Gdansk, 30 maja 2025 roku

Recenzja osiggniecia naukowego ,Wybrane encefalopatie metaboliczne u
dzieci” oraz ocena dorobku naukowego, dydaktyczno-wychowawczego i

organizacyjnego dr n.med. Dariusz Rokickiego

Dr n. med. Dariusz Rokicki uzyskat dyplom ukonczenia Akademii Medycznej w
Warszawie na Wydziale Lekarskim w 1990 r. W tym samym roku rozpoczat prace
zawodowq W Instytucie ,,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka” (IPCZD), w Klinice
Chordb Metabolicznych, z ktérq jest zwigzany do dzi§ — obecnie jako p.o. kierownika
Kliniki Pediatrii, Zywienia i Chordb Metabolicznych. W frakcie pracy w IPCZD uzyskat
specjalizacje z pediatrii (w trybie dwustopniowym), neurologii dzieciecej oraz pediatrii
metabolicznej. W 2000 r. uzyskat stopien doktora nauk medycznych na podstawie
rozprawy pt. ,,Przydatno$¢ testu z allopurinolem w diagnostyce nosicielstwa pierwotne;

hiperamonemii typu Il (deficyt transkarbamoilazy ornitynowej)”.
Dziatalno$¢ naukowa Kandydata

Dorobek naukowy dr. Dariusza Rokickiego obejmuje 5 publikacji sprzed
uzyskania stopnia doktora (tgczna wartose IF: 2,573) oraz 131 publikaciji po doktoracie
(taczna warto$¢ IF: 155,011; punktacja MNISW: 3427). Jest autorem 32 monografii
naukowych (MNISW: 350 pkt) oraz 20 rozdziatéw w ksigzkach (MNISW: 100 pkt). Indeks

Hirscha wynosi 16.
Dziatalno$¢ dydaktyczna, organizacyjna oraz popularyzatorska

Habilitant byt promotorem pomocniczym w dwdch przewodach doktorskich.

Po uzyskaniu stopnia doktora kierowat trzema grantami naukowymi i niekomercyjnymi
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badaniami klinicznymi, ktérych byt pomystodawcqg, oraz byt wspdtwykonawcg
dwoch grantéw miedzynarodowych i trzynastu krajowych. Prowadzit specjalizacje
wielu rezydentéw z pediatri, a takze lekarzy szkolgcych sie w zakresie pediatrii

metaboliczne;.

Regularnie prowadzi kursy specjalizacyjne CMKP z zakresu neurologii dzieciece;,
. pediatri metabolicznej, endokrynologii i genetyki klinicznej. Jest inicjatorem i
organizatorem corocznych spotkan dydaktycznych ,,Szkota Neurometaboliczna” =w
2025 r. odbyta sie 14. edycja wydarzenia. Jest autorem 32 rozdziatéw w monografiach

naukowych i podrecznikach medycznych.

Odbyt staz w The Johns Hopkins Hospital w Baltimore (USA), specjalizujgc sie w
leczeniu dietq ketogennq, ze szczegdinym uwzglednieniem wrodzonych chordb
metabolicznych. Byt organizatorem miedzynarodowego zjazdu pt. ,,Clinical and
biochemical aspects of primary and secondary hyperammonemic disorders”. Nalezy
do Polskiego Towarzystwa Pediatrycznego, Towarzystwa Wrodzonych Wad

Metabolizmu oraz Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM).

Ocena osiggniecia naukowego bedgcego podstawq ubiegania sie o stopien

doktora habilitowanego

Tytut osiggniecia, bedgcego podstawqg ubiegania sie o stopien doktora

habilitowanego, brzmi: ,Wybrane encefalopatie kliniczne u dzieci”.

Na osiggniecie sktada sie cykl oSmiu artykutdw o tgcznym wspdtczynniku
Impact Factor (IF) 37,404 i tgczne] punktacji MNISW wynoszgcej 585 punktow. W
dwoch artykutach  habilitant byt pierwszym  autorem, w dwéch - autorem

korespondencyjnym, a w czterech — wspdtautorem.

