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Do Pierwotnych Niedoboréw Odpornosci (PNO) zalicza si¢ wiele jednostek
chorobowych o zréznicowanej manifestacji klinicznej. Powstajg na skutek wrodzonych
nieprawidtowos$ci genetycznych powodujacych dysfunkcje ukladu odpornosciowego.
Aktualnie wyrdznia si¢ ponad 350 r6znych jednostek chorobowych zaliczanych do PNO.
Wraz z rozwojem mozliwosci diagnostycznych, w tym gltéwnie diagnostyki genetycznej i
molekularnej, pojawia si¢ mozliwo$¢ wyodrgbniania nowych jednostek chorobowych.
Trudnosci diagnostyczne, z punktu widzenia lekarza opieki ambulatoryjnej, wynikaja z faktu
niejednorodnego obrazu klinicznego w zaleznosci od rodzaju dysfunkcji immunologiczne;:
uposledzenie identyfikacji i niszczenia patogendw, uposledzenie regulacji immunologicznej 1
uposledzenie nadzoru immunologicznego. Prawidlowe i szybkie rozpoznanie jest tym
bardziej wazne, gdyz w grupie chorych z PNO wystgpuje ryzyko rozwoju choréb
alergicznych, nowotworowych, autoimmunizacyjnych, ma miejsce zwigkszona podatno$é na
zakazenia o etiologii oportunistycznej, moga pojawia¢ si¢ nieprawidlowe reakcje
poszczepienne, wystepuje wrazliwo$é na zakazenie okreslonymi patogenami. Zdecydowanie
najczgseiej objawy kliniczne pojawiajg si¢ w dziecifistwie, ale rowniez pierwsze niepokojace

sygnaly obserwuje si¢ dopiero u ludzi dorostych. Od 1970 roku rézne organizacje podejmuya



proby katalogowania PNO. Ocenia si¢, ze okoto 1-2% populacji na $wiecie ma schorzenia
zaliczane do PNO. W krajach Unii Europejskiej problem dotyczy okolo 638 tys.
mieszkancow. W Polsce rejestrem tych chorych zajmuje si¢ od 2005 roku Polska Grupa
Robocza ds. Niedoboréw Odpornosci.

Od okoto trzydziestu lat pomocne w diagnostyce jest tzw. ,dziesig¢ objawow
ostrzegawczych” sugerujgcych rozpoznanie PNO, ostatnia aktualizacja miala miejsce w 2016
roku, jedna wersja dotyczy dzieci, a druga oséb dorostych. Wszystkie te inicjatywy stuza

temu, by jak najwczesniej chorobe rozpoznacé, a nastepnie leczy¢.

Ocena merytoryczna pracy

Tytut sformutowany jasno.

We Wstepie Autorka omawia definicje, klasyfikacje, objawy kliniczne, epidemiologig,
diagnostyke, podaje dane statystyczne PNO. Duzg czgs¢ Wstepu zajmuje charakterystyka
wybranych jednostek chorobowych i stanowi to bardzo wartosciowa czg$¢ rozprawy. Ten
fragment pokazuje jak réznorodna jest manifestacja kliniczna PNO, jakie sg z tym zwigzane
problemy diagnostyczne, jak trudno jest postawi¢ nawet podejrzenie choroby. Doktorantka na
wielu stronach rozprawy podkresla t¢ ztozonos¢ i truélnos’ci diagnostyczne. To wlasnie te
pro'blemy spowodowaly, ze zajeta si¢ proba stworzenia narzgdzia utatwiajacego podejrzenie
choroby u dzieci kierowana do lekarzy pierwszego kontaktu. W podrozdziale dotyczacym
leczenia Autorka zwraca uwage, jak niezwykle wazne jest szybkie wprowadzenie
odpowiedniego leczenia w celu zmniejszenia powiktan, poprawy jakosci zycia oraz redukcji
zgondéw. Omawiajgc rozne metody lecznicze zwraca uwage, ze rodzaj terapii bezposrednio
wynika z typu PNO, podkresla ze sukces terapeutyczny wymaga $cistej wspoétpracy z rodzing
dziecka oraz jego otoczeniem, np. przedszkole, szkota. Zwraca uwage, jak wazna jest
profilaktyka. Omoéwienie tak wielu kwestii, ktére nadal sa nierozwigzane albo watpliwe,
wskazanie czy odniesienie si¢ do przyczyn tych trudnosci, $wiadczy o duZej wiedzy Autorki z
tego zakresu. Bardzo logiczne i poprawne, z punktu widzenia metodologicznego,
sformulowane sg rozdziaty wstepu, §wiadczg tez o dobrym przygotowaniu merytorycznym do
opracowania podjetego tematu. Oryginalny jest, szczegélnie w dobie wszechobecnych
telefonéw komorkowych i internetu, pomyst stworzenia aplikacji mobilnej stuzacej pacjentom
i lekarzom w celu kwalifikacji dzieci do diagnostyki PNO, co ma ogromne znaczenie
praktyczne, jak i naukowe. Jednocze$nie Autorka zauwaza pewne ograniczenia badania,
jakim jest mala grupa badanych, co w efekcie nﬂoglo zrodzi¢ watpliwo$¢, co do poprawnosgi

sformutowanych w ankiecie pytan, ich czytelnosci czy zrozumienia dla odbiorcy.
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Praca napisana poprawng polszczyzna. Pismiennictwo dobrane prawidlowo, obejmuje
tacznie 127 pozycji, w zdecydowane]j wigkszosci obcojezyczne, bardzo aktualne.
Rozprawa napisana jest w sposob wskazujgcy na duzg znajomos¢ i zaangazowanie Autorki w
prezentowang problematyke. Jednak Autorka nie ustrzegla si¢ kilku bledow. Dos¢
powszechnie przed nawiasem kwadratowym, gdzie podana jest pozycja pismiennictwa,
brakuje spacji. Ponadto kilka razy (str. 72, 76, 77) uzywa slowa ,,ilo$¢” przy omawianiu

rzeczownikow policzalnych. Ta krytyka w zaden sposéb nie obniza wartosci rozprawy.

