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Az autizmus korai diagndézisaval kapcsolatos
MI-fejlesztés — cikkismertetés

FALUS ANDRAS

szemléziink — Buba PPK, et al. Validation

of a Mobile App for Remote Autism
Screening in Toddlers. NEJM AI 2024;1(10). —,
amely a bemutatott autizmusszindréma miatt
széles kort érdeklédésre tarthat szimot. A cik-
ket a teljesség igénye nélkil mutatjuk be, de
megfeleld részletekkel ahhoz, hogy ennek révén
betekinthessiink a mesterséges intelligencia (MI)
orvosi hasznositdsinak perspektivdjiba.

Ezﬁttal egy olyan 2024. &szi kozleményt

Az autizmus spektrum betegség
korai felismerésének fontossiga

Az autizmus spektrum betegség (ASD) id8ben
torténd felismerése kritikus kihivas a gyermekgyo-
gyaszatban. A korai beavatkozis jol bevélt elényei
ellenére sok, ASD-vel kiizd§ gyermeket csak ak-
kor diagnosztizalnak, ha j6val talvan az alkalma-
zott viselkedéselemzés optimalis 1d6zitésén.

Az autizmus korai viselkedési jelei 9 és 18 ho-
napos kor kozotti gyermekeknél jelentkeznek.
A jelek kozott szerepelhet a csokkent figyelem
mdsokra, a nevén sz6litdsra adott vilasz hidnya, a
motoros késések, az arckifejezések kiilonbségei,
beleértve az arckifejezések korlitozott hasznéla-
tit a kommunikacichoz. Az ellitds és a kovetés
jelenlegi nemzetkozi standardja 18-24 hénapos
korban kezd&dik, gondozéi/sziilsi kérdsiv és
egyéb ellendrzd listdk segitségével, valamint to-
vabbi nyomon kéovetéssel.

A kutatds kérdésteltevése az volt, hogy az MI
segitségével a hagyominyos ASD diagnézissal
dsszehasonlitva milyen korreldciot lehet elérni.
Az eredmény nagyon {géretesnek bizonyult,
hiszen az érzékenysége 83,0%, specificitdsa
93,3%, pozitiv prediktiv értéke 84,3%, a negativ
prediktiv értéke pedig 92,6% volt.

Az ASD szindréma
tavoli diagnézisa és kovetése
MI segitségével

A publikici6 dltalinossigban is rdimutat a digita-
lis fenotipizalds (azaz a mesterséges intelligen-
cidval végzett fenotipizalds) novekvd fontos-
sdgdra az orvosi kutatdsban és a klinikai gyakor-
latban.

Emellett a kozlemény igéretes eredményeket
produkalé 4j mobilalkalmazast (SenseToKnow)
mutat be, amelyet kisgyermekek (16-40 hoéna-
pos) autizmusanak tavoli (remote) sz{irésére ter-
veztek, és ami a ,hagyominyos” diagnosztikai
eljarassal azonositott ASD-s és neurotipikus
(kontroll-) gyermekek egyes spontin és kival-
tott, vizudlisan detektdlhaté reakciéinak gépi
tanuldssal (ML) torténd rogzitésén alapul.

Ez az MI-rendszer lehetdvé teszi a gyermek
otthoni, tdvoli megfigyelését, diagnosztikai és
kovetési célbol. A SenseToKnow segithet lekiiz-
deni a kozvetlen hozzaférés akadilyait, kiillono-
sen a rosszul ellitott teriileteken €18 csalidok
szdmdra, vagy azoknak, akiknek logisztikai
nehézségeket kellene 4thidalni a klinikai taldlko-
z6kon valé részvétel érdekében. Emellett a vizs-
galt gyermekek reakciéi otthoni, megszokott
kérnyezetiikben keriilnek megfigyelésre.

A SenseToKnow-hoz a fejlesztk részletes és
folyamatos alkalmazasi utasitasokat adhatnak
online YouTube-on vagy Zoomon keresztiil, és a
mesterséges intelligencidval kapott eredmények
alapjan szabvinyositott telemedicinélis értékelé-
seket végezhetnek. A szerz8k kozleményiikben
bizonyitjik, hogy szdmitégépes litis- (CV-) és
gépi tanulds- (ML-) alapt alkalmazdsuk nagy
diagnosztikai pontossigot ér el az autizmus korai
kimutatdsiban.
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Vizsgélati személyek

A 2020 szeptemberéts]l 2023 decemberéig tartd
vizsgalatba 756, 16 és 40 honapos kor kozotti
kisgyermeket vontak be. A kizdrisi kritériumok
a vizsgilati bedllitist megakadilyoz6 nem ASD
eredetli szenzoros vagy motoros kirosodisok
voltak, amelyek példdul akadilyoztik volna a
gyermek nyugodt @l8 helyzetét. A kutatisban
végiil 8sszesen 620 kisgyermek fejezte be az
Osszes vizsgilati eljirdst. A nemzetkozileg vali-
dilt dgynevezett ,hagyominyos” ASD-diag-
nosztika alapjin (a részleteket itt nem bemutat-
va) 188 gyermek bizonyult ASD-ben érintett-
nek, mig 401 gyermek volt neurotipikus, azaz
8k a tovabbi vizsgilatok szdmdira kontrollko-
horszként szerepeltek.

