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Recenzja

rozprawy na stopiei doktora w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu w dyscyplinie
nauki o zdrowiu mgr Kamila Dante Lucci pt.:” Zwiazek pomigdzy intelektem a zaburzeniami
ze spektrum autyzmu”. Przedstawiona do oceny praca zostala wykonana pod kierunkiem
naukowym Pani dr hab. n. med. Agnieszki Butwickiej. Recenzowana rozprawa liczy 64
strony (facznie ze spisem rycin, wykazem stosowanych skrétéw oraz streszczeniami w j.
polskim i w j. angielskim, jak réwniez zgoda Komisji Bioetycznej) i obejmuje wstep, cele
pracy, metodyke, wyniki, dyskusj¢ oraz wnioski. Pismiennictwo (98 pozycji) obejmuje
Jedynie anglojezycznag literature. 19 pozycji przytoczonej literatury zostato opublikowane w
latach 2021-2022, natomiast 32 pozycje na przestrzeni lat 2015-2019. Bibliografia jest dobrze
dobrana i zacytowana w pracy. Niestety pozycje literatury nie sa ponumerowane w
przedstawionym ich wykazie, co znacznie utrudnia recenzentowi ich przeglad i weryfikacje w

tekscie.

Poruszony temat w dysertacji doktorskiej jest bardzo waznym zagadnieniem, gdyz na $wiecie
obserwuje si¢ lawinowo rosnaca liczbg diagnoz spektrum autyzmu wérod dzieci i mlodziezy.
Statystyki wykazujg, ze spektrum autyzmu zostato zdiagnozowane, co najmniej, u 78

milionéw os6b na calym $wiecie. Jak wynika z danych Autism Europe, nawet 0,6 % populacji



krajow nalezgcych do Unii Europejskiej, jest dotknigta autyzmem i wedlug prognoz, liczba
dzieci posiadajacych diagnoze ASD bedzie nadal rosnaé, co moze czesciowo byé zwigzane ze
zmianami kryteriow diagnostycznych. Natomiast biorac pod uwage dane demograficzne z
USA mozna zaobserwowa¢ spadek wystepowania chorob wspélistniejacych u osob ze
zdiagnozowanym ASD. Rosnaca liczba diagnoz, jak i powstanie nowych kryteriow
diagnostycznych sprawiajg, ze na catym $wiecie rosnie pilna potrzeba nowych badan, ktérych
celem bgdzie pomoc osobom z ASD w zakresie spersonalizowanej diagnozy i terapii.
Przyczyny powstania ASD nie sa w pelni znane i prawdopodobnie sg wynikiem
skomplikowanych interakcji migdzy genami a $rodowiskiem, zmieniajacych stopniowo
rozwoj struktur i funkcjonowanie osrodkowego ukiadu nerwowego. Najnowsze badania
sugerujg takze, ze zaburzenia ze spektrum autyzmu moga by¢ konsekwencja pojawienia si¢
nieprawidtowosci w obrebie budowy i funkcjonowania neuronéw, ktére nie tworza
prawidlowych polaczen z innymi komérkami nerwowymi w mézgu, powodujac
nieprawidlowe funkcjonowanie calego mozgu. Do tej pory réznice te zidentyfikowano w

mozdzku, ciele migdalowatym, hipokampie, korze czolowej i jadrach pnia mozgu.

Doktorant we wstgpie przedstawit wyczerpujaco zar6wno epidemiologie, jak i etiologie ASD,
omowit objawy kliniczne konieczne do postawienie tej diagnozy, dokonat przegladu
dostepnych interwencji terapeutycznych oraz zmiany w najnowszej klasyfikacji ICD-11.
Przedstawit réwniez liczne kwestionariusze, narzedzia diagnostyczne pomocne w stawianiu
diagnozy ASD. W osobnym rozdziale dokonujac przegladu literatury zwiazanej z szeroko
rozumianym zagadnieniem ASD omowil intelekt w aspekcie diagnozy ASD analizujac
klasyfikacje ICD-10 i DSM-S5, przedstawil profile intelektualne pacjentéw z ASD oraz
uczenie maszynowe w przewidywaniu diagnozy autyzmu. Zwrécil réwniez uwage na

trudnosci oraz koszty obecnego systemu diagnostycznego.

