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Ocena
rozprawy doktorskiej mgr Marii Libury Choroby rzadkie: analiza barier

w dostepie do opieki medycznej oraz potrzeb i oczekiwan polskich
pacjentéw i ich opiekunéw przygotowana na zlecenie  Rady
Dyscypliny Nauki o Zdrowiu Wroctawskiego Uniwersytetu Medycznego

im Piastéw Slgskich

Obserwowany od kilkunastu lat gwattowny postep z zakresie
diagnozowania choréb rzadkich , definiowanych jako wystepujgcych z

czestoscig powyzej 1:2000 zywych urodzen, jest niekwestionowany.

Nadal jednak ich celowane leczenie jest mozliwe tylko w kilku procentach
Dlatego dziatanie catego zespotu leczniczo - opiekuficzego skupia sig
na poprawie jakosci zycia pacjentébw . Modele opieki réznig si¢ w
poszczegoblnych krajach, nigdzie jednak nie udato sie wypracowac
idealnego modelu postepowania. Dopiero jednak zdiagnozowanie
potrzeb jest podstawg do tworzenia dobrej jakosci opieki nad pacjentem
z chorobag rzadkg. Mgr Maria Libura od lat publikuje jak roéwniez
wypowiada sie na temat potrzeb pacjentéw i ich opiekunéw w zakresie
choréb rzadkich. Jest w tej dziedzinie niekwestionowanym autorytetem.
Wspétpracuje nie tylko z organizacjami polskimi ale takze z
europejskimi systemami opieki, w tym z European Joint Programm for

Rare Disorders, petnigc w tych gremiach funkcje eksperckie. Dlatego z



wielkim zainteresowaniem zapoznatam si¢ z wynikami Jej diugoletniej

pracy i wynikajacymi z niej doswiadczeniami.

Przedstawiona do oceny praca liczy 188 stron, podzielona jest na
10 rozdziatéw, ktorych struktura odpowiada ogdlnie przyjetemu wzorcowi
pisania prac naukowych o charakterze badawczym . Zawiera 19 tabel
oraz cztery ryciny oraz 67 wykreséw, przedstawionych w sposéb jasny i
uzasadniajgcych ich umieszczenie w tekscie . Pismiennictwo obejmuje
138 pozycji, gtéwnie anglojezycznych, utozonych wedtug kolejnosci
cytowan, w wigkszosci pochodzgcych ~ z ostatnich Kilku lat,
odpowiadajgce podjetej tematyce. Ich wybér jest uzasadniony i zawiera

najnowsze publikacje z interesujgcego Doktorantki zakresu

Przedstawione tezy pracy doktorskiej wraz z wstgpem, opisem
celowosci prowadzonych badan, dyskusja nad wynikami badan z
omoéwieniem istotnych zagadnien zawartych w publikacjach oraz
podsumowaniem nie budzi zastrzezen merytorycznych. Powyzsze

zagadnienia sg przedstawione w sposob jasny i logiczny .

Wstep pracy jest podsumowaniem obecnej wiedzy dotyczace]
funkcjonowania system opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi w
Europie i Polsce. Od razu nalezy zaznaczy¢, ze Doktorantka niezwykle
stusznie zwraca uwage na dwa podstawowe aspekty: szacunkowos¢
danych wynika z braku prowadzenia rejestru chordob rzadkich w Polsce ,
te luke ma uzupetni¢ Plan Choréb Rzadkich . Nie jest bowiem mozliwe
szacowanie potrzeb nie znajgc skali problemu. Drugim w kolejnosci
waznosci problemem jest brak klarownego systemu przyznawania
zasdwiadczen a nastepnie $wiadczen dla pacjentow z
niepetnosprawnoéciami wynikajgcymi z choroby rzadkiej. Do znakomitej
analizy tego problemu przeprowadzonej przez Autorke zaréwno we

wstepie jak i dyskusji dodam fakt wstydu i upokorzenia doznawanego



przez starajgcych sie o takie Swiadczenia opiekunéw. Wyniki
przeprowadzonych przez Doktorantke badan réwniez dobitnie wskazuja
na ten problem. Cel pracy okreslono wtaséciwie a zastosowana metoda
badawcza nie budzi zastrzezen. Anonimowo$¢ danych zapewnia
wiekszg szczero$¢ wypowiedzi, co wielokrotnie udowadniano w innych
publikacjach opartych o badania ankietowe. Tym bardziej ze ankieta
zahacza o intymne dane takie jak status ekonomiczny czy dobrostan

psychiczny.

