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Recenzja rozprawy
na stopien doktora w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu
w dyscyplinie nauki o zdrowiu mgr Marii Libury pt. ,,Choroby rzadkie:
analiza barier w dostepie do opieki medycznej oraz potrzeb i oczekiwan
polskich pacjentéw i ich opiekunéw” zrealizowanej na Wydziale Nauk
0 Zdrowiu Uniwersytetu Medycznego im. Piastow Slaskich we Wroclawiu

pod kierunkiem Prof. zw. dr hab. Roberta Smigla

Choroby rzadkie, zwane tez chorobami sierocymi, stanowia istotny problem zdrowotny.
Wedlug definicji WHO sa to choroby wystepujace rzadziej niz 1:2000 zywych urodzen.
Wigkszos¢ z tych chorob jest uwarunkowana genetycznie. Znaczna liczba chorob rzadkich ma
nieznang etiologie i jedynie dla niewielkiego odsetka opracowane zostaly metody leczenia.
Obraz kliniczny tych choréb jest bardzo zréznicowany. Dla duzej grupy chorob rzadkich nie
opracowano jeszcze konkretnych kryteriow diagnostycznych, dlatego ich rozpoznanie
nastrecza trudnosci. Czgsto prowadzi to do trwajacych wiele lat wedrowek pacjentow od
lekarza do lekarza, a postawienie prawidlowej diagnozy, od wystapienia u pacjenta
niepokojacych objawow, zajmuje czesto kilka, a nawet kilkanascie lat i jest w pismiennictwie
fachowym okreslane pojeciem ,odysei” diagnostycznej. Chorzy z chorobami rzadkimi sa
czgsto osobami niepefnosprawnymi, wymagajacymi zabezpieczenia socjalnego oraz wlaczenia
spotecznego. Rozdzwigk migedzy potrzebami osob z chorobami rzadkimi, trwale zaleznymi od
prawidtowego funkcjonowania ochrony zdrowia i opieki spolecznej, a mozliwosciami

udzielania skutecznej pomocy jest znaczny.



Okreslenie barier w dostepie do swiadczen zdrowotnych osob z chorobami rzadkimi
1 proba zdiagnozowania potrzeb zdrowotnych tych osob umozliwia okreslenie zapotrzebowania
na swiadczenia zdrowotne i zabezpieczenia socjalne. Stanowi to jedno z istotnych zagadnien
w procesie planowania i budowania dtugoterminowe;j strategii zarzadzania opieka zdrowotna
i spoteczna.

Pomimo, ze jest to problem niezmiernie wazny, to w piSmiennictwie naukowym nadal
nie ma na ten temat wielu opracowan. Na podstawie dostepnych danych trudno wiarygodnie
zdefiniowac¢ aktualne potrzeby pacjentow z chorobami rzadkim w Polsce i oceni¢ skalg
ograniczen na jakie napotykaja. Dlatego zarowno wybor problematyki badawczej zawartej
w recenzowanej rozprawie doktorskiej, jak i sposob przeprowadzenia badania nalezy uznac za
trafny 1 bardzo wazny, wpisujacy si¢ w aktualne problemy organizacji opieki zdrowotne;
1 zabezpieczenia spolecznego dla grupy pacjentow szczegodlnie zaleznych od pelnego dostepu
do publicznej ochrony zdrowia. Problem ten znalazt tez wyraz w zaleceniach rady UE,
w ktorych wezwano kraje czlonkowskie do opracowania narodowych strategii dla chordb
rzadkich, majacych na celu poprawe sytuacji cierpiacych na nie pacjentow. Od ponad 10 lat
Komisja Europejska wybrata tematyke chorob rzadkich jako jedna z wiodacych dla wspélnych
rozwigzan w polityce zdrowotnej i badaniach naukowo-rozwojowych. Wszystkie wymienione
argumenty uzasadniaja celowosc podjetych przez Autorke badan.

