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RECENZJA

rozprawy doktorskiej lekarza Joanny Zdziarskiej pt: Charakterystyka kliniczna i
laboratoryjna chorych na wrodzone skazy krwotoczne w oparciu o materiat wiasny
Kliniki Hematologii UJ CM

,Aby rozpali¢ innych, trzeba ptongé samemu* - to stowa prof. Ludwika Hirszfelda.
Wydaje sie, ze przedstawiona mi do oceny dysertacja jest pfomieniem, ktory oswietli
droge ludziom skazanym przez los na zycie trudniejsze, bardziej uwazne i jeszcze wcigz
przez nieuwage i niewiedze innych, narazone na ciezkie, a nawet Smierteine powiktania.

Doktorantka swa rozprawe oparta na dziesigciu publikacjach, spojnych
tematycznie, dotyczacych wcigz niedocenianych, a jakze trudnych zagadnieri zaburzen
krzepniecia. Dotyczg one zarowno problemoéw diagnostycznych jak i terapeutycznych,
poczawszy od dos¢ dobrze poznanych niedoboréw czynnika Vill i IX, poprzez
skomplikowane niedobory czynnika von Willebranda i rzadkie niedobory innych
czynnikow krzepniecia, ze szczegbinym uwzglednieniem jakosciowych zaburzen
fibrynogenu. Nie pomineta tez zagadnienia nabytej hemofilii, wymagajace;
natychmiastowej interwenciji, nie rzadko na oddziale SOR-u. Ponadto przedstawione
prace wniosty znaczny wktad w oszacowanie polskiej populacji chorych na wrodzone
skazy krwotoczne. Wszystkie zostaty opublikowane w renomowanych czasopismach:
Blood Coagulation and Fibrinolysis, Thrombosis and Haemostasis, Thrombosis
Research, Haemophilia, European Journal of Cardio-Thoracic Surgery, European
Oncology & Haematology, Medycyna Praktyczna, Polskie Archiwum Medycyny
Wewnetrznej, Problemy pielegniarstwa.

Wprowadzenie, oryginaty prac oraz ich oméwienie stanowig, przejrzyste
kompendium dotyczgce wrodzonych skaz krwotocznych. Autorka przedstawia trudnosci
diagnostyczne bedace wynikiem niedoboréw czynnikow krzepnigcia, zaburzen
fibrynolizy, nieprawidtowych funkgji ptytek oraz problemy bedgce nastepstwem rzadko
wystepujgcych skaz naczyniowych. Na szczegblng uwage zastugujg obserwacie |
badania dotyczace zaburzen uktadu fibrynolitycznego, jego diagnostyki i leczenia.

Cykl 3 pierwszych publikacji dotyczy dys- i hipofibrynogenemii. W pierwsze;
przedstawiono opis rodziny, w ktérej stwierdzono hipofibrynogenemig potwierdzong
mutacja Alag2Gly eksonu 4 taricucha gamma. To pierwszy polski opis takiej jednostki
chorobowej popartej badaniem molekularnym u jednej cztonkini rodziny. Kolejna praca
byta pierwszym polskim opisem nieznanej wczesniej mutacii czgsteczki fibrynogenu
zwanej fibrynogenem Krakow, w ktorej wspdtistnieje ilosciowy i jakosciowy defekt
czasteczki fibrynogenu. Trzecia publikacja dotyczy opisu przypadku, ze stwierdzong
mutacjg fibrynogenu Krakow IV.



Kolejne 3 prace dotycza choroby von Willebranda. Pierwsza to opracowanie
polskich zalecen postepowania w chorobie von Willebranda, w ktorej wnikliwie
przedstawiona jest epidemiologia, klinika, jak i trudna diagnostyka laboratoryjna typow i
wariantow tej choroby oraz postepowanie lecznicze. Druga z tej serii publikaciji to
pierwszy polski opis siedmioosobowej rodziny z podtypem 2B ch.vW potwierdzonym
badaniem molekularnym. Kliniczne objawy u poszczegéinych cztonkdéw rodziny
byly bardzo zréznicowane, co wskazuje na trudnosci diagnostyczne. Nastepne
doniesienie, to analiza korelacji przedoperacyjnej aktywnosci i stezenia cz. vW i enzymu
ADAMS13, rozktadajacego cz. vVW w osoczu, z nasileniem krwawienia po operacii
pomostowania aortalno-wienicowego.

Przeprowadzone wieloosrodkowe badania przedstawione w ww. pracach oparte
na nowoczesnych technikach odznaczajg sie duzg rzetelnoscig i stuzg rozszerzeniu
diagnostyki.

Bardzo cennym wkiadem Doktorantki, jakze szkoda, ze zaniechanym, byto
stworzenie bazy The HemoRec Database do rejestraciji choréb rzadkich, z mozliwoscig
analizy danych do celéw statystycznych, farmakoekonomicznych i naukowych. Opisowi
tej bazy poswiecona jest publikacja w European Oncology&Haematology. Zgromadzono
w niej dane 1110 pacjentow. Dzigki niej przedstawiono charakterystyke demograficzng
polskich chorych na hemofilie Ai B.

Analiza jakosci zycia 40 chorych cierpiacych na cigzkg posta¢ hemofilii A, przed
wprowadzeniem w Polsce leczenia profilaktycznego dorostych, to kolejne opracowanie
probleméw dotyczacych tej populaciji. Do badan wykorzystano m.in. skale jakosci zycia
World Health Organization Quality of Life.