A minta demografidja valtozatos volt, koril-
beliil 15% fekete vagy afroamerikai és 16% spa-
nyol/latin szdrmazasi gyermek szerepelt mind-
két csoportban.

A gépi tanuldssal (ML)
,betanitott” eszkoz hasznalata

A SenseToKnow egy okostelefonon vagy tébla-
gépen mikddd mobil autizmussz{irg alkalmazas
(app), amely objektiv és kvantitativ értékelést
nydjt az autizmus korai viselkedési jeleirdl sza-
mitogépes litds (CV) és gépi tanulds (ML) alap-
jan. A sziillk/gondozdk otthonrél letsltik és ke-
zelik a rendszert.

Az alkalmazas stratégiailag megtervezett fil-
meket és jitékokat jelenit meg iPhone-on vagy
iPaden, mikézben rogziti a gyermek viselkedési
reakcioit az eszkdz el8lapi kamerdjin és érintési
érzékel&in keresztill. A SenseToKnow érzékeli és
szdmszer(siti a kovetkez8 paramétereket:

— szocidlis figyelem/pillantds mintdzatai,

— fejmozgasok,

— az arckifejezések Osszetettsége,

— pislogasi gyakorisig,

—a nevén szoélitasra adott vilasz,

— a motoros viselkedés,

— a buborékpattogtatés jaték esetében a kép-
ernyd megérintésének gyorsasiga és taldlati ered-
ményessége.

A gyermek viselkedésérsl készilt felvétele-
ket, egyes viselkedési fenotipusokat a Sense-
ToKnow rendszer szdmszer{isiti, és az anam-
nézissel kiegészitve az ML-algoritmus automa-
tikusan elemzi. A SenseToKnow magas szinti
diagnosztikai pontossigot mutat: a jelvevd
miikodési jelleggorbe alatti teriilet (ROC) 0,92,

érzékenysége 83,0%, specificitisa 93,3%, pozi-
tiv prediktiv értéke 84,3%, negativ prediktiv ér-
téke 92,6%.

A vizsgilat menete

A gondozok/sziil6k azt az utasitist kapjék, hogy
tartsik az olikben a gyermeket, mikézben a
gyermek iPhone-on vagy iPaden nézi a filmeket.
A késziilék litémagassigban, a gyermekt&l ko-
riilbeliil 60 cm-re van egy asztalon. Az alkalma-
zé4s hasznilata mintegy 10 percet vesz igénybe, és
11 rovid, fejleszt8i szempontbdl megfeleld film-
bsl és egy buborékpattogtaté jatékbol all. A ké-
sziilék el8lapi kamerdja rogziti a kisgyermekek
viselkedési reakciéit, mikozben nézik a filmeket;
ezt kovet8en a (buborékpattogtatd) jiték sordn a
gondozok egy asztalra fektetik a késziiléket,
majd révid bemutat6 utdn a gyerekek az érints-
képerny8 segitségével lebegd buborékokat pat-
togtatnak, mikdézben az app régziti az érintési
adatokat.

A filmeket 30 képkocka/mdsodperc sebesség-
gel vetitik, mikozben elemzik a gyermek arcanak
nyomon kovetését. 49 arcpontot bontanak ki,
megmérik a fej pézdnak szogét az eszkozhoz
képest. A vide6bdl a tekintet jellemz8it mély
neuralis hilézat (deep learning, DL) segitségével
nyerik ki.

A CV-elemzés érvényességének
ellen8rzése

A CV-elemzés érvényességi algoritmusa minden
videoklipet értékel. Annak biztositdsira, hogy
elegend hasznilhat6 keretiik legyen a viselkedé-
si jellemz8k megbizhat6 becsléséhez, az algorit-
mus csak azokat a képkockakat foglalja magaban,
amelyekben a rendszer automatikusan észleli a
gyermek arcdnak kijeldlt pontjait, azokat a kép-
kockakat, amelyek a fejtartds kivint szogtarto-
ményan beliil vannak.

Statisztikai elemzés

Tekintettel arra, hogy az életkor befolyasolja a
viselkedési fenotipusokat a szocidlis-kommuni-
kaciés és szenzoros-motoros teriileteken, ezt a
kisgyermekkor korai szakasziban linedris reg-
resszi6 illesztésével normalizaljk. Otszérds be-
dgyazott keresztellen8rzést haszniltak a robusz-
tus/elfogulatlan osztilyozasi teljesitmény értéke-
lésére. A 95%-os konfidenciaintervallumokat a
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Hanley-McNeil-médszerrel, minden statisztikat
Python 3.8.10-eljardssal értékelnek.

