DZIECKO Z NF1 W SZKOLE.
FENOTYP BEHAWIORALNY NF1 A
CECHY AUTYZMU I ADHD.
DIAGNOZA ROZNICOWA I WYBOR
TRAFNE] STRATEGII POMOCY

dr n. hum. Justyna Korzeniewska
psycholog kliniczny, neuropsycho og 2
S
SYMPOZJUM STOWARZYSZENIA
NEUROFIBROMATOZY POLSKA — ALBA JULIA

Warszawa, 14-15.12.2024



A GUIDE FOR THOSE LIVING WITH NF1

Diagnosed with
Neurofibromatosis
Type T (NFT)

‘Learning with NFT
Introduction to the Cognitive and Social Development
of Children with Neurofibromatosis Type1




FENOTYP BEHAWIORALNY

Fenotyp behawioralny -_ | charakterystyczny
wzor funkcjonowania motorycznego, poznawczego,
jezykowego 1 spotecznego, ktory jest w sposob trwaly
powigzany z  biologicznym /  genetycznym
zaburzeniem”. Okreslone zaburzenia sa specyticzne
dla danej jednostki chorobowej 1 wystepuja u prawie
wszystkich pacjentow z tym samym rozpoznaniem,
natomiast raczej rzadko, jesi w ogole, sa
obserwowane w innych przypadkach.

Flint J., Yule W. (1994) Behavioural phenotypes. W: M. Rutter, E. Taylor, L. A. Hersov (red.) Child and Adolescent
Psychiatry: Modern Approaches. Oxford, Blackwell Scientific, s. 666-687.



FENOTYP BEHAWIORALNY

Fenotyp behawioralny to wzorzec zachowania,
ktory jest rzetelnie 1 wiarygodnie zidentytikowany w
orupte dzieci z  okreslonym  zaburzeniem
genetycznym 1 nie jest wynikiem uczenia.

Jesli  osoba manifestuje takie zachowanie
potwierdza  rozpoznanie tego zaburzenia
genetycznego (fenotyp behawioralny jako kryterium
diagnostyczne).

Harris J. C. (1995) Developmental Neuropsychiatry. New Y ork, Oxford University Press.

Harris J. C. (2000) Intellectual disability: Understanding its development causes, classification, evaluation
and treatment. New York, Oxford University Press.



FENOTYP BEHAWIORALNY NF1

m Wysoka reaktywnos¢ emocjonalna 1 pobudliwosc.
m Zaburzenia poznania spotecznego.

m Specyficzne  problemy  poznawcze (np. zaburzenia
strukturyzaciji) 1 trudnosci w uczeniu si¢ (dotyczace tempa

przetwarzania, funkcjt
funkcji wzrokowo-przestrzennych, orientacjt przestrzenney).

wykonawczych, pamieci, uwagi,

m Artykulacyjne zaburzenia mowy (niska sprawnosc oralna).
m Niezgrabnosc¢ 1 dyskoordynacja ruchowa.
m Niska wydolnos¢ psychoftizyczna.

Oprocz cech fenotypowych wystepuja inne problemy w
funkcjonowaniu, zalezne od przebiegu choroby np.
zaburzenia wzorku, ruchowe.



NF1 A ADHD I AUTYZM
W naukowych opisach NF1 mozna znalez¢ takie

sformutowania:

mang.  ADHD /ike behavior’ — zachowania podobne
do ADHD # petnoobjawowe ADHD ze wszystkimi
objawami ostowymi 1 klinicznymi;

B ang. , symploms often associated with Autism Spectrum
Disorder” , ,,autism features” — symptomy powiazane ze
spektrum autyzmu, cechy autyzmu 7

pelnoobjawowe  zaburzenie  autystyczne, czy
zaburzenie ze spektrum autyzmu.