Glownym celem rozprawy doktorskiej bylo zbadanie, w jaki sposéb funkcjonowanie
intelektualne os6b z ASD rézni si¢ od funkcjonowania neurotypowych réwiesnikow oraz czy
ewentualne roznice majg zwigzek z nasileniem objawdéw ASD. Dodatkowo dokonano oceny
zwigzku migdzy diagnozg ASD a objawami autystycznymi oraz wynikiem IQ. Przy czym
zatozono, iz elementy testu ADOS-2 bgdg korelowaly z wybranymi pomiarami IQ, takimi jak:
ptynne rozumowanie, wiedza, rozumowanie ilo$ciowe, przetwarzaniec wzrokowo-
przestrzenne i pamig¢ robocza. Jesli pewne komponenty skali Stanford-Bineta 5 beda zgodne

z elementami ADOS-2, to moze okaza¢ si¢ wielce prawdopodobne przewidywanie diagnozy



ICD-10 na podstawie wynikéw IQ. Przedstawione badanie jest badaniem obserwacyjno-
retrospektywnym. Grupe badang stanowili pacjenci Poradni Autystycznej Uniwersyteckiego
Centrum Klinicznego Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego. Kryteria wiaczenia
obejmowaly pacjentéw Poradni Autystycznej UCK WUM w wieku 2 lata i 0 miesiecy do 18
lat i 11 miesigcy, komunikujgcych si¢ werbalnie, ktérzy ukonczyli zaréwno ocene ADOS-2
Jak 1 test Stanford-Binet 5, zdiagnozowanych przez zespét specjalistéw zdrowia
psychicznego, w tym psychiatre dziecigcego, psychologa i logopede. Grupe kontrolna, w celu
poréwnania rozkladu IQ w grupie ASD wybrano spoéréd dzieci z tych samych regionéw
Polski, co uczestnicy badania. Byly to dzieci, ktore zostaty skierowane do Poradni Zdrowia
Psychicznego UCK WUM w celu oceny ich IQ. Dzieci z grupy kontrolnej nie miaty diagnozy
ASD lub nie byly oceniane pod katem tego zaburzenia. W celu upewnienia sie, ze grupa
kontrolna jest wolna od ASD, przeprowadzono badanie przesiewowe w Poradni Zdrowia
Psychicznego UCK WUM. Aby poréwnac rozkiad IQ w grupie ASD, wybrana zostala grupa
kontrolna spoéréd 70 dzieci, ktérym wykonano test Stanford-Binet 5, pacjentéw Poradni
Zdrowia Psychicznego UCK WUM, kt6rym nie postawiono diagnozy autyzmu. Kryterium
wigczenia bylo rowniez nieposiadanie orzeczen diagnostycznych oraz nalezenie do tej samej
grupy wiekowej, co grupa kliniczna. Docelowa liczebnos¢ zaréwno dla grupy badane;j, jak i
kontrolnej wynosita okolo 70 0séb. Liczebnos¢ grupy badanej zostata obliczona programem
statystycznym G *Power. Dla wielkosci efektu 0.3 liczebno$é grupy powinna wynosié¢
powyzej 60 badanych. Badania zostaly przeprowadzone w ramach standardowej diagnostyki
w Poradni Autystycznej. Testy ADOS-2 oraz Stanford-Binet 5 wykonywano w Poradni
Autystycznej Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego dzieciom i mlodziezy, u ktérych w tej samej klinice diagnozowano ASD.
Podczas badania diagnoza ICD-10 nie byla znana badajacemu. Przeprowadzono osiem analiz
uczenia maszynowego, aby przewidzie¢ klasyfikacje ICD-10 na podstawie pelnego IQ
werbalnego i niewerbalnego wyniku IQ. Zastosowane modele to: k-najblizszy sgsiad (KNN),
liniowa i radialna funkcja bazowa (RBF), maszyna wektoréw no$nych (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 zostaly przeszkolone i ocenione przy
uzyciu 10-krotnej walidacji krzyzowej. Trening i testowanie modeli oraz dostrajanie
hiperparametréw zostaty zaimplementowane przy uzyciu wbudowanych funkcji biblioteki