Przedstawiona do oceny rozprawa liczy ogotem 175 stron wiaczajac pismiennictwo,
spis tabel i rycin oraz aneksy. Struktura pracy jest typowa, z wydzielonym wstepem, celami
pracy, czesciami: material i metody, wyniki, dyskusja i wnioski z przeprowadzonych badan.
Ponadto praca zawiera streszczenie w jezyku polskim i angielskim, bibliografie oraz wykaz
skrotow, spis rycin i tabel oraz 3 zafaczniki.

Tytut pracy trafnie oddaje jej tres¢. We wstepie liczacym 25 stron Autorka przedstawia
szeroko problem chorob rzadkich uwzgledniajac najwazniejsze akty prawne wprowadzajace
pojecie chorob rzadkich do polityki zdrowotnej, role organizacji pacjentow w procesie ich
definiowania, a nastgpnie ksztattowania polityki zdrowotnej wobec tej grupy choréb. W sposob
ciekawy omawia trudnosci w ustaleniu definicji chorob rzadkich i oszacowaniu czestosci ich
wystgpowania, zwracajac uwage, ze nie powstata jedna uniwersalna definicja tych chorob.
Naswietla tez przeszkody na drodze do wypracowania programow zdrowia publicznego dla
0sob z chorobami rzadkimi. Rozdzial ten $wiadczy o duzej wiedzy Doktorantki, uzasadnia
podjete cele badawcze, wskazuje na dobra znajomos¢ pismiennictwa i bardzo dobre

przygotowanie do podjecia badan.



Celem gtownym rozprawy byta analiza sytuacji chorych na choroby rzadkie i ich
opiekunow w systemie ochrony zdrowia i zabezpieczenia spolecznego w Polsce. Uwazam, ze
cel glowny pracy wraz z doborem etapow jego realizacji zostal sprecyzowany poprawnie
i zrealizowany.

Rozdziat dotyczacy metod opracowano na 13 stronach. W celu zebrania danych
Doktorantka zastosowata metode ankiety internetowej. Autorka opracowata dwa warianty
formularza ankiety: wersje dla pacjentow zlozona z 25 pytan i wersje dla ich opiekunow
zawierajaca 27 pytan. Analizie poddano 554 prawidlowo wypelnione ankiety (65%
kwestionariuszy wypetnili opiekunowie pacjentow cierpiacych na choroby rzadkie, a 35%
pacjenci). Lacznie zgloszono 132 rozne jednostki chorobowe. Autorka wydzielita 7 grup
chorob: mukowiscydoza, fenyloketonuria, neurofibromatoza, zespot Prader-Willi, dystrofie
migsniowe, rdzeniowy zanik mie$ni oraz miastenia gravis. Pozostate choroby rzadkie
polaczone zostaty w zbiorcza kategorig okreslana jako ,.inna choroba” lub | ,pozostate jednostki
chorobowe”, stanowiaca kategorie referencyjna w analizach wielozmiennowych.

Nalezy podkresli¢, ze grupa badana byta liczna, a wykorzystane w rozprawie narzedzia
badawcze zostaly starannie opracowane. Zastosowano poprawne metody statystyczne.
Pewnym mankamentem w opisie metody badan jest brak uzasadnienia wyboru niektorych
kategorii referencyjnych. Na przyktad nie wyjasniono, dlaczego analizujac zmienna ,,miejsce
zamieszkania” grupa odniesienia byly osoby zamieszkujace tereny wiejskie.

Rozdziat pracy obejmujacy wyniki, liczacy 62 strony, zostat przedstawiony w podziale
na sekcje opisujace poszczegolne zagadnienia, co ulatwia czytelnikowi zorientowanie sie
w zakresie omawianych zagadnien. Uzyskane wyniki zostaly zilustrowane przy pomocy tabel,
rycin 1 wykresow. Pomocny jest zalaczony na koncu pracy wykaz tabel, rysunkow oraz
wykresow ulatwiajacy szybkie znalezienie i zapoznanie si¢ z wybranymi fragmentami
wynikow. Za niezmiernie wazne uznaj¢ wyniki przedstawiajace zjawisko odysei
diagnostycznej. Autorka wykazata, ze ponad 50% pacjentéw z chorobami rzadkimi, ktorzy
zostali objeci badaniem, nie uzyskato rozpoznania w ciagu roku od wystapienia pierwszych
objawow choroby, a az 60% pacjentow objetych badaniem doswiadczyto btednego
rozpoznania, przy czym liczba blednych diagnoz wahata si¢ od 1 do 11. Zastanawiajace jest
to, ze bledne rozpoznania byly najczesciej stawiane osobom zamieszkujacym duze miasta
powyzej 500 tys. mieszkancow.