ZESPOL HIPERKINETYCZNY / ADHD

B A - affention

B D - defust

m H - hyperactivity
m D - disorder

Zespol nadpobudliwosci psychoruchowe) z deficytem
uwagi (deficytem koncentracijt uwagi)

Klasytikacja:
= DSM-V: ADHD
m [CD-10: Zespo! hiperkinetyczny

m ICD-11: Zespd! nadpobudliwosct psychoruchowe; 2z
deficytem uwagi (6A05)



ADHD W ICD-11

m Zespol nadpobudliwosci  psychoruchowe; =z
deficytem uwagi (6A05) — charakteryzuje si¢
trwalym wzorcem (min. 6 m-cy) nieuwagi 1
nadaktywnosci — impulsywnosct (nadpobudliwosci
psychoruchowej),  ktére maja  bezposredni
negatywny wplyw na funkcjonowanie w szkole,
pracy, spoleczenstwie.

m Objawy wystepuja przed 12 r.z., zwykle we
wczesnym lub Srednim dziecinstwie.
m Stopten  zaburzenia wykracza poza  granice

normalnego odchylenia oczekiwanego dla wieku i
poziomu funkcjonowania intelektualnego.



ADHD W ICD-11

m Objawy musza by¢ widoczne w wielu sytuacjach
lub s$rodowiskach (np. w domu, szkole / pracy,
wsrod przyjaciol lub krewnych), ale beda sie r6znic
w zaleznosci od struktury 1 wymagan danego
srodowiska.

m Objawy nie moga byc lepiej wyjasnione przez inne
zaburzenia  psychiczne,  behawioralne  lub
NEUror0ZWOjOWwe.

m Objawy nie sa spowodowane dzialaniem
substancji, w tym lekow.



ZESPOL HIPERKINETYCZNY / ADHD
Rodzaje ADHD:

m Postac z przewaga nieuwagt;
m Postac z przewaga nadaktywnosct 1 impulsywnosc;
m Posta¢ mieszana.

Okreslenie ciezkosci ADHD:

m fagodne — wystepuje niewiele objawow
dodatkowych poza objawami osiowymi;

m Umiarkowane — nasilenie objawow dodatkowych;

m Ciezkie — liczne objawy dodatkowe 1stotnie
uposledzajace funkcjonowanie osoby.



ADHD W ICD-11

KOD |Rodzaj zespolu nadpobudliwosci psychoruchowej z

deficytem uwagi

6A05 | zespol nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi

6A05.0 |zespot nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi z
dominujacym deficytem uwagi

6A05.1 |zespdt nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi z
dominujacymi objawami hiperaktywno-impulsywnymi

6A05.2 |zespdl nadpobudliwosct psychoruchowej z deficytem uwagi
posta¢ mieszana

6A05.Y |zespot nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi
postac¢ inna okreslona

6A05.Z | zesp6l nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi

postac inna nieokreslona




ADHD W ICD-11
Objawy nieuwagi:
®m Trudnos$ct z utrzymaniem uwagli na zadaniach,
ktore nie zapewniajq wysokiego poziomu stymulacji
lub nagrody, nie wymagaja trwalego wysitku, co
powoduje brak dbatosci o szczegoly, przypadkowe
btedy, nie konczenie zadan.

m fatwo rozprasza si¢ blahe bodzce lub mysh nie
zwigzane z zadaniem, wydaje sig¢, ze si¢ nie skupia,
nie stucha, mysli o czyms$ innym.

m Gubi rzeczy, zapomina o waznych sprawach i
rutynowych  czynnosciach, ma problem z
organizacja swojej aktywnosct.



ADHD W ICD-11

Objawy nadaktywnosci — impulsywnosci:

m Nadmierna aktywnos¢ ruchowa, trudnosct w
powstrzymaniu si¢ od ruchu w sytuacjach, ktore
tego wymagaja, niepokoj manipulacyjny:.

m Dyskomfort przy pozostawaniu w bezruchu.

® Trudnosci z cichym wykonywaniem czynnosci, zbyt
duzo mowi.

m Ma problemy z zaczekaniem na swoja kole;.

m Natychmiastowe reakcje, bez przewidywania ryzyka
1 konsekwencii.



ZESPOL HIPERKINETYCZNY / ADHD

Diagnoza r0znicowa:

1. Zaburzenia neurorozwojowe:

m Rozwojowe zaburzenie koordynacii;
m Zaburzenia jezykowe;

m Specyficzne trudnosci w uczeniu sig¢;
m /aburzenia motoryczne;

m Globalne (catosciowe) zaburzenia rozwoiju.



