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Recenzja
rozprawy doktorskiej pani lek. Ewy Witalis
pt. ,, Ocena jakosci zycia 0s6b chorych na fenyloketonurie i ich opiekunéw w Polsce”
przygotowana na podstawie decyzji
Rady Wydzialu Nauk o Zdrowiu
Uniwersytetu Medycznego w Bialymstoku

Przedstawiona do recenzji rozprawa doktorska pani lek. Ewy Witalis jest wynikiem
badan nad jakoscig zycia oséb chorych na fenyloketonuri¢ (PKU), ktorej podstawa leczenia
jest restrykceyjna dieta niskofenyloalaninowa oraz jakoscia zycia opiekunéw chorych na PKU
w Polsce. Doktorantka ocenila takze poziom akceptacji choroby i wiedzy o terapii w PKI,
Jako gléwny czynnik motywujacy do przestrzegania diety i skuteczniejszego jej leczenia.
Autorka podjela si¢ badan nad tym problemem w celu poszukiwania czynnikoéw stuzacych do
poprawy efektéw pracy interdyscyplinarnego zespolu zajmujgcego si¢ pacjentem z
fenyloketonurig. Przewod doktorski przeprowadzony byl na Uniwersytecie Medycznym w
Bialymstoku pod_ kierunkiem dr hab. n. med. Bozeny Mikolué.

Fenyloketonuria (PKU) jest najczescie) spotykanym i najlepiej poznanym schorzeniem
zwigzanym z zaburzeniami przemiany aminokwasow. PKU powodowana jest przez deficyt
enzymu hydroksylazy fenyloalaninowe) (PAH), co uniemozliwia konwersje fenyloalaniny w
tyrozyn¢ 1 prowadzi do produkcji toksycznych metabolitow. Objawy kliniczne PKU nie
ujawniajg si¢ we wezesnym okresie noworodkowym. Pojawiaja sie (jesli choroba nie byla
rozpoznana 1 nie rozpoczeto jej leczenia) w pdZniejszym okresic niemowlgcym.
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Najwazniejszym objawem klinicznym nieleczonej PKU jest niepelnosprawnosé intelektualna.
Mozliwe jest zapobieganie niepelnosprawnosci intelektualnej w przebiegu PKU przez
wezesne zdiagnozowanie defektu 1 zredukowanie fenyloalaniny w diecie.

W wigkszosci krajow cywilizowanych na swiecie prowadzi sie¢ obowiazkowe badania
przesiewowe noworodkéw w celu wezesnej identyfikacji dzieci z PKU, tak aby przez odpo-
wiednio szybkie zastosowanie wlasciwej diety zapobiec rozwinigeiu si¢ niepelnosprawnosci
intelektualnej. W celu uzyskania optymalnego efektu klinicznego ograniczenia dietetyczne
powinny zosta¢ wprowadzone bardzo wczesnie, najlepiej do siodmego-dziesiatego dnia zycia.
Zaleca si¢ stosowanie takiej diety przez cale zycie. Fenyloketonuria jest klasyczna choroba
przewlekla, a skuteczna opieka nad osoba chorg wymaga nieustannej wspolpracy lekarza, die-
tetyka, psychologa i calej rodziny pacjenta. Niezbednym elementem leczenia jest ciagla diete-
tyczna edukacja, wsparcie pacjenta i jego rodziny poprawiajace poziom akceptacji choroby.
Jednak pomimo dhugoletnich do$wiadczen i badan, dotychczas nie wypracowano skutecznej
strategii efektywnego wsparcia edukacyjnego dla dzieci i 0s6b dorostych z PKU. Istnieje za-
tem pilna potrzeba poszukiwania 1 wprowadzenia nowoczesnych metod edukacji, wsparcia

psychologicznego u osob z PKU celem poprawy skutkéw leczenia.

Ocena pracy doktorskiej:
Ocena pracy doktorskiej obejmowala oceng merytoryczna i metodologiczna pracy oraz

podsumowanie 1 wnioski koncowe.

