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Recenzja
rozprawy doktorskiej pani mgr. Ewy Ehmke vel Emczynskiej - Seligi
pt. ,, Wplyw diety bogatobialkowej z dodatkiem surowej skrobi kukurydzianej na
stan odzywienia i wyniki badan laboratoryjnych w chorobach spichrzania glikegenu”
przygotowana na podstawie decyzji

Rady Naukowej Instytutu ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie

Przedstawiona do recenzji rozprawa doktorska pani lek. Ewy Ehmke vel Emczynskiej -
Seligi pt ,,Wplyw diety bogatobiatkowej z dodatkiem surowej skrobi kukurydzianej na stan
odzywienia 1 wyniki badan laboratoryjnych w chorobach spichrzania glikogenu” jest
wynikiem rozlegtych badan dotyczacych wplywu interwencji dietetycznej na stan odzywiania
oraz wyniki badan biochemicznych, obrazowych i kondycje pacjentéw z wybranymi
glikogenozami watrobowymi. Autorka podjela si¢ badan nad tym problemem w celu poprawy
efektéw leczenia chorych z glikogenozami watrobowymi oraz w celach poznawczych.
Badania wykonane przez Doktorantk¢ wykonywane byly w Instytucie ..Pomnik-Centrum
Zdrowia Dziecka” w Warszawie pod kierunkiem promotora prof. dr hab. Janusza Ksigzyka
oraz promotora pomocniczego dr n. med. Dariusza Rokickiego.

Glikogenoza jest przewlekia choroba rzadkg na cale Zzycie pacjenta. Glikogenozy
nalezg do wrodzonych wad metabolizmu na szlaku przemian glikogenu (Glycogen Storage
Diseases, GSD). Objawiajg si¢ nadmiernym odkladaniem glikogenu w watrobie i/ lub
migsniach prowadzac do dysfunkcji tych narzadéw. U chorych stwierdza sie wystepowanie

wielu zaburzen biochemicznych (hipoglikemii, hipertransaminazemii, hiperlipidemii,
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hipertriglicerydemii, hipermleczanemii, hipermoczanemii wysokiego stezenia kinazy
kreatynowej), natomiast postep choroby prowadzi do hepatomegalii, marskosci i
niewydolnoéci watroby, miopatii i kardiomiopatii, nieswoistych choréb zapalnych jelit,
nadciénienia tetniczego, osteoporozy, otylosci i niskorostosci. Rozréznia si¢ kilkanascie
typéw GSD, kazdy zwigzany jest z innym zaburzeniem enzymatycznym uwarunkowanym
genetycznie. W glikogenozach typu Ia, Ib, III, Vi i IX leczeniem z wyrobu jest interwencja
dietetyczna. Podstawowym zaleceniem jest regularne spozywanie positkow, takze w nocy
i unikanie przedtuzonego glodzenia, co wiaze si¢ z interwencjg dietetyczng. Postgpowanie
takie zapewnia utrzymanie stabilnej glikemii, pozwala na prawidtowy rozwdj i unikanie
dtugoterminowych nastepstw GSD. Przy modyfikacji diety czgsto powstajg niedobory
zywieniowe, ktére musza byé suplementowane. Na przestrzeni kilku dekad zmienialy sig
zasady zywieniowe w GSD. Ostatnia zmiana zalecen dietetycznych u pacjentéw z GSD
polegata na ograniczeniu podazy weglowodandw, regularnej, catodobowej podazy skrobi w
glikogenozach typu I ijejdawek nocnych w pozostatych typach glikogenoz oraz
odpowiedniej podazy biatka u wszystkich badanych.

Zmiana zalecen dietetycznych wymaga dowoddw na skutecznos¢ terapii.

