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Recenzja

Rozprawy na stopien doktora nauk o zdrowiu w dyscyplinie nauki medyczne mgr
Eweliny Wolanskiej pt. ,, Analiza genotypu i fenotypu dzieci z zespotem CHARGE
oraz ocena jakosci zycia ich rodzin”

Zespot CHARGE stanowi interdyscyplinarny problem zdrowotny. Zespot ten jest
rzadkim zaburzeniem neurorozwojowym o duzej heterogenicznosci fenotypu.
Nazwe zespotu tworzy akronim pochodzacy od gtdwnych zaburzen
obserwowanych w tym zespole (C-coloboma, H- heart defect, A- atresia choanae,
R- retarded growth, G- genital hypoplasia, E- ear). Interesujgca metanaliza
autorstwa Thomas i wsp., opublikowana w 2022r i poswiecona fenotypowej
charakterystyce zespotu CHARGE przeprowadzona na podstawie 42 badan (1675
pacjentéw) wykazata wysoka czestosé wystepowania opdéZnienia rozwoju
psychoruchowego (84%), niepetnosprawnosci intelektualnej (64%), zachowan
agresywnych {48%), samookaleczen (44%) i trudnosci ze snem (45%). Metaanaliza
wykazata istotny zwigzek miedzy niepetnosprawnoscia intelektualng a
zaro$nieciem nozdrzy tylnych, niepetnosprawnoscig intelektualng a anomaliami
ucha wewnetrznego, trudnosciami ze snem a niedoborem hormonu wzrostu oraz
trudnosciami ze snem a zaburzeniami motoryki duzej.

Omawienie pracy

Przedstawiona do recenzji praca doktorska pt. ,, Analiza genotypu i fenotypu dzieci
z zespotem CHARGE oraz ocena jakosci zycia ich rodzin” zostata przygotowana pod
kierownictwem promotora Pana Prof. dr. n. med. Roberta Smigla, petnigcego
funkcje kierownika Katedry i Kliniki Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii i Choréb
Metabolicznych Uniwersytetu Medycznego im. Piastéw Slgskich we Wroctawiu.

Przedstawiong do oceny rozprawe doktorskg rozpoczynajg: wykaz stosowanych
skrétéw, wstep, cel pracy, materiaf i metody, wyniki, dyskusje, wnioski. Praca Pani
mgr Eweliny Wolariskiej ma konstrukcje typowa dla rozpraw doktorskich i w dalszej
kolejnosci zawiera: streszczenie w jezyku polskim oraz w jezyku angielskim, spis
tabel i wykreséw. Zakonczenie pracy doktorskiej stanowi zamieszczony dorobek
naukowy, zZyciorys i wyksztafcenie doktorantki.

Praca liczy w sumie 86 stron, obejmuje 50 tabel i 6 wykresow i oraz 2 zdjecia.
Rozprawa jest napisana w sposob bardzo staranny, syntetyczny, z wielostronna
analizg poruszanych kwestii, co zastuguje na uznanie.



Katedra i Klinika
Neurologii Dzieciecej
SUM w Katowicach

40-752 Katowice,
ul. Medykéw 16

Kierownik Kliniki

drhab. n med Justyna Paprocka
Profesor Slaskiego Uniwersytetu
Medycznego

tel : (+48 32) 207-16-01

SEKRETARIAT
tel.: (+48 32)207-16-00

fax: (+4832) 207-16-15
neurdeiec@sum.edu pl

Slaski Uniwersytet
Medyczny w Katowicach

Ocena recenzenta

Wstep

Wstep pracy przedstawiony na 27 stronach zawiera interesujgce wprowadzenie
do wszystkich waznych watkéw merytorycznych wystepujgcych w pracy, ktérymi
doktorantka zajeta sie w dalszej czesci przygotowanej rozprawy doktorskiej.
Autorka wykazata sie duzg znajomoscia literatury w omawianej dziedzinie. We
wstepie w bardzo uporzgdkowany sposéb przedstawiono kryteria diagnostyczne,
diagnostyke pre- i postnatalng oraz diagnostyke réznicowg zespotu CHARGE (z
uwzglednieniem zespotéw monogenowych i poligenowych, liczbowych zaburzen
chromosomow oraz aberracji w strukturze chromosomdw). Ciekawym elementem
wstepu jest takze fragment poswiecony holistycznej opiece nad osobg z zespotem
CHARGE, w ktérym poruszono takze aspekt zwigzany ze wsparciem
instytucjonalnym pacjentow i ich rodzin.

Cele pracy
Cele pracy doktorskiej zawarte sa w jej tytule.

Materiat i metody

Grupe badana stanowito 29 pacjentéw z rozpoznanym zespotem CHARGE w wieku
od 3 do 26 lat (wiek sredni ok 8 lat), z niewielkg przewagg pici zerskiej (N=16,
55%). Z uwagi na rozpieto$¢ wieku badanych, okreslenie ,dzieci z zespotem
CHARGL" nie jest do koica miarodajne. Celem zebrania informaciji o grupie
badanej, mgr Ewelina Wolanska stworzyta i wykorzystata wtasng ankiete, ktérej
celem byto szczegétowe zbadanie historii choroby pacjenta oraz procesu
diagnostycznego i opieki wielospecjalistycznej.