Rozprawa doktorska pani Ewy Witalis zostala skonstruowana na podstawie trzech
publikacji. Przedstawiona do recenzji praca obejmuje 55 stron z tradycyjnym podzialem na
wstep, cel pracy, metodologie badan, oméwienie wynikow i wnioski, a takze streszczenie w
J¢zyku polskim i angielskim, bibliografie oraz wykaz skrétéw. Autorka dolaczyla do pracy
trzy publikacje, ktore stanowig podstawe rozprawy doktorskiej. W zalacznikach doktorantka
zaprezentowala w j¢zyku polskim ankiety dla pacjentow i ich opiekunéw wykorzystywane w
w/w pracach oraz liczne oswiadczenia wspolautoréw publikacji, ktére stanowia jej rozprawe
doktorska. Doktorantka zacytowala 193 pozycji literaturowych, wlasciwie dobranych i
aktualnych, dotyczacej sedna poruszanych zagadniefi. Cytowane publikacje dowodza
znajomosci przez Doktorantke literatury przedmiotu oraz umiejetnosci korzystania z licznych
1 roznorodnych Zrodel wiedzy.

We Wstepie Autorka szczegélowo przedstawita historyczne, diagnostyczne, kliniczne i
terapeutyczne aspekty PKU. Na uwage zastuguje przedstawianie problematyki jakosci zycia
pacjentéw z PKU (dzieci i dorostych), roli systemu rodzinnego w przystosowaniu dzieci z

PKU do zycia, reakcje rodzicbw na diagnoz¢g PKU u dziecka, uwarunkowania
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psychospoleczne (problemy osobiste, rodzinne 1 zawodowe wynikajace ze stosowania
leczenia dietetycznego w PKU) oraz co jest bardzo intrygujace — rodzinne i spoleczne czynniki
ksztattujace przestrzeganie zalecen terapeutycznych w PKU. Wstep stanowi szczegolowe 1
rzelelne omowienie poruszanych zagadnien, w oparciu o szeroka 1 aktualng literature 1
pozwala czytelnikowi na zapoznanie si¢ z problemami, na ktérych Doktorantka skupia si¢ w
swojej) pracy badawczej. Przedstawiona wnikliwa analiza aktualnej literatury nie pozostawia
watpliwosci, 2e decyzja Doktorantki o kierunku prowadzonych badan jest w pekni
uzasadniona zakresem obecne] wiedzy, zarowno z naukowego, jak i1 klinicznego punktu
widzenia. Ta czgS¢ wstepu jest szczegolnie wartosciowa pod wzgledem edukacyjnym.
Zalozenia 1 cel rozprawy doktorskic) pani Ewy Witalis zostal sformulowany logicznie,
spdjnie i konkretnie, co potwierdza dojrzatos¢ naukowa Doktorantki. Z punktu widzenia jako-
sci zycia-pacjentow, badania podjete przez Doktorantke majg szerokie implikacje kliniczne.
Podejscie do zagadnienia naukowego jakie prezentuje Doktorantka §wiadczg o bardzo dojrza-

lym 1 naukowo zasadnym potraktowaniu tematu.

Przedstawiona zasadnicza czg¢s¢ pracy doktorskiej jest analiza trzech publikacji, w kto-
rych Doktorantka jest pierwszym autorem, w tym dwoch prac oryginalnych obejmujgeych
w/w tematyke, opublikowanych w czasopismach z czynnikiem wplywu 5,827 oraz jednej pra-
cy pogladowe] podsumowujace] wiedze doktorantki nad tematyka jako$ci Zzycia chorych na
rzadkie wrodzone wady metabolizmu.

