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RECENZJA W POSTEPOWANIU W SPRAWIE NADANIA
STOPNIA DOKTORA HABILITOWANEGO
W DZIEDZINIE NAUK MEDYCZNYCH I NAUK O ZDROWIU
W DYSCYPLINIE NAUKI MEDYCZNE
PANI DOKTOR NAUK MEDYCZNYCH MAGDALENIE BADURZE-STRONCE

1. Przedstawienie podstawowych danych o Habilitantce

Dr n. med. Magdalena Badura-Stronka posiada nastepujace dyplomy i stopnie naukowe:

e Dyplom ukonczenia z wyréznieniem Akademii Medycznej im. Karola Marcinkowskiego w
Poznaniu na Wydziale Lekarskim I, 26.06.2001 r.

e Obrona pracy doktorskiej w 2007 roku na Wydziale Lekarskim Uniwersytetu Medycznego
w Poznaniu: ,,Identyfikacja przyczyn niepetnosprawnosci intelektualnej u uczniéw poznan-
skich szkot specjalnych”. Promotor: prof. dr hab. Anna Latos-Bielenska.

e Dyplom specjalisty w zakresie genetyki klinicznej, Centrum Egzaminéw Medycznych w L.o-
dzi, 30.11.2010 .

e Dyplom Menadzera Projektow Badawczych — studia podyplomowe Wydziatu Fizyki Uni-
wersytetu im. A. Mickiewicza w Poznaniu-listopad 2011 r.

e Dyplom specjalisty w zakresie neurologii, Centrum Egzaminéw Medycznych w £.odzi, 2019
r., PES ztozony z najwyzszym wynikiem w kraju.

e Dyplom europejskiej specjalizacji w zakresie genetyki klinicznej i genomowej (European
Certificate of Medical Genetics and Genomics, ECMGG) — 2019 r.

Na podstawie nadestanej dokumentacji wnioskuje, ze Dr n. med. Magdalena Badura-Stronka
dotychczas nie ubiegata si¢ o nadanie stopnia doktora habilitowanego.

Kandydatka byta zatrudniona / jest zatrudniona w nastepujacych jednostkach naukowych:

e Studia Doktoranckie w Akademii Medycznej im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu w latach
2002-2007

e Zatrudnienie na stanowisku asystenta do okreslonych zadan w Katedrze Genetyki Medycznej
Uniwersytetu Medycznego im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu - od listopada 2005 do
31.01.2008.

e Zatrudnienie na stanowisku asystenta w Katedrze Genetyki Medycznej Uniwersytetu Me-
dycznego im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu - od 01.02.2008 do 31.12.2009 r.

e Zatrudnienie na stanowisku adiunkta w Katedrze i Klinice Genetyki Medycznej Uniwersytetu
Medycznego im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu - 01.01.2010 — nadal

e Zatrudnienie w Dziale Badan i Rozwoju w Centrum Genetyki Medycznej GENESIS w latach
2012-2013rr.
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2. Przedstawienie informacji o obowiqzujqcych przepisach prawa na dzien wszczecia postgpowania
habilitacyjnego, w tym obowigzujgcych kryteriach oceny

Kapituta Kolegium Nauk Medycznych Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkow-
skiego w Poznaniu, dziatajac na podstawie art. 221 ust. 5 ustawy z dnia 20 lipca 2018 r. Prawo o
szkolnictwie wyzszym 1 nauce (Dz. U. z 2023 r., poz. 742, z p6zn. zm.) oraz § 33a ust. 7 Statutu
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu, powotala komisj¢ habilita-
cyjng w postgpowaniu w sprawie nadania dr n. med. Magdalenie Badurze-Stronce stopnia doktora
habilitowanego w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu w dyscyplinie nauki medyczne
Uchwatg nr 173/2024 z dnia 25.10.2024 r.