Ocena metodologiczna pracy

Glownym celem rozprawy jest opracowanie narzedzia do badania przesiewowego
dzieci skierowanego do lekarzy pierwszego kontaktu, dzieki czemu moglaby si¢ odby¢
wstepna kwalifikacja dzieci do dalszej opieki specjalistycznej.

~ Praca jest kilkuetapowa. Po opracowaniu ankiety zawierajacej pytania i punktacje,
stworzono aplikacje mobilng na telefon komdrkowy, nastepnie weryfikowano aplikacje w
oparciu o retrospektywng analize dokumentacji medycznej pacjentow hospitalizowanych w
III Katedrze i Klinice Pediatrii, Immunologii i Reumatologii Wieku Rozwojowego
Uniwersytetu Medycznego we Wroctawiu oraz dokonaﬁo oceny funkcjonalnosci aplikacji. Z
zatozenia aplikacja byla kierowana do lekarzy pierwszego kontaktu. Do realizacji
postawionego celu zostalo zakwalifikowanych retrospektywnie 500 pacjentow (250 bez
zaburzen ukladu odpornosciowego oraz 250 z dysfunkcjg tego uktadu). Dokumentacja
medyczna pochodzita z lat 2012-2018. Analizy statystycznej dokonaho przy uzyciu
oprogramowania PQStat. Oceny funkcjonalnosci opracowanej aplikacji mobilnej dokonato 30
osob (lekarze specjalisci w zakresie pediatrii, rezydenci w trakcie specjalizacji z pediatrii 1
studenci IV roku Wydziatu Lekarskiego).

Metodyka zwigzana z charakterystyka grupy badanej oraz organizacja badan zostata
opisana czytelnie i dokladnie. Jasno sprecyzowano problem badawczy i zastosowane metody
badawcze. Przedstawiono pytania zawarte w aplikacji mobilnej, ktére nastepnie
przyporzadkowano do trzech grup nadajac im okre§long range ((kryteria duze, matle i
dodatkowe) i punktacje. Uzyskane wyniki poddano analizie statystycznej z zastosowaniem
odpowiednich oznaczen i testow, ustalono poziom istotnosci statystycznej p<0,05.

Wyniki badan przedstawione sg na 13 stronach rozprawy, obejmuja 8 tabel i 8 rycin.
Zwraca uwage staranna szata graficzna. Ryciny bardzo trafne, wzbogacajg pracg i czynig jg

przejrzysta, tabele czsitelne. )



W sprawnie i logicznie prowadzonej dyskusji Doktorantka analizuje i interpretuje
swoje wyniki, odnosi si¢ do cytowanej literatury, jednoczesnie w sytuacjach rozbieznych lub
niewyjasnionych potrafi przedstawi¢ swoj punkt widzenia na okreslone zjawisko. Autorka
przytacza liczne opracowania literaturowe, w ktorych podejmowano proby opracowania
mobilnych aplikacji w innych dziedzinach medycyny, ktére byly dedykowane do réznych
odbiorcéw (lekarz, pacjent). Jednoczesnie z perspektywy czasu wielekro¢ nie spetnily, z
réznych wzgledow, oczekiwan badaczy. Majac to na uwadze Autorka, projektujac aplikacje,
podjeta probe unikniecia bledow poprzednikéw. Dyskusja wskazuje na duza wiedzg 1
doswiadczenie Doktorantki 1 umiejetno$¢ krytycznej oceny wynikéw wlasnych oraz
wynikow badan innych Autoréw.

Whnioski odpowiadajg zalozonym celom pracy, sa logiczne i wysnute w oparciu o
przeprowadzone badania. Autorka wykazala staranne przygotowanie do podjetych badan.
Przedstawiona praca ma logiczny uktad tresci a tok postepowania badawczego poprawny.

Praca lek. Magdaleny Prosciak ma duza wartos$¢ nie tylko naukowa, ale przede wszystkim

praktyczna.

Przedstawiona do recenzji rozprawa doktorska lek. Magdaleny Prosciak
pt. , Kwalifikacja pacjentéw pediatrycznych do diagnostyki pierwotnych niedoboréw
odpornosci z uzyciem aplikacji mobilnej na telefony komérkowe”
spelnia warunki okreslone w art. 13 ust. 1 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.)
Whnosze, wiec do Wysokiej Rady Dyscypliny Nauki Medyczne Uniwersytetu Medycznego
im. Piastéw Slaskich we Wroclawiu o dopuszczenie lek. Magdaleny Prosciak do dalszych
etapow przewodu doktorskiego. ‘

Jednoczesnie wnioskuje o wyréznienie dla przedstawionej mi do recenzji pracy z
uwagi na jej walory praktyczne dajace mozliwos¢ szybszej diagnostyki u dzieci z

podejrzeniem Pierwbtnych Niedoboréw Odpornosci, co ma dla przebiegu choroby

b loode Mol

rof. dr hab. n. med. Arleta Kowala-Piaskowska

ogromne znaczenie.