ZESPOL HIPERKINETYCZNY / ADHD

2. Zaburzenia medyczne:

B Anemia;

m Choroby tarczycy;

m Uszkodzenia OUN (urazy, neurointekcje);

m | eki (przeciwalergiczne, przeciwpadaczkowe);

m Uszkodzenia okoloporodowe (wczesniactwo, niska
masa urodzeniowa, trudny poréd — zamartwica,
wplyw alkoholu w zyciu prenatalnym);

m Padaczka 1 jej leczenie;
m Zaburzenia sensoryczne — wzroku, stuchu;

m Uzaleznienia od substancii.



ZESPOL HIPERKINETYCZNY / ADHD

3. Zaburzenia genetyczne:
m Zespot Klinefeltera;
B Zespol Turnera;

m Zespot kruchego chromosomu X;

B Zespot Williamsa;
m

m Wrodzone wady metabolizmu.



ZESPOL HIPERKINETYCZNY / ADHD

4. Zaburzenia psychiatryczne:

m Depresja;

m Mania;

m Zaburzenia opozycyjno - buntownicze;
m /aburzenia zachowania;

m Zaburzenia psychotyczne;

m Zaburzenia lekowe;

m Zespot Tourette’a.



ADHD A NF1

ADHD

NF1

PODOBIENSTWA

Zaburzenia koncentracji
uwagi

Problem z utrzymaniem
skupienia, wytrwatoscia

Ruchliwos¢, nadaktywnos¢
fizyczna, manipulacije

Problem z utrzymaniem
wlasctwej pozycit clala

ROZNICE

Wysoki naped psychoruchowy

Obnizony naped 1 niska
wydolnosc¢ psychofizyczna

Dobra sprawnosc fizyczna

Niezgrabno$¢ ruchowa,
obnizone napigcie migsniowe




AUTYZM

gr. antos — sam

Autyzm:
m wczesnodziecigcy wg ICD-10,

m zaburzenie autystyczne 1 zaburzenia ze spektrum
autyzmu np. zespot Aspergera wg DSM-V,
m zaburzenia ze spektrum autyzmu (zaburzenia
autystyczne) wg ICD-11.

Jedno z globalnych, catosciowych zaburzen
rozwoju; zaburzenie neurorozwojowe o ciezkim

przebiegu.



AUTYZM W ICD-11

m Zaburzenia ze spektrum autyzmu (zaburzenia
autystyczne) — 6A02 — charakteryzujq si¢ trwatymi
deficytami w zakresie zdolnosci do inicjowania 1

podtrzymywania wzajemnych interakcji

spolecznych 1 komunikacji spolecznej oraz
wieloma  ograniczonymi,  powtarzalnymi 1
nieelastycznymi wzorcami zachowan,
zainteresowan lub dzialan, ktore s3a wyraznie
nietypowe lub nadmierne w stosunku do wieku

jednostki 1 kontekstu spoteczno-kulturowego.



AUTYZM W ICD-11

m Dlaczego spektrum autyzmu (6A02), czyli pewne
kontinuum, a nie lista konkretnych, specyticznych
zaburzenr

Specyfikatory do charakteryzowania cech w
ramach spektrum autyzmu:

m ograniczenie zdolnosct intelektualnych;
m ograniczenia zdolnosci jezykowych,;

m utrata wczesnie] nabytych umiejetnosci — dotyczy
niewielkiej czeSci osOb ze spektrum zaburzen
autystycznych.