Na dzien wszczecia postepowania o nadanie stopnia doktora habilitowanego, obowiazuja
przepisy Ustawy Prawo o szkolnictwie wyzszym i nauce z dnia 20 lipca 2018 r., art. 219 ust. 1 pkt.
213 (Dz. U.z2018r. poz. 1668 z pdzn. zm.), w mysl ktore;j:

1. Stopien doktora habilitowanego nadaje si¢ osobie, ktora:
1) posiada stopien doktora;

2) posiada w dorobku osiggni¢cia naukowe albo artystyczne, stanowigce znaczny
wktad w rozwoj okreslonej dyscypliny, w tym co najmnie;j:
a) 1 monografi¢ naukowa wydang przez wydawnictwo, ktére w roku opu-

blikowania monografii w ostatecznej formie bylo ujete w wykazie sporzadzonym
zgodnie z przepisami wydanymi na podstawie art. 267 ust. 2 pkt 2 lit. a, lub

b) 1 cykl powigzanych tematycznie artykulow naukowych, opublikowa-
nych w czasopismach naukowych lub w recenzowanych materialach z konferencji
mig¢dzynarodowych, ktore w roku opublikowania artykulu w ostatecznej formie byly
ujete w wykazie sporzadzonym zgodnie z przepisami wydanymi na podstawie art.
267 ust. 2 pkt 2 lit. b, lub

C) 1 zrealizowane oryginalne osiggnigcie projektowe, konstrukcyjne,
technologiczne lub artystyczne;
3) wykazuje si¢ istotng aktywnos$cig naukowa albo artystyczng realizowang w

wigcej niz jednej uczelni, instytucji naukowej lub instytucji kultury, w szczego6lnosci zagra-
nicznej.

2. Osiagnigcie, o ktorym mowa w ust. 1 pkt 2, moze stanowi¢ czg$¢ pracy zbiorowej, jezeli opraco-
wanie wydzielonego zagadnienia jest indywidualnym wkladem osoby ubiegajacej si¢ o stopien
doktora habilitowanego.

3. Obowigzek publikacji nie dotyczy osiagnieé, ktorych przedmiot jest objety ochrong informacji
niejawnych.

3. Przedstawienie informacji o ocenianych osiggnigciach naukowych Habilitantki

Przedstawione do oceny osiggnigcie naukowe Dr n. med. Magdaleny Badury-Stronki stanowi
cykl czterech powigzanych tematycznie artykutow, objetych wspolnym tytutem: ,,Znaczenie se-
kwencjonowania nastgpnej generacji w diagnostyce oraz terapii wybranych chorob neurologicz-
nych o podloiu genetycznym”, ktoérych sumaryczna warto$¢ wskaznika Impact Factor - IF (zgodnie
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z rokiem opublikowania) jest rowna 11,1, natomiast suma punktéw (zgodnie z obowigzujagcym wy-
kazem punktacji czasopism w dniu publikacji artykutu) Ministerstwa Nauki i Szkolnictwa Wyzszego
— MNISW / Ministerstwa Edukacji i Nauki - MEIN wynosi 340. We wszystkich czterech pracach,
wchodzacych w sktad cyklu, Dr n. med. Magdalena Badura-Stronka jest pierwszym autorem. Ha-
bilitantka szczegdtowo opisata Swoj wktad w powstanie kazdej z prac wchodzacych w sktad cyklu,
co potwierdzito Jej wiodaca role w powstaniu artykutow.

Poruszony przez Habilitantke temat badawczy jest niezwykle istotny w aspekcie naukowym
oraz klinicznym, i bezsprzecznie stanowi znaczny wklad w rozwoj dyscypliny nauki medyczne.
Sekwencjonowanie nastgpnej generacji (NGS, ang. Next-Generation Sequencing) odgrywa Klu-
czowg role w rewolucji medycyny precyzyjnej, umozliwiajac doktadne diagnozowanie, personaliza-
cje terapii oraz identyfikacje nowych celow terapeutycznych w chorobach neurologicznych o pod-
tozu genetycznym. Dzigki NGS pacjenci maja szans¢ na szybszg i bardziej precyzyjng diagnostyke,
co przektada si¢ na skuteczniejsze leczenie 1 lepsza jako$¢ zycia. W zwigzku z dynamicznym rozwo-
jem tej technologii, jej znaczenie w neurologii bedzie tylko wzrasta¢. Osiggnigciem habilitantki jest
prezentacja, poprzez publikacje naukowe, wynikéw badan uzyskanych dzigki diagnostycznemu za-
stosowaniu NGS, ktore w istotny sposob wptynety na wiedze o podtozu genetycznym schorzen u
pacjentéw z chorobami neurologicznymi lub pozwolity na zdobycie istotnej klinicznie wiedzy na
temat chorob ultrarzadkich. Cykl obejmuje nastepujace pozycje:

H1. Autorzy: Badura-Stronka Magdalena, Wotynska Katarzyna, Winczewska-Wiktor Anna, Mar-
cinkowska Justyna, Karolewska Dagmara, Tomkowiak-Kedzia Danuta, Piechota Michat, Przyborska
Marta, Kochalska Natalia, Steinborn Barbara.