scikit-learn dla Pythona. Modele zostaly ocenione pod katem ich dokiadnosci w



przewidywaniu klasy. Ponadto, obliczono $rednia wazong precyzji, przypominania i
wspélczynnikéw F1 kazdego modelu w przewidywaniu trzech klas. W analizach
statystycznych uzyto testdw: chi’, korelacji Pearsona, testu t-Studenta, analiz ANCOVA, test
post hoc z poprawka Bonferonniego. Za statystycznie istotng uznano wartosé p < 0,05.

Analizy statystyczne obliczono za pomocg IBM SPSS v. 26.

Ankiety wypelnito facznie 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 mialo brakujgce wyniki w niektorych podskalach Stanford-Binet 5. Jednak
zadnemu z nich nie brakowato catkowitego, werbalnego lub niewerbalnego 1Q. Badania
ukoriczylo tacznie 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. W przypadku dzieci z
ASD wiek nie byl istotnie skorelowany z catkowitym IQ, wynikiem ADOS, ani z zadnym z
ich sktadowych. Natomiast w przypadku dzieci bez ASD wiek byl umiarkowanie
skorelowany z catkowitym 1Q, ale nie osiagngt poziomu istotnosci, w podzbiorach 1Q wiek
byt jedynie istotnie skorelowany z wiedzg i catkowitym werbalnym IQ. Nie bylo znaczacej
roznicy wieku ani pici migdzy obiema grupami. Nie bylo réwniez istotnej réznicy miedzy
grupami z ASD i bez ASD w catkowitym IQ ani w zadnym z jego skiadowych. Zmierzono
rowniez profile intelektualne (mierzone skalg inteligencji SB5) 0séb w wieku 2-17 lat z ASD
i poréwnano je z nasileniem objawdéw autyzmu (mierzonym za pomocg ADOS-2). Wykazano,
ze werbalny i niewerbalny IQ byt skorelowany (r=0,84, p<0,001), a wyzsze wyniki w
niewerbalnym 1Q przekiadaly si¢ na wyzsze wyniki w IQ werbalnym. Podkomponenty
ADOS-2 byly silnie skorelowane z istotnymi korelacjami migdzy ptynnym rozumowaniem,
wiedzg, rozumowaniem ilo$ciowym, przetwarzaniem wzrokowo-przestrzennym i pamiecig
robocza. W przypadku dzieci z ASD catkowity wynik IQ byl umiarkowanie skorelowany z
ADOS, co oznacza, ze dzieci z wyzszym IQ miaty nizsze wyniki ADOS, a zatem mniej
nasilone zachowania ASD. Catkowite IQ bylo istotnie skorelowane z komunikacja oraz RSI
ADOS, ale nie RRB. Ten sam wzorzec pojawil si¢ przy ocenie zwigzku miedzy werbalnym i
niewerbalnym IQ z podkomponentami ADOS. Rodzaj rozpoznania ASD (autyzm dziecigcy,
autyzm atypowy lub zespot Aspergera) wedtug klasyfikacji ICD-10 byt istotnie zwiazany z
catkowitym wynikiem ADOS-2. Osoby z diagnozg autyzmu dzieciecego miaty znacznie
wyzszy wynik ADOS-2 niz osoby z innymi diagnozami. Moze to odzwierciedla¢ kryteria
diagnostyczne ICD-10, zgodnie z ktérymi dzieci z autyzmem dzieciecym maja ciezszy

autyzm w poréwnaniu z dzieémi z zespolem Aspergera i autyzmem atypowym, zatem wyniki