Przeprowadzona przez Autorke analiza wskazuje, ze nie ma prostej zaleznosci
pomigdzy szybkoscia ustalenia prawidiowej diagnozy choroby rzadkiej a bezblednoscia

stawianych rozpoznawan w procesie diagnostycznym. Co ciekawe Doktorantka stwierdza. ze



liczba btednych diagnoz nie zawsze jest wskaznikiem odysei diagnostycznej, jak to jest czesto
przyjmowane w pismiennictwie dotyczacym chorob rzadkich. Autorka sugeruje wrecz, ze
duza liczba biednych diagnoz w relatywnie krotkim czasie moze byc¢ wskaznikiem
intensywnosci procesu weryfikacji rozpoznania.

W pracy wykazano rowniez, ze publiczny system opieki zdrowotnej nie odpowiada na
potrzeby duzej grupy pacjentow (okoto 60% osob ankietowanych), a zadowolenie pacjentow
ze sposobu dziatania systemu publicznej opieki zdrowotnej w Polsce malato wraz ze
wzrostem wieku pacjentow. Najistotniejszym problemem zgtaszanym przez pacjentow byta
zbyt mata liczba lekarzy, ktorzy znajg obraz kliniczny choréb rzadkich, a takze mozliwosci
ich diagnostyki i leczenia. Zmian w pierwszej kolejnosci wymaga wiec poprawa dostepu do
lekarzy specjalistow i terapii oraz podniesienie poziomu wiedzy o chorobach rzadkich
wsrod personelu medycznego.

Autorka wykazata, ze az 82% badanych, poniosto zawodowe koszty zwiazane
z wystapieniem choroby rzadkiej u cztonka rodziny. Choroba najczesciej powodowata statg
rezygnacje z wykonywania pracy zarobkowej, szczegoOlnie wsrod mieszkafnicow terendow
wiejskich

Oceniajac te czesc pracy nalezy podkresli¢, ze wyniki przeprowadzonych analiz s
szczegolowe 1 wyczerpujace, jednak ich niektore opisy oparte na wartosciach statystycznych
wymagatyby glebszej interpretacji. Przykladowo wyniki przedstawione w tabelach 15 1 16
dotyczace analizy rzetelnosci pytan wymagaja bardziej klarownej prezentacji i objasnienia
w kontekscie prowadzonych badan. Zastrzezenia budzi zamieszczenie elementow metody
w rozdziale zawierajacym wyniki np. na stronie 85.

Kolejng czesc pracy stanowi dyskusja, obejmujaca 20 stron, porownujaca uzyskane
wyniki z danymi opublikowanymi przez innych badaczy Zostata ona przeprowadzona
w sposOb poprawny, z analiza dostgpnego piSmiennictwa. W mojej opinii w dyskusji
nalezaloby rowniez umiescic¢ krytyczna ocene wybranej metody badania i oméwi¢ ograniczenia
zwiazane z przyjeta metoda badawcza. Na przyklad wsrod oséb ankietowanych okoto 50%
mialo wyksztalcenie wyzsze, a okolo 40% srednie. Nie mozna wiec wykluczyé wplywu
poziomu wyksztatcenia respondentow na uzyskane wyniki. Wskazane byloby tez szersze
przedyskutowanie, dlaczego najszybsze rozpoznanie choroby rzadkiej mialo miejsce
w miastach do 20 tys. mieszkancow, a proces ten trwal najdtuzej wérod osob zamieszkujacych
miasta wigksze liczace od 20-100 tys. mieszkancow.

Zacytowane pismiennictwo jest obszerne i aktualne. Obejmuje 138 pozycji, z czego

znaczng czgs¢ stanowig prace z literatury swiatowej opublikowane w ciagu ostatnich kilku lat.