Tytut oryginatu: Validation of targeted next-generation sequencing panels in a cohort of Polish pa-
tients with epilepsy: assessing variable performance across clinical endophenotypes and uncovering
novel genetic variants.

Czasopismo: Front. Neurol.

Szczegbly: 2024 : Vol. 14, art. 1316933 [s. 1-14], id. art. 1316933, il. tab. bibliogr. abstr.

Impact Factor: 3.400, Punktacja MNiSW: 100.000

W pierwszej pracy (H1), bedacej czgsécig osiggnigcia habilitacyjnego poddano badaniu panelem opar-
tym na sewencjonowaniu nast¢pnej generacji 138 pacjentow poradni genetycznej. Badani pacjenci
byli w momencie badania w wieku od kilku tygodni do 516 miesiecy. Sredni wiek wynosit 79 mie-
sigcy. Jest to pierwsza praca podsumowujaca wyniki badan opartych na duzych panelach wieloge-
nowych u polskich pacjentow z padaczka. Na potrzeby analizy, pacjentdw podzielono na rézne en-
dofenotypy padaczki, biorgc pod uwagg kilka czynnikow: wiek, w ktorym wystapily pierwsze na-
pady padaczkowe, rodzaj napadow padaczkowych, pte¢, zwigzek napadow z goraczka, obecnos¢
niepetnosprawnosci intelektualnej lub opdznienie rozwoju, obecnos¢ cech dysmorficznych lub wad
wrodzonych oraz identyfikacja nieprawidtowosci w obrazowaniu rezonansu magnetycznego (MRI)
mozgu. To kompleksowe podejscie umozliwito bardziej doglebng analize odrebnych podgrup w po-

pulacji pacjentow Wariant patogenny lub potencjalnie patogenny stwierdzono u 30 sposrod 138 pa-
cjentow (21,7%). Skuteczno$¢ diagnostyczna testu byta zalezna od wieku pacjenta w chwili wysta-
pienia pierwszego napadu. Ponizej optymalnej granicy wieku wynoszacej 12 miesigcy prawdopodo-
bienstwo wykrycia wariantu przyczynowego za pomoca panelu opartego na sekwencjonowaniu no-
wej generacji bylo prawie szesSciokrotnie wicksze (OR = 5,99). W 34,09% przypadkow, przyczyne
genetyczng identyfikowano u pacjentéw z encefalopatig padaczkows i rozwojowa. Rzadziej, wedtug
klasyfikacji ILAE, stwierdzono przyczyne genetyczng u chorych na padaczke ogniskowa (20,69%),
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a najrzadziej u chorych na padaczke¢ uogélniona (8,33%). Najczgséciej warianty przyczynowe stwier-
dzano w genach SCN1A, PRRT2, CDKL5, DEPDCS5, TSC2 i SLC2A1. Pozostate 12 genow ulegto
uszkodzeniu u pojedynczych osob (CACNA1A, SCN2A, GRIN2A, KCNQ2, CHD2, DYNCI1HI,
NEXMIF, SCN1B, DDX3X, EEF1A2, NPRL3, UBE3A). Zidentyfikowano dziewie¢ wczesniej nie-
opisanych w pi$miennictwie 1 bazach danych wariantow w DEPDCS5, SCNI1A, TSC2, CDKLS5,
NPRL3, CHD2, DYNC1H1 i DDX3X. Co ciekawe, u pieciu dziewczat wykryto patogenne warianty
w genach zlokalizowanych na chromosomie X. U m¢zczyzn i chtopcéw W grupie badanej nie stwier-
dzono zadnych wariantow genéw na chromosomie X. ldentyfikacja monogenowej przyczyny pa-
daczki niesie ze sobg kilka potencjalnych korzysci, zwigzanych przede wszystkim z mozliwos$cia
modyfikacji strategii leczenia przeciwpadaczkowego. Warto zauwazy¢, ze warianty w genach takich
jak SCN1A, TSC2, PRRT2 i SCN2A moga powodowac zmiany w postgpowaniu klinicznym, w tym
wprowadzenie okreslonych lekow przeciwpadaczkowych lub unikanie niektorych lekow.

H2. Autorzy: Badura-Stronka Magda, Kuszel Lukasz, Wencel-Warot Agnieszka, Cudnoch Ka-
mila, Wolynska Katarzyna, Rutkowska Karolina, Steinborn Barbara, Ptoski Rafat.