Badania ankietowe przeprowadzone przez Doktorantke sa wg mojej
wiedzy pierwszym tak obszernym opracowaniem stanu oraz potrzeb tej
grupy pacjentow i ich rodzin . Jest zatem bezcennym zrodtem wiedzy |
diagnoza spoteczng zagadnienia chorob rzadkich w Polsce. Wybrano
dwie choroby ktére sa weryfikowane badaniem przesiewowym -
fenyloketonurie oraz mukowiscydoze, nie dziwi wiec znakomity stopien
ich rozpoznawalnosci. Nieliczni tylko pacjenci doznali opo6znienia
diagnozy, w przypadku fenyloketonurii  byli to pacjenci dorosli,
diagnozowani jeszcze przed wprowadzeniem szczelnego przesiewu, w
przypadku pacjentéw z mukowiscydozg pdzniejsza diagnoza dotyczy
pacjentéw z nietypowymi postaciami badz, podobnie jak w przypadku
fenyloketonurii, z  okresu niepetnych  badan przesiewowych
mukowiscydozy. Obecny , konsekwentny i szczelny system tych badan z
pewnoscig pozwoli na petne usprawnienie diagnostyki. Podobnie jak
rozszerzenie puli badan przesiewowych ( najlepszy przyktad SMA) .
Przeprowadzenie takiego opracowania za kilkka lat, uwzgledniajgc
podobne problemy bytoby bardzo interesujace.

W zespole Duchenne’a objawy kliniczne pojawiaja sie w wieku kilku lat, z
tego moze wynika¢ opdznienie diagnostyki. Podobna zaleznos¢ ma

miejsce dla nerwiakowtdkniakowatosci typu | ( NF1) gdzie poszczegolne



objawy kliniczne moga pojawiac si¢ z wiekiem . Znacznie gorzej, zreszta
nie tylko w Polsce przedstawia sie diagnozowanie innych chorob
rzadkich , gdzie wieloobjawowo$C, a czesto niejasnos¢ obrazu
klinicznego prowadzi do niepewnych wnioskow . Dlatego znowu apel o
konieczno$é wdrozenia refundowanej pewnej diagnostyki genetycznej,

co stusznie podkresla Autorka, takze w dyskusji .

Niezwykle interesujace sg wyniki dotyczgce zrédet pozyskiwania wiedzy
o chorobe rzadkiej . Zwraca uwage fakt braku dostepnosci do wiedzy
czesto tylko w jezyku angielskim sprawia, ze nadal istnieje koniecznosc¢
tworzenia platform informacyjnych w jezyku polskim  z prostymi
odnosnikami do nich ktore wysoko pozycjonowatyby sie. Nieoceniong
funkcje w zakresie szerzenia wiedzy petnig organizacje pacjenckie. Dziwi
fakt ze tak niewielu respondentéw wskazuje je jako element zrodet
informaciji. Jest to o tyle ciekawe ze akurat w jednostkach wybranych do
ankiety dziatajg silne organizacje pacjenckie. Moze jednak termin

kontakty osobiste — jest uzupetnieniem tego punktu.

Ankieta obrazuje takze dramatyczne wotanie 0 ustalenie lekarza
prowadzgcego dla pacjenta z chorobg rzadkg, niezaleznie od statusu,
miejsca zamieszkania itd. znalezienie takiej osoby jest nadal problemem,
Dla choroby rzadkiej , zwykle wieloobjawowej ma to znaczenie
podstawowe. Podobnie jak zapewnienie profesjonalnej koordynowanej
opieki w oparciu o centra eksperckie. Doktorantka od lat jest
oredowniczkg ich powstawania i Jej uwagi dotyczgce tego zagadnienia

sg nieocenione.