Celem pierwszej pracy wieloosrodkowej byla ocena akceptaciji choroby zaréwno przez
chorych na PKU (dzieci, mlodziez, dorostych) jak ich opickundéw oraz analiza postaw w za-
leznosci od wieku. W pracy podjeto probe odpowiedzi na pytanie, jaki jest wplyw akceptacji
choroby na samooceng i relacje interpersonalne zarbwno w rodzinie jak i w grupie réwiesni-
cze] (Phenylketonuria patients’ and their parents’ acceptance of the disease: multi-
centre study). Praca opublikowana jest w Quality of Life Research 2016 (IF — 2,344). Ba-
daniami objeto 218 chorych z rozpoznang PKU w wieku 10-35 lat pozostajgcych pod opicka 8
specjalistycznych Poradni Metabolicznych w Polsce. Z przeprowadzone) analizy statystyczne]
wynika, ze zdecydowana wigkszos¢ dzieci (71%) 1 ich rodzicow akceptuje chorobe, natomiast
Jedna czwarta badanych podala, ze nigdy je) nie zaakceptuje. Badania wykazaly, ze brak ak-
ceptac)i choroby negatywnie wplywa na postrzeganie siebie na tle grupy roéwiesniczej oraz na
otwarte relacje interpersonalne. Z przeprowadzonych badan wynika, ze powinny by¢ pode;j-
mowane profesjonalne dzialania, przygotowujgce chorych na PKU do otwartego informowa-
nia o swojej chorobie. Wazne jest, aby nauczy¢ chorych umiej¢tnosci poprawnej komunikaciji

interpersonalnej i werbalizacji whasnych potrzeb. W tej kwestii rownie wazna jest edukacja
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rodzicow. Potwierdzono koniecznosé tworzenia grup wsparcia dla rodzicow 1 chorych z PKU
oraz ujawniono istotng role rozméw o chorobie w rodzinie i1 potrzebe rozmow o terapii ze
specjalista.

Przedmiotem kolejnej pracy byla ocena poziomu wiedzy o terapii dietetycznej w ro-
dzinach dzieci chorych na PKU (Phenylketonuria patients’ and their parents’ knowledge
and attitudes to the daily diet: multi-centre study). Praca zostala opublikowana w Nutri-
tion & Metabolism 2017 (IF 3,483). Znane jest znaczenie relacji interpersonalnych wystepu-
jacych w rodzinie oraz ich wplyw na przestrzeganie/stosowanie si¢ (ang. compliance) do zale-
cen lekarskich czy terapeutycznych 1 trzymanie si¢ (ang. adherence) tych zalecen w trakcie
trwania przewleklej terapii. Jednak ta sfera wymaga caly czas dalszych badan w chorobach
rzadkich, réwniez w PKU. W badaniu uczestniczylo 173 chorych na klasyczng PKU w wieku
od 10 do-19 lat oraz 110 rodzicow. Dodatkowo w badaniu uczestniczylo 45 pacjentéw w wie-
ku > 20 lat. Podobnie jak w poprzednim badaniu pacjenci byli pod opieka 8 specjalistycznych
Poradmi Metabolicznych w Polsce. Przeprowadzone badamia wykazaly, ze rodzice posiadaja
wicksza wiedze o zaleceniach dotyczgcych podazy Phe 1 biatka w diecie oraz wiecksza wiedze
o zawarto$ci Phe w wybranych produktach w poréwnaniu do dzieci. Analiza wynikéw o0s6b
dorostych z PKU, wykazala wzrost poczucia wstydu z powodu odmiennych positkéw oraz
roOwnie czesto jak u miodziezy zglaszang bezradnos¢ wobec koniecznosci kontroli diety. Do-
rosh pacjenci potwierdzali, ze rodzice nadal ograniczaja im samodzielny wybor potraw. Wy-
niki badan jednoznacznie wykazaly istotny wplyw wzorcow wystgpujgcych w rodzinie na po-
stawy wobec diety dorostych juz pacjentéw. Wykazano, Ze istnieje potrzeba systematycznej,
dlugofalowe)j rodzinnej 1 indywidualne) terapii poznawczo-behawioralnej oraz tworzenia grup
wsparcia dla rodzicow i 0s6b z PKU. Badania wskazujg, ze prawidlowa relacja rodzic - dziec-
ko moze zapobiega¢ skutkom wyuczonej bezradnosci i zmniejsza¢ poczucie wstydu z powodu
ograniczen dietetycznych.