W pracy zamieszczono tez wykaz aktow prawnych, w ktorych mozna znalez¢ aktualne

informacje dotyczace badanych problemow.

Wyniki 1 wnioski odpowiadaja postawionym przez Doktorantke celom badania.

Whnioski w mojej ocenie wyptywaja z przytoczonych danych i analiz. Jednakze powinny byc¢

bardziej syntetyczne 1 zawarte w mniej licznych punktach. Wniosek 5 powinien by¢

sformutowany w bardziej klarowny sposob.

Z obowiazku recenzenta zwracam tez uwage na drobne bledy i niedociagniecia:

Numeracje stron zakonczono na aneksie 2, nie objeto aneksu 3;

Brak opisu osi rzednych na wielu wykresach (np. wykres 8 na str. 50);

Na rysunku 2 na str. 20 w thumaczeniu tabeli z jezyka angielskiego uzyto sformutowania
»~anomalia chromosomow”, podczas gdy okreslenie ,.aberracje chromosomowe” bytoby
wilasciwsze. Ponadto na rycinie dwukrotnie wystepuje kategoria: inne i inne wzorce
dziedziczenia;

Tabela 6 zamieszczona w wynikach pracy na str. 62 nie rozni sie od tabeli AS
zamieszczone] w zataczniku 2 na str. 166;

W tabelach Al, A2, A6 w zalaczniku 2 zamiast sformulowania . czestotliwo$é”
wilasciwszym okresleniem bylaby ,.liczba pacjentow”;

W piatym wersie od dotu na stronie 70 zamiast wykresu 20 powinien by¢ wskazany
wykres 21;

Na stronie 81 brak jest wykresow ilustrujacych poglady respondentéw na temat
obszarow opieki zdrowotnej wymagajacych zmian z podziatem na podgrupy wiekowe
1 podgrupy wyroznione ze wzgledu na miejsce zamieszkania. Zacytowane wykresy 32
1 33 ilustrujg posiadanie orzeczenia o niepetnosprawnosci;

Opisy niektorych tabel i wykresow sa mato precyzyjne;

Na str. 36, 38 i 55 zamiast sformulowania inne (mniejsze) jednostki chorobowe”

wiasciwszym okresleniem byloby . ,mniej licznie reprezentowane w badaniu jednostki

chorobowe™.

Podniesione przeze mnie uwagi maja na celu lepsze wykorzystanie uzyskanych wynikow

w przygotowywaniu publikacji.



Podsumowanie:

Przedstawiona praca stanowi oryginalne, samodzielne rozwigzanie zalozonego
problemu badawczego. Poznanie specyficznych potrzeb i probleméw pacjentéw
z chorobami rzadkimi i ich opiekunéw uznaj¢ za nowatorskie osiggniecie badawcze.

Praca $wiadczy o duzej wiedzy doktorantki i umieje¢tnosci przeprowadzenia analiz
naukowych. Nalezy tez podkresli¢ waznos$¢ i aktualno$é podjetego tematu badawczego
i jego znaczenie praktyczne dla organizatorow opieki zdrowotnej w Polsce.

W mojej ocenie rozprawa doktorska Pani mgr Marii Libury spelnia wymogi
stawiane tego typu rozprawom okreslone w art. 13 Ustawy z dnia 14 marca 2003 r.
o stopniach naukowych i tytule naukowym oraz o stopniach i tytule w zakresie sztuki
(Dz.U. nr 65, poz. 595 z p6zn.zm.) w zwigzku z art. 179 1 ust. 1 ustawy z dnia 3 lipca 2018
r. Przepisy wprowadzajjce ustawe — Prawo o szkolnictwie wyzszym i nauce (Dz.U. z
2018r. poz. 1669 z pézn.zm.).

Zwracam si¢ do Rady Dyscypliny Nauki o Zdrowiu Uniwersytetu Medycznego we
Wroclawiu o dopuszczenie Pani mgr Marii Libury do dalszych etapéw przewodu

doktorskiego.
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