Ocena pracy doktorskiej:

Ocena pracy doktorskiej obejmowata ocene merytoryczng i metodologiczng pracy oraz
podsumowanie i wnioski koricowe. Rozprawa doktorska pani Ewy Ehmke vel Emczynskiej -
Seligi zostata skonstruowana na podstawie klasycznej dysertacji. Przedstawiona do recenzji
praca obejmuje 83 stron z tradycyjnym podzialem na: Wstep, Cel i cele szczegblowe, Mate-
rial, Metody z hipotezami badawczymi, Wyniki, Dyskusj¢ z podsumowaniem wysunietych
hipotez badawczych oraz wnioskami, a takze streszczenie w jezyku polskim i angielskim, spis
rycin, tabel i wykresow, zatgczniki oraz piSmiennictwo.

We Wstepie Autorka szczegbtowo przedstawila patofizjologiczne, diagnostyczne,
kliniczne i terapeutyczne aspekty GSD. Na uwage zasluguje przedstawienie graficzne
proceséw fizjologicznych w przemianach glikogenu oraz szczegétowe opracowanie aspektow
patomechanicznych, klinicznych, diagnostycznych i terapeutycznych w opisywanych typach
GSD. Ta cze$¢ wstepu jest szczegblnie wartosciowa pod wzgledem edukacyjnym i nie
ukrywam, ze publikacja ta bedzie miata miejsce w mojej podrgcznej bibliotece, zeby zawsze
byla dostepna kiedy trzeba odswiezy¢ sobie pamigé w zawilych niuansach
patofizjologicznym, diagnostycznych i terapeutycznych GSD.

W tej czesci dysertacji nie mam uwag krytycznych.



Wstep stanowi szczegolowe i rzetelne omowienie poruszanych zagadnienn w oparciu o
szerokq i aktualng literature i pozwala czytelnikowi na zapoznanie si¢ z problemami, na
ktérych Doktorantka skupia si¢ w swojej pracy badawczej. Przedstawiona wnikliwa analiza
aktualnej literatury nie pozostawia wagtpliwosci, zZe decyzja Doktorantki o kierunku
prowadzonych badan jest w pelni uzasadniona zakresem obecnej wiedzy, zaréwno z
naukowego, jak i klinicznego punktu widzenia.

Cele rozprawy doktorskiej pani Ewy Ehmke vel Emczynskiej - Seligi zostaty
sformulowane logicznie, spdjnie i konkretnie, co potwierdza dojrzatos¢ naukowg Doktorantki.
Celem badania byfa ocena i poréwnanie stanu odzywienia pacjentow z glikogenozami typu I,
III, VI 1 IX wyjsciowo i po modyfikacji diety wiazacej si¢ ze zwiekszeniem spozycia biatka i
ograniczeniem spozycia weglowodanow w positkach, a z drugiej strony z regularng podazg
surowe] skrobi kukurydzianej — catlodobowa w przypadku osob z GSD I lub przed snem u
chorych z GSD III, VI, IX. Kolejnym celem byla analiza wynikow badan krwi
i badan obrazowych, analiza diety, ocena wydatku energetycznego i sprawnosci fizycznej
pacjentow.

Hipoteza badawcza dotyczyta wplywu diety o odpowiedniej zawartosci biatka i podazy
optymalnych dawek surowej skrobi kukurydzianej na poprawe stanu odzywienia i poprawe
wynikéw badan laboratoryjnych u pacjentéw z chorobami spichrzania glikogenu.

Przedstawiona praca jest efektem dtugofalowej pracy oryginalnej obejmujacej okresy lat
2015-2018 oraz 2020-2021, w ktorych oceniano i poréwnano stan odzywienia pacjentéw
z glikogenozami typu I, III, VI i IX wyjsciowo i po modyfikacji diety. Badania uzyskaly
zgode Komisji Bioetycznej (uchwata nr 43/KBE/2018).

Z punktu widzenia skutecznosci prowadzenia terapii dietetycznej oraz jakosci zycia
pacjentow, badania podjgte przez Doktorantke maja szerokie implikacje kliniczne. Podejscie
do zagadnienia naukowego jakie prezentuje Doktorantka $wiadczg o bardzo dojrzalym i
naukowo zasadnym potraktowaniu tematu.