Trzecia praca jest praca pogladowa 1 dotyczyla tematu jakosci zycia os6b chorych na
rzadkie wrodzone wady metabolizmu 1 ich opiekunéw oraz ich postawy wobec diagnozy i te-
rapii. Zwrocono uwage na priorytety 1 zmieniajgee si¢ potrzeby rodziny w zaleznosci od okre-
su zycia dziecka.. Praca zostala przyjeta do publikacji w Pediatria Polska 2018. Tematyka
chorob rzadkich jest m specjalnie bliska. Stad jako specjalista od choréb rzadkich (genetyk,
pediatra, pediatra metaboliczny) wysoko oceniam w/w prace i znaczaca w edukacji srodowi-
ska lekarskiego. Osoby chorujgce na rzadkie wrodzone przewlekle choroby jak i ich opicku-
nowie juz od momentu diagnozy potrzebuja wszechstronnego wsparcia oraz intensywnego
nadzoru specjalistycznego trwajacego przez cale zycie chorego. Uzasadnia to potrzebe badan

dotyczacych jakosci zycia zwigzane) ze stanem zdrowia, poniewaz stanowia one cenne zrodlo
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- 'grmwhﬂsm chorabami. 7.-badaf wynika, ze ograniczenia do$wiadczane w rodzinie, w

istotny sposob zaburzajg sfer¢ poznawczg oraz motywacyjna pacjentow. Jednoczesnie wielo-
krotnie podkresla si¢, ze emocje rodzicow zwigzane z chorobg dziecka czgsto trwale ksztaltujg
postawy dzieci wobec diagnozy 1 terapii. Dotyczy to réwniez calej rodziny, poniewaz postawa
wobec choroby w rodzinie ksztaltuje relacje interpersonalne 1 ma zasadniczy wplyw na po-
strzeganie dzieci na tle grupy rowiesniczej i integracj¢ spoleczng.

Doktorantka sformulowala 5 trafnych wnioskéw na podstawie swoich wynikow i ob-
serwacji w trzech publikacjach bgdacych podstawg dysertacji, ktére korespondujg z postawio-
nymi celami pracy. Wyniki badan Doktorantki moga zosta¢ wykorzystane w praktyce klinicz-
nej w celu poprawy skutecznosci leczenia 1 moga zwiekszy¢ bezpieczenstwo 1 jakos¢ zycia
pacjentoéw z fenyloketonurig i ich rodzin.

Whnioski sg nastepujace:

- Akceptacja choroby ma zasadniczy wplyw na integracj¢ spoleczng osob chorych na PKU i
postrzeganie swojej pozycji w przysziosci.

- Wskazane jest podejmowanie dzialan na rzecz poprawy komunikacji w rodzinach pacjentéw
z PKU, szczegdlnie w relacji rodzic — dziecko, aby zapobiegaé wyuczonej bezradnosci i
zmniejsza¢ poczucie wstydu z powodu odmiennej diety.

- Istnieje potrzeba przelamywania barier w komunikacji chorych ze zdrowymi rowiesnikami i
odwagi w informowaniu ich o chorobie.

- Znajomos¢ zalecen terapeutycznych oraz wiedza o produktach spozywczych nie zmieniajg
poczucia bezradnosci wobec koniecznosci kontroli diety 1 nie maja bezposredniego wplywu
na postawe wobec realizacji diety.

- Zglaszane w rodzinach dzieci chorych na PKU poczucie bezradnosci oraz wstyd pacjentow z
powodu ograniczen zywieniowych

W zalacznikach na koncu pracy umieszczone sa o$wiadczenia wspolautoréw publika-
cji okreslajacych indywidualny wplyw kazdego w ich powstanie, co ni¢c pozostawia watpliwo-
$ci o wystarczajgce) samodzielnoscei pracy doktorantki nad swoim projektem doktorskim.