Dwie ostatnie publikacje to prace poglagdowe. Pierwsza dotyczy rekombinowanych
koncentratow cz. VI i cz. 1X. Byla pionierskg na polskim forum, gdyz zostata
opublikowana w momencie gdy Grupa ds. Hemostazy PTHIT wnioskowata o
wprowadzenie tych preparatéw do leczenia.

Druga dotyczy nabytej hemofilii. Schorzenia, ktére najczesciej pojawia sie nagle
pod postacig masywnego krwawienia o ztlym rokowaniu. Wczesne jej wykrycie, a takze
dostepno$¢ preparatow omijajgcych dziatanie inhibitora, pozwala na szybkie uzyskanie
remisji choroby jeszcze przed wystgpieniem powikian zagrazajgcych Zyciu.

Znacznym osiggnigciem Doktorantki byto stworzenie, od 2005 r., matopolskiego
oérodka referencyjnego leczenia hemofilii i innych wrodzonych skaz krwotocznych w
ramach Poradni Przyklinicznej Kliniki Hematologii w Krakowie. Na jej bazie prowadzi
1255 pacjentow z rozpoznanymi skazami krwotocznymi, co stanowi 20% catej populacji
tych chorych w Polsce. Nadzoruje zabiegi operacyjne, w szczegolnosci te najtrudniejsze,
ortopedyczne. Czyni to we wspotpracy z Krakowskim Centrum Rehabilitacji i Ortopedii,
a takze prowadzi leczenie ambulatoryjne i szpitalne pacjentow dotknietych skazami
krwotocznymi, zapewniajgc im dodatkowo poradnictwo rodzinne i opieke pielegniarska,.
Przyczynita sie do znacznego poszerzenia diagnostyki laboratoryjnej
zaburzen krzepniecia w codziennej praktyce lekarskiej. Pomocna w tym byta wspotpraca
z Pracownig Hemostazy Il Katedry Choréb Wewnetrznych w Krakowie, Klinikg Zaburzen
Hemostazy i Chorob Wewnetrznych IHIT w Warszawie, Zaktadem Kardiochirurgii,
Anestezjologii i Kardiologii Doswiadczalnej Instytutu Kardiologii UJ CM. Nawigzata
réwniez wspotprace z osrodkami zagranicznymi w Jenie i Hamburgu, wykonujgcymi
diagnostyke genetyczng wrodzonych skaz krwotocznych. Od momentu powstania, czyli
od roku 2007, bardzo aktywnie uczestniczy w pracach Grupy Roboczej ds. Hemostazy
PTHIT. Na szczegolng uwage zastuguje Jej udziat w przygotowaniu polskich zalecen
postepowania w chorobie von Willebranda, a takze w hemofilii, rzadkich skazach
osoczowych, nabytej hemofilii i skazach ptytkowych. Jej dziatalno$¢ w Stowarzyszeniu



Chorych na Hemofilie oraz liczne, aktualne doniesienia na portalach medycznych:
www.chorobykrwi.pl oraz www.hematoonkologia.pl majg na celu poprawe
wszechstronnej opieki nad chorymi cierpigcymi na skazy krwotoczne. Skierowane sg do
0s6b, nie tylko z personelu medycznego i okoto medycznego, ale rowniez osob
postronnych.

Powszechnie stosowana pisownia choroby Rendu-Oslera-Webera nie powinna
by¢ powielana w takiej pisowni, a poprawniej oddzielona przecinkiem i spojnikiem,
poniewaz budzi watpliwosci, czy dotyczy to trzech, czy jednej osoby z trbjczionowym
nazwiskiem. Podobnie sie ma sprawa z nazwg zespotu Bernarda-Soulier, jednoznacznie
bytoby Bernarda i Souliera. Jesli doktorantka mimo wszystko zdecyduje si¢ na zapis z
Kkreseczkg” (czyli tacznikiem -), to wowczas norma edytorska zaleca zastgpienie jgj
potpauzg (—) bez spacji. Ow zapis konsekwentnie stosujg renomowane wydawnictwa
polskie i zagraniczne oraz Wielki stownik ortograficznym PWN pod redakcjg Edwarda
Polariskiego (Warszawa 2010)

Zapis bibliograficzny powinien by¢ zgodny z zaleceniami z Edycji Tekstow (PWN,
2008), a niestety daleko mu do tego. Mozna powiedzie¢, Ze jest on niechlujny.

Moje nieliczne uwagi zawarte w tej recenzji prosze traktowac jako wyraz
zyczliwosci dla Doktorantki, nie majg one absolutnie wptywu na bardzo wysokg ocene
rozprawy na stopien naukowy doktora nauk medycznych w zakresie medycyny. Wktad
Doktorantki jest bardzo imponujacy i zaowocowat uzyskaniem praktycznych mozliwosci
diagnostycznych w rozpoznawaniu rzadkich niedoborow czynnikdéw krzepniecia w
praktyce klinicznej.

Przedstawione mi do oceny prace splecione sg $cisle z ogromnym
zaangazowaniem Doktorantki w catoksztait zagadnier skaz krwotocznych. Jej aktualna
dziatalno$é, przedsiebiorczo$é, zardbwno w codziennej pracy w Przyklinicznej Poradni jak
i tworcza praca naukowa sg podstawg do bardzo wysokiej oceny kandydatki do stopnia
naukowego doktora medycyny.

Whioskuje wobec powyzszego do Wysokiej Rady Wydziatu Lekarskiego
Uniwersytetu Jagielloriskiego nie tylko o dopuszczenie Doktorantki do dalszych etapow
przewodu doktorskiego, ale takze o wystgpienie z wnioskiem o jej nagrodzenie.
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