Grupa badana obejmowata 25 pacjentéw, w tym 23 dzieci (GSD Ia - 5, typ Ib - 6, typ
I - 5, typ VI - 2, typ IX — 7), leczonych w Klinice Pediatrii, Zywienia i Chordb
Metabolicznych oraz w Poradni Choréb Metabolicznych [P-CZD. W pelni rozumiem liczbe
pacjentow poddanych badaniu z uwagi na rzadka czgsto$¢ wystepowania poszczegdlnych
glikogenoz. Czegstos¢ wystepowania catej grupy glikogenoz typu I to 1 osoba na 100 000,
czgstos¢ wystepowania glikogenoz typu III i IX z osobna to rzadziej niz 1:100 000, natomiast
glikogenoza typ VI to 1:70-85 tysigcy. Czyli omawiane choroby nalezg do grupy chordb ultra

rzadkich (definicja - schorzenia wystepujgce u nie wiecej niz 1 na 50 000 oséb).



Doktorantka szczegdélowo zdefiniowata problemy kliniczne pacjentéw, towarzyszace
schorzenia i wystepujace powiktania. Rozlegle badania obejmowatly analiz¢ wynikéw badan
laboratoryjnych, obrazowych (w tym densytometrii), antropometrycznych, skladu ciala,
wydolnosci fizycznej oraz wydatku energetycznego na podstawie kalorymetrii posredniej.
Oceniana interwencja dietetyczna dotyczyta modyfikacji zywienia pod katem zawartosci
biatka i weglowodanéw w positkach oraz wprowadzeniu surowej skrobi kukurydzianej/
Glycosade® lub modyfikacji jej podazy. W tej czeSci brakuje mi wynikow badan
genetycznych analizowanych pacjentéw. Chociaz grupa badana jest niewielka, jednak mozna
byloby sie pokusi¢ o opisanie ewentualnej korelacji genotypowo-fenotypowe;.

Rozdzial Wyniki badan jest bardzo szczegétowy i obejmuje az 25 stron, co stanowi
1/3 objetosci calej dysertacji. Jest to zrozumiate i $§wiadczy o skrupulatnosci Doktorantki.
Wyniki przedstawione sg bardzo rzetelnie i czytelnie. Doktorantka podsumowata wyniki
klarownymi tabelkami.

Uzyskane wyniki Doktorantka omowita w odniesieniu do szerokiej, wlasciwe dobranej i
aktualnej literatury (64 pozycji). Cytowane publikacje dowodza znajomosci przez
Doktorantke literatury przedmiotu oraz umiejetnosci korzystania z licznych i réznorodnych
zrodel wiedzy.

Rozdzial Doktorantki ,,Dyskusja” jest kwintesencjg naukowej analizy. Doktorantka
doktadnie thumaczy uzyskane wyniki badan wtasnych i odnosni je do literatury. W tej czesci
pracy wyczuwa si¢ olbrzymie doswiadczenie kliniczne Doktorantki w dietetycznym
prowadzeniu pacjentéw i rozumieniu ich probleméw zdrowotnych. Przyznajg, ze byla to
bardzo interesujaca lektura, szczegélnie, ze omawiane problemy dotycza choréb rzadkich.
Uwazam, ze ta cze$¢ badan wihasnych Doktorantki wraz z dyskusjg powinna by¢
opublikowana.

Podsumowujgc fe zasadniczq czg$¢ rozprawy stwierdzam, iz jestem pod wrazeniem
dociekliwosci Doktorantki wykazanej przy analizie badan wilasnych w toku dlugoleinich
obserwacji pacjentéw z GSD oraz doswiadczenia naukowo-klinicznego Doktorantki .