A SenseToKnow tdvoli adminisztriciéjanak
diagnosztikai pontossiga hasonlé a kiilénboz8
eszk6zokon. Az alkalmazis diagnosztikai pon-
tossiga 30 hénaposndl fiatalabb gyermekeknél
0,90 + 0,03, a szenzitivitds 78,0 + 7,6%-osnak, a
specificitds 94,8 + 2,1%-osnak bizonyul.

A diagnosztikai pontossig 6sszehasonlithat6
fitk és lanyok, fehér és fekete gyerekek esetében,
valamint a spanyol/latin és nem spanyol/latin
gyerekek korében.

Konkldzié

A jelen tanulminy eredményei azt mutatjik,
hogy a SenseToKnow MI-rendszer mobilalkal-
mazds formédjdban pontosan képes észlelni a
korai autizmus jeleit, a gondozdk éltal otthon
hasznilt sajit eszkozeiken.

Az autizmus otthoni sziirésére szolgilé mo-
bilalkalmazas, valamint a telemedicindlis diag-
nosztikai felmérések csokkentik a szolgaltata-
sokhoz val6 hozzaférés akadilyait azon csalidok
szdmdra, akik tdvol élnek a gyermekorvosi rende-
18t8l, vagy akiknek munkabeosztasa vagy anyagi
koriilményei megnehezitik a klinikdra utazést.
A sziiréseknek a gyermek megszokott kdrnye-
zetben torténd elvégzése, ahol és amikor a gyer-
mek kevésbé faradt vagy stresszes, reprezentati-
vabb képet nyujthat a gyermek viselkedésérsl.
Az alkalmazissal végzett longitudindlis megfi-
gyelés tavolrol kovetheti nyomon a gyermek vi-
selkedésének elSrehaladdsit az id8 muldsaval.

A tanulminynak a szerz&k altal is hangsulyo-
zott korldtja a felmeriils lehetséges mintaelfo-
gultsdg. Minthogy az alapelldtdson keresztiil fel-
vett gyermekek etnikai hittere és életkora hete-
rogén volt, a szerz8k véleménye szerint tovibbra
is alapvetd sziitkség van a kiilénb6z8 oktatisi,

etnikai héitteri gyerekekkel végzett nyomon
kovetési vizsgalatokra. Igy hosszabb tavon ret-
rospektivan is figyelembe lehet venni olyan visel-
kedési jellemz8ket, amelyek manifesztilédnak
vagy megvaltozhatnak id&sebb korban. Mint sok
miés vizsgilatban is, az elektronikus betegporta-
lon és a szolgéltat61 beutal6n keresztiil toborzott
résztvev8k mintdja nem feltétlen titkroézi
ardnyosan a sz{irésre megcélzott altalinos popu-
liciét. A jovSbeni tanulminyoknak meg kell
vizsgalniuk, hogy vannak-e etnikai kiilénbségek
a gondoz6i attitlidokben a mobilalkalmazisok
hasznilata sordn, és az egyiitt eléfordulé allapo-
tok, mint példaul a figyelemhianyos/hiperaktivi-
tisi zavar és az értelmi fogyatékossig milyen
hatdssal vannak az ASD MI-értékelésére.

A jovEt tekintve még kifinomultabb diagnosz-
tikai eszkdzokkel és mesterségesintelligencia-
programokkal szdmolhatunk, amelyek 4tfogé
betegadatokhoz — koztik genomikihoz, részle-
tes klinikai el6zményekhez és még eltérs kor-
nyezeti expoziciékhoz — is hozzaférhetnek, ame-
lyek tovabbfinomithatjak és gyorsithatjak az
autizmus diagnézisit MI-vel. Az ilyen eszkdzok
potenciilisan azonosithatnak kilonbozg ASD-
alcsoportokat, amelyek mindegyike sajit optima-
lis beavatkozasi stratégiaval rendelkezik.

Emellett szamolni kell az ilyen technolégidkat
kisérd etikai megfontoldsokkal is. Az adatvéde-
lem biztositdsa, az MI-algoritmusok lehetséges
torzitdsainak kezelése, valamint a klinikai meg-
itélés kulcsfontossigt szerepének megsrzése a
diagnézisban kiemelked@en fontos, mivel ezek
az eszk6zok a késsbbiekben a napi gyakorlatba is
integralhat6ak.

Az autizmus tdvoli szlirése potencidlisan
csokkenti az autizmussz{irés eldtt 4116 akadalyo-
kat, ami csokkentheti a szolgaltatasokhoz és a
tdmogatashoz val6 korai hozziférésben mutat-
kozé kiilonbségeket, valamint javithatja az ASD
korai diagnézisinak eredményességét.
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