AUTYZM W ICD-11

Y.agodne
uposledzenie
jezyka
funkcjonalnego

lub jego brak

Uposledzenie
jezyka

funkcjonalnego

Catkowity lub
prawie
catkowity brak
jezyka

funkcjonalnego

Bez zaburzen 6A02.0 / 6A02.2
r0ZWOoju 0A02.x0 — z §<
intelektualnego | utrata nabytych
funkcjt
/. zaburzeniami 6A02.1 6A02.3 6A02.5

rOZWwoju
intelektualnego




ZABURZENIE AUTYSTYCZNE DSM-V

m 1. Klinicznie znaczace, state nieprawidtowosci w
obrebie komunikacji spotecznej i interakcji.

a. Wyrazne deficyty w komunikacji werbalnej 1
niewerbalne; wykorzystywanej w  interakcjach
spotecznych;

b. Brak wzajemnosci spoteczne;;
c. Nieumiejetnos¢ rozwijania 1 utrzymywania relacji
z rowiesnikami wiasctwych dla poziomu rozwoju.



ZABURZENIE AUTYSTYCZNE DSM-V

m 2. Ograniczone, powtarzalne wzorce zachowan,
zainteresowan i aktywnosci, objawiajace si¢
poprzez co najmniej dwa z ponizszych objawow:

a. Stereotypowe zachowania motoryczne lub
werbalne (stereotypie ruchowe, echolalia);

b. Nadmierne przywigzanie do rutyny 1
zrytualizowanych wzorcow zachowania;

c. Ograniczone, uporczywe zainteresowania.

d. Hiper- lub hiporeaktywnosc sensoryczna (np.
nadwrazliwos¢ stuchowa, staba reakcja na bol).



AUTYZMA A NFl1

AUTYZM

NF1

PODOBIENSTWA

Niedostosowanie spoteczne,
lkompetencje interpersonalne

Zaburzenia poznania
spolecznego

Opozniony rozwo] mowy lub
brak mowy zwl. funkcjonalnej

Artykulacyjne zaburzenia
mowy 1 na tym tle opoznienie

ROZNICE

Brak motywacjt do kontaktu z
innymi

/ainteresowanie kontaktem z

innymi, pragnienie relacjt

Sztywne wzorce zachowania,
powtarzalnoéc’ 1 schematyzm

Zmienne, labilne, chaotyczne,
nickonsekwentne zachowania




Autyzm

U oséb z autyzmem zazwyczaj obserwuje sie co najmniej polowe z wymienionych
ponizej charakterystyk, w rozmaitym nasileniu.
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AUTYZM W ICD-11

Diagnoza r0znicowa:

m Zaburzenia rozwoju intelektualnego;

m Zaburzenia rozwoju jezykowego, gléwnie jezyka
pragmatycznego;

m Zaburzenie koordynacji ruchowej;

m ADHD;

m Zaburzenia ruchowe — stereotypie;

m Schizofrenia dziecieca;

m Zaburzenie osobowosci schizotypowej;



AUTYZM W ICD-11

Diagnoza roznicowa c.d.:

m Zaburzenie lgku separacyjnego;

m Mutyzm wybi6rczy;

m Zaburzenia obsesyjno — kompulsyjne;
m Reaktywne zaburzenie przywigzania,

m Pierwotne tiki lub zaburzenia tikowe, w tym
zespol Tourette’a;

m Wtorny zespot neurorozwojowy;

m Choroby wukladu nerwowego 1 inne stany
medyczne sklasyfikowane gdzie indzie;.
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METODA TOMATISA

m Terapia Alfreda Tomatisa — trening uwagi
stuchowej, stymulacja neurosensoryczna, metoda
stymulacji mozgu (audio-psycho-ligwistyczna).

m Celem jest wzmacnianie umiejetnosci aktywnego
stuchania. Polega na ksztaltowaniu uwagi stuchowe;
(Swiadomego odbierania bodzcoéw dzwickowych).

m Przeznaczona jest dla oséb z zaburzeniami
stuchania  (Swiadomego  odbierania  bodzcow
stuchowych) a nie styszenia (uwaga przy NEF2!).

m PrzejScilowe  objawy  uboczne:  drazliwosc,
impulsywnos¢, wybuchowos¢, problemy ze snem.

m Uwaga: nie uzywac stuchawek bezprzewodowych.