W odpowiedzi na postawiony cel, Autorka sformulowata jeden zasadniczy wniosek
wynikajgcy z zatozonej hipotezy. Ot6z dieta o odpowiedniej zawartosci biatka 1 podazy op-
tymalnych dawek surowej skrobi kukurydzianej poprawia stan odzywienia 1 pozwala na po-
lepszenie wynikéw badan laboratoryjnych u pacjentoéw z chorobami spichrzania glikogenu.

Przed przystapieniem do sformutowania wniosku Doktorantka przedstawila podsu-
mowanie zastosowanej interwencji zywieniowej i jej wptyw na zmiane wyktadnikéw bioche-
micznych i obrazowych, jak i parametréw antropometrycznych i wydolnosciowych pacjen-

tow. Polscy pacjenci z glikogenozami I, III, VI i IX przed wprowadzeniem omawianej inter-
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wencji dietetycznej doswiadczali typowych dla choroby powiktan (nadmierna masa ciala, ni-
skorostos¢, hipertransaminazemia, hiperlipidemia, hipermleczanemia, hipermoczanemia, nie-
dokrwisto$¢, niedobér witaminy Dj3). Ich dieta obfitowata w weglowodany. Sprzyjato to nie-
doborom biatka 1 skiadnikéw odzywczych w diecie. Zastosowanie opisywanej interwencji
dietetycznej pozwolilo na obnizenie, a nawet normalizacje wiekszosci badanych parametrow.
Przedstawione podsumowanie znakomicie pokazuje warto$¢ nie tylko badawczg, ale i kli-
niczng pracy. Trwajaca w Polce ewaluacja uniwersytetow i instytucji naukowych nakazuje
wskazanie jaki jest wplyw uprawianej nauki na spoleczenistwo. Praca Doktorantki doskonale
odzwierciedla tg warto$¢ bedgca esencjag nauki, ktoéra poprzez swoje osiagniecia poprawia ja-
kos¢ zycia danej spolecznosci, w tej sytuacji pacjentéw z GSD.

Podsumowujgc wniosek z pracy Doktorantki, nalezy podkresli¢, ze wyniki Jej badan
bedg wykorzystywane w praktyce klinicznej w celu poprawy efektow leczenia pacjentéw z

GSD poprzez wlasciwg interwencje dietetyczng.

W podsumowaniu catosci recenzji podkresle, ze uzyskane rezultaty majg znaczenie dla
nauki 1 praktyki klinicznej, Doktorantka poprawnie formuluje problemy i zalozenia badawcze,
wykazuje trafno$¢ doboru metod i narzedzi badawczych, umiejetnosé ich zastosowania.
Dysertacja Doktorantki cechuje si¢ prawidtowym uktadem pracy i struktury podziatu tresci,
poprawnoscig formalno-jezykows. Znalaztem kilka bleddw stylistycznych, interpunkcyjnych
czy ogolnie redakcyjnych, co oczywiscie nie umniejsza wartos$ci naukowej tej pracy.

Dlatego w mojej ocenie rozprawa doktorska pani mgr. Ewy Ehmke vel
Emeczynskiej - Seligi spelnia wymogi, stawiane tego typu rozprawom okres§lone 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 péin.zm.) w zwigzku z art.
179 1 ust. 1 ustawy z dnia 3 lipca 2018 r. Przepisy wprowadzajace ustawe — Prawo o
szkolnictwie wyzszym i nauce (Dz.U. z 2018r. poz. 1669 z péZn.zm.). Zwracam si¢ do
Rady Naukowej Instytutu ,,Pomnik- Centrum Zdrowia Dziecka” o dopuszczenie pani
Ewy Ehmke vel Emczynskiej - Seligi do dalszych etapéw przewodu doktorskiego.

Jednocze$nie wnioskuj¢ do Rady Naukowej Instytutu ,,Pomnik- Centrum Zdrowia
Dziecka” o wyréznienie nagroda dysertacji doktorskiej pani Ewy Ehmke vel

Emczyfiskiej — Seligi z uwagi na jej praktyczng warto§¢ kliniczng.

Prof. dr hab. Robert Smigiel
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