ADOS-2 moga przewidywac¢ ogélne nasilenie objawéw danego pacjenta, ale unikalne cechy
Jego autyzmu nie s3 powigzane z uzyskang przez niego diagnoza. Dodatnig wartoscia badania
jest wskazanie przez Doktoranta ograniczen badania, jak réwniez przekonanie o koniecznosci
prowadzenia dalszych badan, ktére pozwolilyby ocenié, czy mierzone zdolnosci intelektualne
ulegajg zmianie po terapii ukierunkowanej na objawy ASD (np. terapia psychologiczna,

logopedyczna lub pedagogiczna).

Na podstawie przeprowadzonego badania Doktorant sfomulowat wnioski, dajac na ich
podstawie wskazéwki na przyszly badaczy temat, a mianowicie: podczas interpretacji
wynikéw testu IQ oraz podczas diagnozowania niepetnosprawnosci intelektualnej, nalezy
uwaznie bra¢ pod uwage nasilenie objawéw ASD. Jednoczesnie wskazal, co usprawniloby
przecigzony system publicznej opieki zdrowotnej. Trudnosci w otrzymaniu diagnostyki
psychiatrycznej mogtyby by¢ znacznie skrocone poprzez diagnostyke online lub/oraz uzycie
narzedzi bazujacych na uczeniu si¢ maszynowym, np. wprowadzanie badan 1Q w formie
komputerowej umozliwiloby znaczne obnizenie kosztéw i czasu oczekiwania na diagnoze
zaburzen ze spektrum autyzmu. Doktorant proponuje rowniez opracowanie pilotazowych
projektéw wdrozeniowych dotyczacych mozliwosci zastosowania Al do wspomagania
diagnostyki pacjentéw z ASD — zwlaszcza w warunkach publicznej opieki zdrowotnej przy
uzyciu informacji i testow wykonanych na poziomie szkoly i poradni PPP (np. testy

intelektu).

Czytajac z zainteresowaniem niniejsza rozprawe doktorska pragne podkreslié, iz przyczynia
si¢ ona bezsprzecznie do poszerzenia horyzontu myslenia na temat problematyki ASD
szeroko rozumiane;j, jednoczes$nie wskazujac nie tylko dalsze mozliwosci i kierunki badan
naukowych, ale takze aspekt utylitarny. Doktorant wykazat si¢ rozlegla i doglebna
znajomoscia tematu oraz krytycyzmem podajac ograniczenia prowadzonego badania.
Przystepujac do oceny pracy pragne na wstepie podkresli¢, ze stanowi ona dla lekarza
psychiatry dziecigco-mlodziezowego, psychologa, pedagoga, terapeuty $rodowiskowego
wartosciowa pozycj¢. Zrealizowanie przedstawionego w pracy tematu badawczego nalezato
do przedsigwzigc praco i czasochlonnych, wymagajacych cierpliwosci i wytrwatosei, dobrego
przygotowania, znajomosci badanej problematyki. W moim przekonaniu praca ta jest
wstepem dla dalszej wnikliwej analizy poruszanej problematyki. Pragne podkresli¢ staranng
analizg statystyczng i szatg graficzna. Praca napisana jest przejrzyscie, dobrze sie ja czyta,

przeprowadzona dyskusja udowadnia celowos¢ prowadzenia tego typu badan.



W podsumowaniu stwierdzam, Ze recenzowana rozprawa doktorska mgr Kamila Dante Lucci
pt.:” Zwigzek pomigdzy intelektem a zaburzeniami ze spektrum autyzmu” spetnia warunki
okreslone w art. 187 Ustawy z dnia 20 lipca 2018 r. Prawo o szkolnictwie wyzszym i nauce
(Dz. U. 2018 poz. 1668).

Stawiam wniosek o dopuszczenie mgr Kamila Dante Lucci do dalszych faz przewodu

doktorskiego .
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