci¢zkoSci diagnozy autyzmu poprzez wczesng interwencje przeprowadzong
na wczesnym etapie zycia. Interwencja, zwana Early Start Denver Model (ESDM), obejmuje
Sciezk¢ zindywidualizowang 1 wysoce zintegrowang, tj. angazujacga wszystkie punkty
odniesienia dziecka (przede wszystkim rodzicéw, ale takze Srodowisko szkolne). ESDM opiera
swoja skutecznoS$¢ na wykorzystaniu specyficznych cech kazdego dziecka oraz jego preferencji
w zakresie zabaw 1 aktywnoSci. Wszystkie chwile 1 czynnoSci w ciagu dnia, wykorzystywane
sq po to, aby sprzyjaé¢ rozwojowi umiejgtnosci spotecznych, nasladowczych 1 poznawczych
dziecka. Podobne badania stanowig zachecajacy punkt wyjScia, ktdry podkre§la znaczenie
wczesnego rozpoznawania zaburzefi autystycznych. Tak jak ma to miejsce w przypadku
podejScia Lovaasa (Ivar Lovaas, 1989) istnieje obecnie intensywny protokét odnoszacy si¢ do
wczesnych interwencji, wezesna intensywna interwencja behawioralna (EIBI). Réwniez w tym
przypadku model interwencji zaktada multimodalno$¢ podejScia, ktére oprocz zastosowania
technik ABA wprowadza techniki wzmacniajace umiejetnoSci komunikacji i relacji. Podobne
badanie nalezatoby takze powt6rzy¢ u dorostych z ASD, aby sprawdzic, czy profile te pozostaja

stabilne wraz z podwyzszaniem si¢ wieku.
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15. Whnioski

Prezentowane badanie mialo na celu ustalenie zwigzku migdzy zdolnoSciami
intelektualnymi a objawami autyzmu. ZnalezliSmy negatywny zwiazek miedzy wszystkimi
sktadnikami testu ADOS-2 a plynnym rozumowaniem, wiedzg, rozumowaniem iloSciowym,
przetwarzaniem wzrokowo-przestrzennym 1 pamig¢cig robocza. Nie bylo istotnych réznic
miedzy wynikami umiejgtnoSci werbalnych 1 niewerbalnych wsréd uczestnikéw badania z
ASD. Natomiast uczestnicy z zespotem Aspergera mieli wyzsze wyniki IQ niz pacjenci z
autyzmem dziecigcym i autyzmem atypowym. Kliniczng konsekwencja powyzszych ustalen
jest to, ze podczas interpretacji wynikéw testu IQ oraz podczas diagnozowania
niepetnosprawnosci intelektualnej, nalezy uwaznie bra¢ pod uwage nasilenie objawéw ASD.

Kolejny wniosek dotyczy praktyki klinicznej. Zawiera si¢ on przede wszystkim w
pytaniu: co usprawnitoby przecigzony system publicznej opieki zdrowotnej? TrudnoSci w
otrzymaniu diagnostyki psychiatrycznej mogtyby by¢ znacznie skrdocone poprzez diagnostyke
online lub/oraz uzycie narzedzi bazujacych na uczeniu si¢ maszynowym. Postgpujaca
cyfryzacja badafi psychologicznych umozliwia juz przeprowadzanie wielu z tradycyjnych
badan psychologicznych w formie komputerowej badz zdalnej. Bioragc pod uwage wyniki
obecnego badania, wprowadzenie badan IQ w formie komputerowej umozliwitoby znaczne
obnizenie kosztow 1 czasu oczekiwania na diagnoz¢ zaburzen ze spektrum autyzmu. Przed
wprowadzeniem takich mozliwo$ci nawet samo badanie 1Q, ktéremu poddawane bytyby dzieci
szkolne w wigkszoSci Poradni psychologiczno-pedagogicznych w trakcie diagnostyki 1 tak
skrécitoby znacznie czas konieczny do postawienia diagnozy. W tym systemie dziecko
kwalifikujace si¢ do diagnostyki mogloby otrzymac rzetelng diagnoz¢ po spotkaniu z 3
specjalistami (wychowawca, psycholog szkolny, psycholog w Poradni) zamiast z 12 (patrz:
Grafika 1). Co wigcej, wyniki obecnego badania otwieraja rowniez mozliwoSci wczesnego
wykrywania spektrum autyzmu (np. poprzez przetwarzanie badaf IQ uczniéw nie kierowanych
bezposSrednio na tego typu diagnostyke) oraz zmniejszenia ryzyka bitedow diagnostycznych
popetnianych przez specjalistow. Wedtug badaf przeprowadzonych we Wtoszech 75.4% os6b
u ktérych zdiagnozowano spektrum autyzmu otrzymato poprawng diagnoz¢ Srednio osiem lat
po pierwszym pojawieniu si¢ w Poradniach Zdrowia Psychicznego (Gesi 1 in., 2021), co
potwierdza potrzeb¢ ujednoliconego 1 bardziej niezawodnego systemu diagnozy spektrum