1. Artykut  pt. |, 3-Methylglutaconic  aciduria, o  frequent  but

underrecognized finding in carbamoyl phosphate synthetase | deficiency”
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przedstawia przydatnos$¢ kliniczng oznaczania kwasu 3-metyloglutakonowego jako
markera nie tylko w acyduriach organicznych, ale réwniez w zaburzeniach cyklu
mocznikowego, takich jak deficyt syntetazy karbamoilofosforanu. Autorzy postulujg

rozszerzenie diagnostyki réznicowej acydurii 3-MGA o defekty cyklu mocznikowego.

2, W pracy ,Metabolic encephalopathies in children: A pragmatic
. diagnostic approach based on literature analysis”  autor andadlizuje mozliwosci
wczesnego rozpoznawania encefalopati metabolicznych przez pediatréw: i
neurologdw pracujgcych w szpitalach bez dostepu do specjalistow w dziedzinie
pediatrii metabolicznej. Przedstawiono krytyczng analize objawéw' klinicznych,
laboratoryjnych i neuroradiologicznych wystepujacych w ostrych i przewlektych

postaciach tych encefalopatii.

3. W artykule ,Early freatment of biotin-thiamine-responsive basal ganglia
disease improves the prognosis” autor omawia wyniki leczenia trzech pacjentéw z
chorobqg zwojéw podstawy wraziwg na tiamine i biotyne. Obserwacje kliniczne
potwierdzity, Ze wczesne wiqczenie terapii znaczgco poprawia rokowanie, witqcznie

Z zatrzymaniem postepu choroby.

4, Artykut | Efficacy and Safety of Ketogenic Diet Treatment in Pediatric
Patients with Mitochondrial Disease™ analizuje skuteczno$¢ leczenia dietq ketogenng
oraz przydatno$¢ FGF21 jako biomarkera. U wiekszoéci pacjentéw z padaczkg
zaobserwowano poprawe kliniczng, natomiast FGF21 nie okazat sie uzyteczny jako

wskaznik skutecznosci terapii.

5. Praca ,,NAXE Mutations Disrupt the Cellular NAD(P)HX Repair System and
Cause a Lethal Neurometabolic Disorder of Early Childhood” opisuje nowaq, $miertelng
encefalopatie metaboliczng zwigzang z mutacjami w genie NAXE. Jednym z
pacjentdw byt chory z macierzystej kliniki habilitanta. Praca wskazuje na zaburzenia

szlaku naprawy NAD(P)HX jako przyczyne objawdw klinicznych.

Klinika Neurologii Rozwojowej GUMed
ul. Debinki 7, 80-211 Gdansk | 58 349 23 90 | knr@gumed.edu.pl



6. W artykule ,Biallelic Mutations in TMEM126R Cause Severe Complex |

Deficiency with a Variable Clinical Phenotype” omowiono przypadki pacjentéw z
deficytem TMEM126B. Praca wykazata szerokie spekfrum objawdw - nie tylko
neurologicznych, ale réwniez pozaneurologicznych (miopatia, kardiomiopatia), co

rozszerza dotychczasowq wiedze o tej jednostce chorobowe;.

Z. Praca , Leigh syndrome caused by mutations in MTFMT is associated with
a better prognosis” przedstawia dane dotyczgce 38 pacjentéw z zespotem Leigha
zwigzanym z mutacjami w genie MTFMT. Wykazano, ze ta forma zespotu Leigha wigze
sie z lepszym rokowaniem i dtuzszym czasem przezycia. U czesci pocjen’réw brak byto

charakterystycznych zmian w MRI, co czyni rozpoznanie trudniejszym.

8. Ostatni artykut, ,New perspective in diagnostics of mitochondrial
disorders: two years experience with whole-exome sequencing at a national
paediatric centfre”, opisuje zastosowanie badania WES u 113 pacjentéw z
podejrzeniem  encefalopatii  mitochondrialnej. W pracy wykazano wysokg
skuteczno$¢ tej metody w poréwnaniu z tradycyjnymi metodami diagnostycznymi