METODA JOHANSENA
m Indywidualny trening stuchowy Kjelda Johansena — jest

metoda tagodniejszgq (10” dziennie), ale dlugotrwala (u
dorostych 6-18 m-cy, u dziect najczescie] 9 m-cy) w

porownaniu do Tomatisa.

m Opiera si¢ na specjalnie skomponowanej muzyce, ktora
obejmuje roézne czestotliwoscl.

m Obie metody opieraja si¢ na opracowanych
optymalnych krzywych uwagi stuchowej — stosunek
styszenia  okreslonych czestotliwosci do poziomu
natezenia dzwiecku.

m Trening poprzedzony jest diagnoza, a przejScie do
kolejnego etapu uzaleznione od postepow dziecka.



Audiogram: Norma

Przykiad dzwickowy: Brak wczytanego przykiadu dzwigkowego

Zresetuf audiogram




BIOFEEDBACK

m Biofeedback — biologiczne sprzezenie zwrotne;
monitorowanie  przez termistor (biofeedback
temperaturowy) lub EEG (neurofeedback) zmian
fizjologicznych  organizmu w celu nauczenia
rozpoznawania i kontrolowania reakcji / procesow
dotychczas zachodzacych nieswiadomie.

m Syenal 2z ciala odbierany przez urzadzenie
rejestrujace, jest przetwarzany przez komputer na
prosty, mozliwy do odczytania sygnal wizualny (np.
wykres) lub akustyczny (dzwiek).

m To daje szans¢ na $wiadome wplywanie na te
procesy 1 zwalczenie niekorzystnych objawow.



Training not treatment

Biofeedback therapy is a process of training as
opposed to a treatment. Much like being taught
how to tie their shoes or ride a bicycle, individuals
undergoing biofeedback training must take an ac-
tive role and practise in order to develop the skill.
Rather than passively receiving a treatment, the
patient is an active learner. It’s like learning a new
language.
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Table 1 Efficacy ratings for biofeedback training on various medical conditions”

Level § Efficacious and specific

Urinary incontinence (females
Level 4 Efficacious

Anxiety'’

Attention deficit hyperactivity disorder '
Chronic pzlin]3

Constipation (adult)**

Epilepsy’®

Headache (adult)*®

Hypertension®’

Motion sickness'®

R:lj,fnzlud“s+:li.rfc:z|!~;u“;I

Temporomandibular disorde -

Level 3 Probably efficacious
Alcoholism/substance abuse™
Arthritis®?

Diabetes mellitus™

Faecal incontinence®*

Headache Ll'leuf:J:liatrit}25

Insomnia*®

: PR
Traumatic brain injury?
Urinary incontinence (males)®®

Vulvar vestibulitis®

Level 2 Possibly efficacious
Asthma™

Autism®’

Bell's palsy™

Cerebral palsy™®

Chronic obstructive pulmonary disease®*

Coronary artery discase™
Cystic fibrosis*®
Depressive disorders®
Erectile dysfunction®®
Fibromyalgia/chronic fatigue syndrome*
Hand dystonia®

[rritable bowel syndrome*!
Post-traumatic stress disorder*”
Repetitive strain injury*?

Respiratory failure: mechanical ventilation**
Stroke*®
Tinnitus*®

. 5 A A 7
Urinary incontinence (children)*

Level 1 Not empirically supported
Eating disorders™

Immune function®

Spinal cord injury*”

Syncope™!

* Ratings were made by Yucha and Montgomcr}?? based on data from the cited references




Efficacy of Biofeedback for Medical Conditions:
an Evidence Map
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BACKGROUND: Biofeedback is increasingly used to treat
clinical conditions in a wide range of settings; however,
evidence supporting its use remains unclear. The purpose
of this evidence map is to illustrate the conditions sup-
ported by controlled trials, those that are not, and those in
need of more research.

METHODS: We searched multiple data sources
(MEDLINE, PsvcINFO, CINAHL, Epistemonikos, and
EBM Reviews through September 2018) for good-quality
systematic reviews examining biofeedback for clinical
conditions. We included the highest quality, most recent
review representing each condition and included only
controlled trials from those reviews. We relied on quality
ratings reported in included reviews. Qutcomes of interest
were condition-specific, secondary, and global health out-
comes, and harms. For each review, we computed confi-
dence ratings and categorized reported findings as no

incontinence and balance and stroke recovery. Further con-
trolled trials across a wide range of conditions are indicated.

