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Do wrodzonych bledéw metabolizmu okreslanych takze mianem wrodzonych wad
metabolizmu (ang. inborn errors of metabolism) zaliczana jest ogromna grupa chordb
uwarunkowanych genetycznie, ktérych istota jest zaburzenie szlaku metabolicznego. Nalezg
do nich m.in. choroby spichrzania glikogenu (ang. glycogen storage diseases — GSD) zwane
takze glikogenozami, w ktérych dochodzi do nadmiernego odkladania glikogenu w watrobie
i/lub migsniach — co prowadzi do dysfunkcji powyzszych narzadéw. Istotnym problemem
klinicznym jest tez wystepowanie hipoglikemii. W przypadku czesci GSD (glikogenoza typu
Ia, Tb, III, V i IX) postepowaniem z wyboru jest stosowna terapia zywieniowa. Wraz z
postgpem medycyny na przestrzeni lat, stosowane leczenie ulegato modyfikacji. Wszelkie
obserwacje kliniczne i analizy po§wiecone powyzszemu zagadnieniu stanowig cenny wklad w

rozwoj pediatrii metaboliczne;j.

Przedlozona mi do oceny rozprawa doktorska przygotowana zostata jako monografia z
83 stronami maszynopisu. Calo$¢ pracy podzielona jest na 17 czgdci. Pracg rozpoczyna spis
tresci, po ktérym nastepuja streszczenia ze stowami kluczowymi (w jezyku polskim i jezyku
angielskim) oraz wykaz skrotéw i skrotoweow. Kolejne rozdzialy obejmuja: wstep, cel i cele
szczegOtowe, material, metody, hipotezy badawcze, wyniki, dyskusje, podsumowanie i
wnioski. Rozprawe koricza spis rycin, tabel i wykreséw, 1 zalacznik oraz pi$miennictwo.
Generalnie, konstrukcja pracy odpowiada Zwyczajowo przyjetym w tym zakresie ustaleniom.
Kwestia ukfadu i kolejnosci przynajmniej czeéci rozdzialéw niewatpliwie ma charakter
umowny, jednakze pewne zastanowienie budzi rozdzielne umiejscowienie celéw i hipotez
badawczych oraz wkomponowanie celéw pomigdzy wprowadzeniem a dalszymi rozdziatami

wstepu.

Temat rozprawy doktorskiej "Wplyw diety bogatobiatkowej z dodatkiem surowej
skrobii kukurydzianej na stan odzywienia i wyniki badan laboratoryjnych w chorobach
spichrzania glikogenu” odpowiada zawartej w pracy tresci. Modyfikacja postgpowania
zywieniowego w GSD posiada ogromne znaczenie. Ocena wplywu zwigkszenia podazy

bialka oraz ograniczenia spozycia weglowodanéw w positkach z jednoczasows regularna
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podazg surowej skrobi kukurydzianej (catlodobowa w przypadku pacjentéw z GSD I albo
przed snem u pacjentow z GSD III, IV i IX) na szeroko rozumiany stan kliniczny (znajdujacy
odzwierciedlenie m.in. w badaniach biochemicznych, obrazowych i wydolnosciowych) ma
istotne znaczenie poznawcze i kliniczne. Stad tez wysoko oceniam podjecie powyzszego

tematu w przedstawionej mi do oceny rozprawie.

We wstepie Doktorantka opisuje zagadnienia zwigzane z tematem badawczym.
Odnosi si¢ do kliniki i postepowania dietetycznego w GSD oraz omawia podstawy
biochemiczne powyzszych choréb. Na podkreslenie zastuguje fakt ciekawego przedstawienia
kazdego typu GSD bedacego przedmiotem rozprawy. Odnoszac si¢ do poczatkowej czesci
rozprawy, warto by uzupemi¢ angielskie rozwinigcia czgsci skrétéw i skrotoweoéw (np. Fe,
Na, AIAT, AspAT).

Na stronie 10 przedstawiono cele pracy, a na stronie 29 — hipotezy badawcze. Nie
ulega najmniejszej watpliwosci, Ze zaplanowane dziatania badawcze sg niezwykle wazne, a
konstrukcja pyta badaweczych pozwala oczekiwaé uzyskania poznawczych i praktycznych
wnioskow. Przedmiotem dyskusji moze by¢ natomiast ich sformutowanie, np. cel i cele

szczegodtowe.