autyzmu.
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Kolejnym krokiem wydaje si¢ konieczno$S¢ opracowania pilotazowych projektow
wdrozeniowych dotyczacych mozliwoSci zastosowania Al do wspomagania diagnostyki
pacjentow z ASD — zwlaszcza w warunkach publicznej opieki zdrowotnej przy uzyciu
informacji 1 testow wykonanych na poziomie szkoty i poradni PPP (np. testy intelektu).
OczywiScie, do tego czasu potrzebne jest opracowanie takich modeli sztucznej inteligenciji,
ktoére umozliwityby masowe przetwarzanie danych wszystkich pacjentéw poddawanych takiej
diagnostyce. Co najwazniejsze, przeprowadzone badania w sposéb dobitny ukazaty potrzebe
kontynuowania dalszych badan nad wptywem intelektu na nasilenie objawéw autyzmu.

Ws&réd nowych badan nalezy potozy¢ nacisk na randomizowane, kontrolowane badania
dotyczace interwencji behawioralnych oraz przydatnosci metod i praktyk diagnostycznych, co
oznacza zwigkszenie efektywnosSci systemow lokalnych i krajowych w Swiadczeniu ustug i
interwencji diagnostycznych. W tym, takze badafi nad zakrojonymi na szeroka skale,
niedrogimi 1 dostepnymi badaniami przesiewowymi i diagnostyka dla wszystkich grup
wiekowych. W tym aspekcie, badacze w wielu krajach wskazuja, na przyktad, na koniecznos¢
budowania spersonalizowanego modelu opieki zdrowotnej w zakresie interwencji w autyzmie.
Chodzi tu, migdzy innymi o podejScie partycypacyjne — takze w procesie badawczym — os6b
autystycznych i innych zainteresowanych stron.

Drugi wazny nurt badan to, jako ze ASD stalo si¢ dziS jednym z najczgstszych zaburzen
neurorozwojowych, zrozumienie etiologii autyzmu. Ma to dla badaczy jak i ,,Srodowisk
autystycznych” znaczenie fundamentalne. Potrzeba zatem dalszych badan epigenetycznych na
styku genetyki i Srodowiska. To niezwykle wazne, gdyz wyjaSnienie, ze u os6b z ASD szlaki
gendéw s3 réznicowo metylowane w moézgu i tkankach obwodowych, znacznie rozszerzyto
naszg wiedz¢ na temat epigenetyki ASD, zatem przyszte badania beda opieraé si¢ na tej wiedzy
w podstawowych zastosowaniach klinicznych (Williams, 2022). W potaczeniu z innymi
technologiami opartymi na omikach oraz z predykcyjnymi algorytmami uczenia maszynowego,
epigenetyka moze utatwi¢ opiek¢ nowej generacji nad pacjentami z ASD, informujac o
waznych kwestiach dotyczacych opieki zdrowotnej od ciazy do dorostoSci pacjentéw i ich

opiekunéw medycznych (Williams, 2022).
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