Wyniki

W tej cze$ci dyzertacji szczegétowo przedstawiono analize demograficzng, dane
okresu okotoporodowego, rozwdj psychoruchowy, dane dotyczgce edukacji
pacjentdw, diagnostyki neuroobrazowej (badanie usg, TK, MR glowy), diagnostyki
molekularnej (obecnos$¢ wariantu patogennego lub potencjalnie patogennego w
genie CHD?7), objawodw klinicznych: okulistycznych (coloboma u 100% pacjentow),
wady serca (82,8% pacjentow), zarosniecia nozdrzy tylnych (35% badanych), wad
uktadu moczowo-piciowego (58,6% pacjentdw), zaburzen endokrynologicznych
(niskorosto$¢ u 76% badanych, z ktérych tyko jeden pacjent zostat poddany terapii
hormonem wzrostu), gastroenterologicznych, zaburzen stuchu (niedostuch u
86,2% badanych), wystepowania infekcji drég oddechowych. W analizie zostata
uwzgledniona takze sytuacja socjoekonomiczna rodziny. Analiza jakosci zycia na
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podstawie kwestionariusza PedsQL 2.0 oraz w oparciu o wyniki Kwestionariusza
Dobrego Matzenstwa (KDM-2) wykazata, iz jakos$¢ zycia jest na srednim poziomie.
Wyniki badan zostaty przestawione w formie tabelarycznej, co nadaje pracy
przejrzysty charakter. Analiza rozwoju psychoruchowego wykazata, ze pacjenci
samodzielnie siadali w 21,3 miesigcu zycia, samodzielnie chodzili ok. 36 miesigca
zycia, pierwsze stowa byly wypowiadane ze zrozumieniem po 27 mz. W tabeli 22
zawierajgcej informacje dotyczace otrzymywanej opieki i pomocy rodzice ocenili
jakos¢ otrzymywanej opieki jako dobrg (48%). Analize statystyczng wynikéw
badan przeprowadzono z zastosowaniem wiasciwie dobranych testow.

Dyskusja

Dyskusja zostata podzielona na trzy czesci. Pierwsza podejmuje temat oceny
genotypu, druga ocene fenotypu dzieci z zespotem CHARGE, trzecia czes¢ badania
prezentuje jako$¢ zycia rodziny. Dyskusje przeprowadzono rzeczowo i
wyczerpujgco, a uzyskane wyniki rzetelnie poréwnano z wybranymi, pozycjami
pismiennictwa. W rozdziale , Dyskusja” zostaty omdwione i uzasadnione
otrzymane wyniki badan. Autorka wykazata sie duzg znajomoscia literatury w
omawianej dziedzinie przy interpretacji wynikéw, o czym $wiadczy duza liczba
odniesien naukowych (81 pozycji literaturowych) pomimo rzadkosci
wystepowania zespotu CHARGE. Cytowane pi$miennictwo zawiera aktualne dane
dotyczace przedmiotu badan.

Whnioski
Whioski ptynace z przeprowadzonej pracy badawczej stanowia doktadng
odpowiedz na postawione cele badawcze.

Pi$miennictwo

Pi$miennictwo obejmuje 81 pozycji jest prawidtowo dobrane, odpowiednio do
prezentowanego problemu. Cytowane pismiennictwo zawiera aktualne dane
dotyczgce przedmiotu badan.

Podsumowanie

W dorobku naukowym pani mgr Eweliny Wolaniskiej znajduje sie 8 publikacji o
tacznej wartosci wskaznika oddziatywania 1F=22,581punktéw i sumarycznej
punktacji MEiIN rownej 600 punktow.

Praca doktorska zostata napisana niezwykle starannie. Strona redakcyjna
rozprawy nie budzi najmniejszych zastrzezen, Autorka wykazata sig duzg
znajomoscig literatury w prezentowanej dziedzinie. Pani mgr Ewelina Wolarska
dokonata precyzyjnej i wieloetapowej analizy 29-osobowej grupy pacjentow z
rozpoznanym zespotem CHARGE.
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Rozprawa doktorska pani mgr Eweliny Wolanskiej spetnia warunki okreslone w
art.187 Ustawy z dnia 20 lipca 2018r Prawo o szkolnictwie wyzszym i nauce (Dz.
U.2018 poz. 1668) i w zwigzku z powyzszym przedktadam Radzie Dyscypliny Nauki
o Zdrowiu Uniwersytetu Medycznego im. Piastow Slgskich we Wroctawiu wiosek o
dopuszczenie pani mgr Eweliny Wolanskiej do dalszych etapdéw postepowania o
nadanie stopnia doktora nauk medycznych i nauk o zdrowie w dyscyplinie nauki o
zdrowiu.

Z powazaniem

KIEROWNIK

Katedry i Kliniki Neurologii Dziecigeej
$laskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach
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