W rozdziale Material przedstawiono badang grupe chorych (lacznie 25 pacjentéw z
GSD typu la, Ib, III, VI i IX), podajac ich podstawowa charakterystyke. Pewne zastanowienie
W odniesieniu do homogennosci grupy badanej i mozliwosci interpretacyjnych budzi fakt
wigczenia do badania 2 pacjentow dorostych, zwlaszeza chorego w wieku 62 lat. Nie ulega
natomiast watpliwosci, ze badana grupa — w kontekscie czestosei wystgpowania ,,chor6b
rzadkich” — jest bardzo duza i unikalna. W rozdziale Mefody przedstawiono zastosowane
metody badawcze, ktére zostaly dobrane stosownie do zaplanowanych dziatan badawczych.
Warto by natomiast poda¢ zakresy norm pozostatych oznaczanych parametrow aby utatwié

czytelnikowi sledzenie wartosci prawidlowych i nieprawidtowych.

Wyniki przedstawione zostaly obszernie, gléwnie w postaci opisu tekstowego oraz w
14 tabelach i na 4 wykresach. Stanowia one niezwykle ciekawy i znaczacy efekt
przeprowadzonych badan. Wydaje sie natomiast, ze wspomniane wykresy powinny zostaé
przesunigte z rozdzialu Dyskusja do rozdzialu Wyniki. W przygotowaniu przysztych
publikacji warto by rozwazy¢ zmiane sposobu prezentacji danych dotyczacych wysokoscei
ciala i wskaznika masy ciala (BMI) ze skali porzadkowej na ilorazowg prezentujac nie
zakresy wartoéci centylowych a wartoéci standaryzowane danej cechy (Tabela 1 i 2).
Podobnie, warto by dotozy¢ w pozostalych tabelach zakres 1-3 kwartyla, ktéry w przypadku

4



braku rozktadu normalnego wydaje si¢ lepiej opisywaé cechy niz zakres wartogci (minimum —

maksimum). Jednoczesnie, analizy korelacji powinny zostaé opisane wartosciami 7ho i p.

W dyskusji odniesiono si¢ do uzyskanych wynikéw w kontekscie pi$miennictwa,
gtownie anglojezycznego. Lacznie w pracy postuzono sie 64 dobrze dobranymi pozycjami

pi$mienniczymi, co $wiadczy o starannej literaturze przedmiotu pracy.

Wnioski generalnie stanowig odpowiedZ na postawione pytania. Posiadajg tez
okreslone znaczenie poznawcze i praktyczne. Byé moze warto by w przysztych publikacjach
odnie$¢ zmiany stanu odzywienia i parametrow laboratoryjnych odnotowane w
przeprowadzonym badaniu do typowo obserwowanych w badanej/zblizonej populacji w
okresie stosowania odmiennej (uprzedniej) diety. Jednoczesnie, warto by pokaza¢ odchylenia
w wynikach badain obrazowych, wydolno$ciowych i laboratoryjnych stwierdzonych w
badaniu przekrojowym (punkt T1).

Z obowigzku recenzenta zwracam uwage na koniecznoéé wprowadzenia pewnych
zmian edytorskich, np. zwigzanych z nieprawidtowym uzywaniem sformutowan wickszy/
Wyzszy oraz mmiejszy/ nizszy oraz potrzeba odnoszenia si¢ do aktywnosci a nie stezenia

enzymow. Jednoczesnie, ujednolicenia wymagatby sposéb zapisu pismiennictwa.

W oparciu o pozytywny wynik dokonanej przeze mnie recenzji rozprawy doktorskiej
mgr Ewy Ehmke vel Emczynskiej-Seligi "Wptyw diety bogatobiatkowej z dodatkiem surowej
skrobii kukurydzianej na stan odzywienia i wyniki badafi laboratoryjnych w chorobach
spichrzania glikogenu”, ktéra spetnia warunki okre$lone w art. 13 Ustawy z dnia 14 marca
2003 roku o stopniach naukowych i tytule naukowym oraz o stopniach i tytule w zakresie
sztuki (Dz. U. Nr 65 poz 595 z p6zniejszymi zmianami) wnosz¢ do Rady Naukowej Instytutu
»Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka™ o dopuszczenie Pani mgr Ewy Ehmke vel Emczynskiej-
Seligi do dalszych etapéw przewodu doktorskiego. Moim zdaniem rozprawa stanowi
oryginalny wkiad w nasza wiedz¢ dotyczaca choréb rzadkich, w tym przypadku GSD.
Rozprawa doktorska prezentuje ogélng wiedz¢ teoretyczng Doktorantki w naukach
medycznych i wiasciwej dyscyplinie oraz wskazuje na umiejetno$é samodzielnego
prowadzenia pracy naukowej. Na uwage zashiguje wiele elementéw pracy — poczawszy od
dobrej literatury przedmiotu oraz objecia badaniem unikalnej grupy badawczej, poprzez
zastosowanie prawidlowego warsztatu badawczego, do umiejgtnosci  efektywnego
dyskutowania. Rozprawa stanowi potwierdzenie posiadania stosownej wiedzy, a jej efektem

sg potencjalnie wazne wnioski dla §rodowiska zajmujacego sie chorobami rzadkimi.
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