Recenzja
pracy pt. ,Ocena endokrynologiczna dzieci z zespolem Schwachmana-Diamonda” w

przewodzie doktorskim Pani lek. Agnieszki Bogusz-Wojcik

Przedmiotem ciekawej i potrzebnej pracy doktorskiej Pani lek. Agnieszki Bogusz-
Wojcik byla wszechstronna retrospektywna analiza kliniczna pacjentow z zespotem
Schwachmana-Diamonda, ze szczegdlnym uwzglednieniem zaburzen hormonalnych
obserwowanych w badanej grupie. Praca stanowi oryginalne rozwigzanie problemu naukowego
a takze wskazuje na umiejgtno$¢ doktorantki samodzielnego prowadzenia pracy naukowe;.

Uktad pracy jest typowy dla rozprawy doktorskiej bedgcej podsumowaniem spdjnych
tematycznie publikacji autorki dotyczacych omawianego zagadnienia i obejmuje obszerny
wstep, ogolne cele rozprawy oraz jej cele szczegotowe, w skrocie materiat i metody, wyniki,
wnioski, streszczenie po polsku i angielsku oraz niezbedne dodatki jak, zgoda komisji
bioetycznej, o$wiadczenia wspotautoréw publikacji o ich zaangazowaniu w powstanie
publikacji oraz bogate pi§miennictwo (96 pozycji).

Na pozytywne podkreélenie zastuguje szata graficzna rozprawy i staranno$é jezykowa
- jako wieloletni redaktor réznego typu wydawnictw znalaztem tylko naprawde nieliczne
drobne potknigcia jezykowe, nad ktérymi przejde do porzadku dziennego i nie bede ich tutaj
wymieniat.

Wspotczesne prace doktorskie sktadajace si¢ z podsumowania publikacji, czesto takich
ktore ukazaly si¢ w recenzowanych migdzynarodowych czasopismach, zwalnia niejako
recenzenta z nadmiernej wnikliwodci, a takze stwarza mu pewien dyskomfort jesli przysztaby
mu ochota na bardzo krytyczng oceng prac ktére juz sie ukazaly i zyjg wlasnym zyciem
umozliwiajgcym ich zakwalifikowanie jako pracy doktorskiej. W tym konkretnym przypadku
na szczgscie nie znalaztem istotnych watpliwodci i dylematéw ktore pozwolityby mi

powatpiewaé w oceny dokonane juz przez recenzentow tych publikacji.

Wstep

Jest zarazem obszerny, jak i syntetyczny wskazujgcy na doskonata znajomosé tej
choroby prezentowang przez doktorantke. Wiele si¢ z niego nauczytem i przypomniatem.

Cele pracy (ogolne i szczegdlowe) zostaty przedstawione jasno i zwigzle.

Material i metody



Cho¢ ,,material” w stosunku do dzieci, a w ogéle ludzi, brzmi trochg nieswojo, to musze
przyzna¢, ze jak na rzadkos¢ choroby jest imponujacy i bardzo szeroko pod wzgledem
metodycznym opracowany. Oczywiscie metodycy badafn woleliby ocene prospektywna ale
Jednoosobowa ocena prospektywna, na dodatek przez tak mtoda osobe, jest niemozliwa i w

niczym nie pomniejsza wartogci poznawczej pracy.

Wyniki

Myslg, ze warto zwrdcié uwage na wykazane przez doktorantke znaczenie rzetelnych
badan antropometrycznych w ocenie zwlaszcza chorych z réznego typu wadami genetycznymi.
Jest to metodyka niechgtnie stosowana i czgsto pomijana, a jednak. jak widaé z tej pracy bardzo
istotna.

Szczegblng warto$¢ ma dla mnie analiza endokrynologiczna zebranego materiatu
klinicznego i wykazanie u znacznej liczby chorych (u potowy) niedoboréw hormonu wzrostu
poddajacych sig, co wazne, skutecznej terapii tym hormonem.

Wazne jest takze wykazanie osteopenii dotyczacej az 80% badanych pod tym wzgledem
pacjentow.

Wyniki majg implikacje praktyczne jesli chodzi o rutynowe postgpowanie z chorymi z
zespotem Schwachmana-Bodiana-Diamonda dotyczace zwlaszcza poszukiwania niedoboru
wzrostu spowodowanego niedoborem hormonu wzrostu, systematycznej oceny mineralizacji
kosci i wyczulenia na inne mozliwe zaburzenia endokrynologiczne a takze intensywniejszego

niz tylko badanie fizykalne poszukiwania zmian kostnych typowych dla tego zespotu.

Whioski

Whnioski sg zwigzte, tresciwe i wynikajg z przeprowadzonych badarn oraz wynikéw — no
moze z wyjatkiem zdania zawierajacego nieuprawniony i spekulatywny wniosek pochodzacy z
pismiennictwa, a ktory doktorantka zawarla w posumowaniu ,,Wydaje sig, ze niski wzrost jest
bardziej zwigzany z genotypem i niedoborem hormonu wzrostu, niz z niedozywieniem lub
niewydolnoscig trzustki”, gdyz wskaznikow niewydolnodci trzustki doktorantka nie badata lub
ich w pracy nie znalaztem. Cho¢ BMI jest u chorych z analizowanym zespolem znamiennie
statystycznie nizsze podobnie jak i wzrost to skala odchylenia wzrostu (SD — 3 dla chlopcow;
- 2,6 dla dziewczat) w stosunku do odchylen BMI (SD -1,4 u chtopcéw, -0,8 u dziewczat) jest
wyzsza, stad o niedozywieniu w ogéle w tym przypadku jednoznacznie moéwié¢ nie mozna

(mysle, ze w tym przypadku lepsza miarg bylby wskaznik Cole’a).



Dyskusja
W opracowaniu troche¢ mi jej brak, ale rozumiem, ze trudno powtarza¢ i ponownie

szeroko omawiac tresci zawarte w zatgczonych publikacjach.

PiSmiennictwo
Jego zakres, dobor oraz wykorzystanie uwazam za prawidlowy i wskazujgcy na szeroka

wiedzg i dociekliwo$¢ doktorantki. Olbrzymia wiekszo$é publikacji to badania $wieze,

zwlaszcza te dotyczace podloza genetycznego i korelacji genetyczno-fenotypowych.

Streszczenie
Jest krétkie a jednoczednie zawiera wszystkie niezbedne tresci i wskazuje na zdolno$é

syntetycznego myslenia doktorantki.

Podsumowanie
Analizujac pracg¢ doktorska, ktérej ocena byla dla mnie przyjemnoscia, a nie ciezka

praca, z pelnym przekonaniem wnioskuj¢ do Rady Naukowej Instytutu ,,Pomnik-Centrum

zdrowia Dziecka” o dopuszczenie Pani lek. Agnieszki Bogusz-Wéjcik do dalszych etapow

przewodu doktorskiego.

/fit)() < J

Prof. dr hab. n. med.
mOTRALBQEPHT
Jahsta chorol -~ e |

gastro
02-862 Wowa, wi ::c:,gb_“.

17796