Na marginesie rozwazan wylania sie takze rosngcy problem oséb
mtodocianych i dorostych z chorobami rzadkimi. Dane przedstawione

przez Doktorantke dobitnie wykazujg ze z wiekiem pacjenta poziom

opieki wyraznie spada, ale ta obserwacja dotyczy wszystkich krajow ,



takze wysoko rozwinietych i jest wyzwaniem dla kazdego systemu opieki

zdrowotne;j.

Znaczna niestety grupa respondentow korzysta ze zbiérek publicznych
( w tym 1%) , to kolejny dowdd niesprawnosci systemu opieki w
chorobach rzadkich. | bardzo dobrze ze ta informacja zostata zawarta w
ankiecie, podobnie jak dane dotyczgce obiektywnego wptywy choroby na

warunki zycia rodzin.

Strona 25 - termin mechanizmy fizjologiczne zastgpita\bym:

patofizjologiczne
Prosi sie wyjasnienie terminu ,zbiory danych podituznych”

Przedstawione jako podsumowanie pracy wnioski sg generalnie istotne i
stuszne, sprébowatabym jednak zmniejszyc ich iloé¢. By¢ moze udataby
sie proba ograniczenia liczby wnioskow zwigzanych zwiaszcza z
diagnozowaniam oraz dostgpem do wiedzy - nadaloby to klarownosci

pracy i utatwitoby czytelnikowi wytonienie gtéwnych tez podsumowania .

Podsumowujac — piszgc powyzszg recenzjg zdatam sobie sprawe ile
jednak w ostatnich latach dokonato sig wiele istotnych zmian w zakresie
diagnostyki i opieki nad chorobami rzadkimi. Doktorantka , od lat
zwiazana z systemem opieki nad chorobami rzadkimi nie jest lekarzem,
ale reprezentantem szeroko pojetej gatezi zdrowie publiczne. Ale wnioski
stawiane przez Nig sg w zasadzie zgodne z naszym stanowiskiem tzn
osob ktére od lat diagnozujg i lecza pacjentéw z chorobami rzadkimi
Jasne ze jesteémy gdzie$ na poczgtku drogi, ale owa droga istnieje i
wiemy dokgd chcemy zeby doprowadzita.

A stanie sie to dzieki takim opracowaniom jak praca doktorska mgr Marii

Libury w co gteboko wierze. Licze takze ze Doktorantka bedzie nadal

prowadzita swoje badania , bo to nasza wspolna droga.



Po zapoznaniu sie z rozprawg stwierdzam, ze przedstawiona przez
Irozprawa doktorska pani mgr Marii Libury Choroby rzadkie: analiza
barier w dostepie do opieki medycznej oraz potrzeb i oczekiwan
polskich pacjentéw i ich opiekunéw spetnia kryteria i wymogi
ustawowe stawiane rozprawom na stopien doktora [rozprawa odpowiada
warunkom okreslonym w art. 13 ust.1 z dnia 14 marca 2003 roku o
stopniach naukowym oraz o stopniach i tytule w zakresie sztuki oraz
par 6.Rozporzadzenie Ministra Nauki i Szkolnictwa Wyzszego z dnia 19
stycznia 2018 roku, w sprawie szczegétowego trybu i warunkéw
przeprowadzenie czynnosci w przewodzie doktorskim, w postepowaniu
habilitacyjnym oraz w postepowaniu o nadanie tytutu profesora. |
dlatego wnosze do Rady Dyscypliny Nauk o Zdrowiu Wroctawskiego
Uniwersytetu Medycznego im Piastow Slagskich o dopuszczenie mgr
Marii Libury do dalszych etapoéw przewodu doktorskiego. Wnioskuje

takze o przyznanie wyrdznienia.
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