KEYWORDS: hiofeedback: neurofeedback; complementary and alternative
medicine [CAM); evidence map.

J Gen Intern Med 34(12):2883-93

DOL: 10,1007 /5 11606-019-05215-2

@ Society for General Internal Medicine (This is a U.S. government work
and not under copyright protection in the U.5.; foreign copyright protection
may apply] 2019

INTRODUCTION

Biofeedback emerged as a field of study n the 1960s, and 1n
the last few decades, 1t has increasmgly been used as a com-
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Applications of Alpha Neurofeedback Processes for Enhanced Mental
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Abstract

This study explores a novel approach to enhancing cognitive proficiency by targeting neural mechanisms that facilitate
science and math leaming. especially mental rotation. The study specifically examines the relationship between upper
alpha intensity and mental rotation skalls. Although prior nevrofeedback research for increasing upper alpha lughlights
this correlation, mostly with fanubar objects, novel chenustry and math learming prompts envisiomng unfamiliar objects
which question the persistence of thus correlation. This study revisits the upper alpha and mental rotation relationship 1n
the context of unfamiliar objects with a single neurofeedback session and examines the efficiency of manual and automatic
neurofeedback protocols. Results will provide a basis for integrating neurofeedback protocols into learning applications
for enhanced learning. Our study encompassed three cohorts: Group 1 expenienced an automatic neurofeedback protocol.
Group 2 recerved a manual neurofeedback protocol, and the control group had no neurofeedback mtervention. The exper-
mental phases mvolved EEG measurement of imndividual upper alpha (frequency of maximal power + 2 Hz) intensity, men-
tal rotation tasks featuning geometnic and unfamiliar molecular stimuli, one neurofeedback session for applicable groups.
post-treatment upper alpha level assessments, and a mental rotation retest. The neurofeedback groups exhubited increased
levels of upper alpha power, which was correlated with improved response time m mental rotation, regardless of stumulus
type. compared to the control group. Both neurofeedback protocols achieved comparable results. This study advocates
mntegrating nevrofeedback mnto learning software for optimal learning expeniences, highlighting a single session’s efficacy
and the substantial neurofeedback protocol’s impact in enhancing upper alpha oscillations.

Keywords Neurofeedback - Methodology - Single session - Upper alpha - Mental rotation - Response time




Fig. 2 Mental rotation task Nofe Panel a: Mental rotation with cubic stimul

Experimental Task and Procedure




111. Panel b: Mental rotation with molecular stimuli
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Abstract

Background. Exercise promotes repair processes in the mouse brain and improwves cognition in both mice and
humans. It is not knowwn whether these benefits ranslate to human brain injury, particularly the significant injury
obserwved in children treated for brain tuMmors.

Methods. We conducted a clinical trial with crossowver of exercise trainmning versus no training in a restricoed
sample of children treated with radiation for brain turmors. The primary coutcorme was change in brain structure
using PMRI Measures of white Mmatter (ie, fractional anisotropy [FA])l and hippocampal volume [MmMm2]). The sec-
ondary outcorme wwas change in reaction time (RTHWaccuracy across tests of attention, processing speed, and
short-term memory. Linear mixed modeling was used to test the effects of time, training, training setting. and
Carryower.

Results. Twwenty-sight participants completed training in either a group (N=16) or a combined group/fhome (N=12)
setting. Training resulted in increased white mamer FA (A=0.05, FP=00171). A carryower effect was obserwved for
participants ~12 weeks after training (A=0.05, Pc<0D1). Training effects were observed for hippocampsal wvolurms
(A=130.98m M3 P=001) and mean RT (A=-45704ms, FA=0.36) but only in the group setting. Related carryowver effects
for hippocampsal volume (A=222.81mMmm?2, P=001), and BT (A=—814.90Mms, P=—005)] were also observed. Decreased RT
was predicted by increased FA (R=-0.62, P=.01).There were no changes in accuracy.

Conclusions. Exercise training is an effective means for promoting white matter and hippocampal recowvery and
improwing reaction tirme in children treated with cranial radiation for brain tumors.
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