oraz znaczenie danych uzyskanych dla populacii polskie;.
Podsumowanie

Reasumujac, cykl prac przedstawiony do oceny porusza problematyke o
duzym znaczeniu klinicznym w dziedzinie pediatri metabolicznej i neurologii
dziecigce]. Encefalopatie metaboliczne stanowiqg wazny aspekt chordb rzadkich,
ktore w ostatnich latach cieszg sie rosngcym zainteresowaniem $rodowiska
medycznego. Wprowadzenie metod wysokoprzepustowych w  diagnostyce
genetycznej tych schorzeh wniosto istotny przetom, jednak - co trafnie podkresla
habilitant - sama diagnostyka genetyczna bywa niewystarczajgca i wymaga

uzupetnienia badaniami biochemicznymi i enzymatycznymi.
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Tematyka cyklu jest spojna, co nie jest tatwe w przypadku prac dotyczgcych

choréb ultrarzadkich. Pomimo ograniczonej liczby pacjentdw i trudnosci z
gromadzeniem danych, habilitant zdotat jasno okresli¢ cele badawcze i sformutowad
11 wnioskédw, w tym oryginalng hipoteze terapeutyczng dotyczgcqg leczenia nowo
opisanej choroby zwigzanej z deficytem epimerazy NAD(P)H. Wyniki badan poszerzajg
wiedze na temat przebiegu klinicznego, spekirum fenotypdw oraz diagnostyki
- encefalopatii metabolicznych. Majg réwniez praktyczne znaczenie - oferujg
konkretne wskazéwki diagnostyczne dla lekarzy niebedgcych specjalistami “w
dziedzinie pediatfri metaboliczne], pracujgcych w warunkach ograniczonych

zasobow.

Dodatkowym atutem dorobku jest 123 publikacje spoza cyklu habilitacyjnego,
réowniez po$wiecone wrodzonym chorobom metabolicznym, w tym przypadkom
pozaneurologicznym. Klinika kierowana przez habilitanta jest aktywnym osrodkiem
badawczym i klinicznym, realizujgcym wysoko oceniane projekty finansowane m.in.
przez Agencje Badan Medycznych oraz wspdtpracujgcym z osrodkami naukowymi w
Niemczech i Holandii. Staz w renomowanej placéwce zagranicznej (The Johns Hopkins
Hospital w Baltimore) dodatkowo potwierdza kompetencje i rozwdj zawodowy

habilitanta.

La swoje najwieksze osiggniecie habilitant uznaje stworzenie zespotu
zajmujgcego sie leczeniem wrodzonych choréb metabolicznych w Instytucie ,,Pomnik
- Centrum Zdrowia Dziecka”, co $wiadczy o jego zaangazowaniu w rozwdj polskiej

medycyny pediatryczne,.
Whniosek kohcowy

Po zapoznaniu sie z catg dokumentacjq, stwierdzam, ze wyniki badan
opublikowane przez dr. Dariusza Rokickiego w ramach cyklu oémiu prac stanowiqg
wartoSciowe osiggniecie naukowe o charakterze zaréwno poznawczym, jak i

aplikacyjnym. Oryginalnos$¢ czesci wynikéw, ich znaczenie dla praktyki klinicznej oraz
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spojnos¢ tematyczna cyklu potwierdzajg, ze majg one realny wptyw na rozwdj

pediatrii metaboliczne,|.

Wysoki poziom merytoryczny publikaciji, liczba oryginalnych prac naukowych,
cytowalno$c oraz spdjnosc tematyczna osiggniecia habilitacyjnego wskazujg na
ugruntowanqg pozycje Kandydata w $Srodowisku naukowym oraz zdolnosc do

. tworzenia zespotdw badawczych.

Biorgc pod uwage warto$¢ merytoryczng osiggniecia naukowego, wysoki
poziom pozostatych publikacji, aktywnosé naukowq oraz dziatalnosé dydck’rycznq,
popularyzatorskg i organizacyjng, stwierdzam, ze dr Dariusz Rokicki spetnia
wymagania stawiane kandydatom do stopnia doktora habilitfowanego w rozumieniu
ustawy z dnia 20 lipca 2018 r. — Prawo o szkolnictwie wyzszym i nauce (Dz.U. z 2018 r.
poz. 1668).

Whnioskuje do Rady Naukowej Instytutu ,,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka” o

dopuszczenie dr. Dariusza Rokickiego do dalszych etapdw przewodu habilitacyjnego.
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