Z punktu widzenia merytorycznego nie mam istotnych uwag, ktore wplynelyby na
moja recenzj¢. Jednak  musze podkresli¢  istotno$¢  stosowania  sformulowania
niepetnosprawnoé¢ intelektualna zamiast uposledzenie umystowe, ktére doktorantka kilka
razy uzywala w swojej pracy. Korzystajac z sformulowania ,,0soba z niepelnosprawnoscig
intelektualng”, bardziej precyzyjnie oddajemy definicjg zaburzenia rozwoju intelektualnego.
Osoba niepelnosprawna jest w ten sposéb postrzegana nie tylko jako jednostka z problemami
chorobowymi, wymagajgca odpowiedniej opieki medycznej, ale jako czlonek spolecznosci -
osoba, ktérej prawa czlowieka dotycza w takim samym stopniu jak reszty spoleczenstwa.
Stosowana terminologia niepelnosprawnosci intelektualnej jest o tyle wazna, ze ksztaltuje
sposob myslenia spoleczenstwa o istocie niepelnosprawnosei i o osobach z NI postrzegajac
ich jako ludzi z konkretnym problemem medycznym, jednym z wielu sposrod tysiecy, jakich
czlowiek'‘moze doswiadczy¢.

Ponadto zanotowalem kilka uwag redakcyjnych, interpunkcyjnych, ktére jednak nie
wplywajg na warto$¢ merytoryczng dysertacii.

W podsumowaniu podkresle, ze uzyskane rezultaty maja znaczenie dla nauki 1 praktyki
klinicznej, Doktorantka poprawnie formuluje problemy 1 zaloZzenia badawcze, wykazuje
trafnoé¢ doboru metod i narzedzi badawczych, umiejgtnosé ich zastosowania. Dysertacja
Doktorantki cechuje si¢ prawidlowym ukladem pracy 1 struktury podaaiu tresel,
poprawnoscig formalno-j¢zykows. Poza kilkoma blgdami interpunkcyjnymi czy ogélnie

redakcyjnymi, uwazam, ze rozprawa zostala przygotowana starannie.

W mojej ocenie rozprawa doktorska pani lek. Ewy Witalis spelnia wymogi,
stawiane tego typu rozprawom i zwracam si¢ do
Rady Wydzialu Nauk o Zdrowiu
Uniwersytetu Medycznego w Bialymstoku
o dopuszczenie pani Ewy Witalis do dalszych etapéw przewodu doktorskiego.

Dr hab. Robert Smigiel, prof. nadzw.



W podsumowaniu podkresle, ze uzyskane rezultaty maja znaczenie dia nauki 1 prakivi:
klinicznej, Doktorantka poprawnie formuluje problemy i zatozenia badawcze. wvkazuje
trafnos¢ doboru metod 1 narzedzi badawczych. umiejetnosc ich zastosowania. Dysertacie
Doktorantki cechuje sie  prawidlowvm ukladem pracy 1 struktury podzialu tresci,
poprawnoscia formalno-jezykowa. Poza kilkoma bledami interpunkcyjnvmi czy ogdlnie

redakcyynymi, uwazam, Ze rozprawa zostala przvgotowana staranme

W mojej ocenie rozprawa doktorska pani lek. Ewy Witalis spelnia wymogi,
stawiane tego typu rozprawom i zwracam sie do
Rady Wydzialu Nauk o Zdrowiu
Uniwersytetu Medycznego w Bialymstoku

0 dopuszczenie pani Ewy Witalis do dalszych etapow przewodu doktorskiego.

Dr hab. Robert Smigiel. prof. nadzw.

QS;JFQM;F. *



	Page 1
	Page 2
	Page 3
	Page 4
	Page 5
	Page 6
	Page 7