Tytut oryginatu: Broadening the phenotypic spectrum of the presumably epilepsy-related SV2A gene
variants.

Czasopismo: Epilepsy Res.

Szczegbty: 2023 : Vol. 190, 107101 [s. 1-4], id. art. 107101, il. tab. bibliogr. summ.

Impact Factor: 2.200, Punktacja MNiSW: 70.000

W kolejnej pracy (H2) begdacej sktadowa osiagnigcia habilitacyjnego przedstawiono fenotyp czton-
kow jednej rodziny, chorujacych na padaczke, u ktorych stwierdzono opisany wczesniej patogenny
wariant genu glikoproteiny pgcherzykow synaptycznych SV2A (NM_014849.5: ¢.1978G>A,
(p.Gly660Arg) (32-24). Badania na modelach zwierzecych wykazaty, ze warianty utraty funkcji
genu SV2A powoduja drgawki. SV2A dziata jako cel dla lewetiracetamu, ktory jest powszechnie
stosowany jako lek przeciwdrgawkowy. Zgodnie z obserwacjami Habilitantki, padaczka zwigzana z
genem SV2A u pacjentdw z heterozygotycznymi wariantami tego genu objawia si¢ napadami ogni-
skowymi, toniczno-klonicznymi, mioklonicznymi i tonicznymi, rozpoczynajacymi si¢ w niemow-
lectwie lub w drugim roku zycia. Zwykle napady ustepuja w okresie dojrzewania lub u miodych
dorostych. U niektérych pacjentow napady prowokowane sg goraczka lub fotostymulacja. Wigk-

szo$¢ pacjentow ma prawidtowy intelekt. Pacjenci dobrze reaguja na leczenie kwasem walproino-
wym, lamotryging i benzodiazepinami. Badani pacjenci mieli powazny deficyt uwagi, impulsywno$¢
i nadpobudliwo$¢. Badania genetyczne, przeprowadzone u tych pacjentéw oraz analiza dostgpnych
opisow przypadkoéw wplynety na decyzje terapeutyczng o kontynuacji leczenia kwasem walproino-
wym i sporadycznym stosowaniu benzodiazepin oraz unikaniu lewetiracetamu.

H3. Autorzy: Badura-Stronka Magdalena, Hirschfeld Adam Sebastian, Winczewska-Wiktor
Anna, Budzynska Edyta, Jakubiuk-Tomaszuk Anna, Piontek Anita, Steinborn Barbara, Kozubski
Woijciech.

Tytut oryginatu: First case series of Polish patients with cerebrotendinous xanthomatosis and syste-
matic review of cases from the 21st century.

Czasopismo: Clin. Genet.

Szczegoty: 2022 : Vol. 101, nr 2, s. 190-207, il. tab. bibliogr. abstr..

Impact Factor: 3.500, Punktacja MNiSW: 100.000

Konsekwencje wykonania badania opartego na sekwencjonowaniu nastepnej generacji dla skutecz-
nego leczenia pacjentow z chorobg neurologiczng opisuje réwniez trzecia praca cyklu (H3),
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prezentujaca wyniki badan u szeéciu polskich pacjentéw z ksantomatoza modzgowo-§ciggnista
(CTX), w kontekscie dogtebnego przegladu pismiennictwa dotyczacego tej choroby. Jest to najwiek-
sza dotychczas opisana grupa polskich pacjentow z tym ultrarzadkim schorzeniem i bardzo obszerna
metaanaliza kliniczna dotychczas opisanych pacjentéw na $wiecie, stanowigc cenne zrodto wiedzy
klinicznej o CTX. CTX jest spowodowana niedoborem 27-hydroksylazy sterolowej wynikajacym z
wariantow patogennych w genie CYP27A1 (OMIM; *606530), co prowadzi do uposledzenia two-
rzenia kwasu cholowego i zmniejszonej produkcji kwasu chenodeoksycholowego (CDCA). CTX jest
obecnie jednym z niewielu dziedzicznych zaburzen neurometabolicznych, ktére mozna poddac spe-
cyficznemu leczeniu. Bez niego choroba postepuje, do wyniszczenia lub $§mierci. Kwas chenodeok-
sycholowy (CDCA) jest obecnie standardem terapii. Wszyscy opisani w pracy polscy pacjenci, u
ktorych ustalono rozpoznanie CTX po zmianach prawnych ostatecznie sg leczeni kwasem cheno-
deoksycholowym. Analiza wariantéw w calej dotychczas opisanej polskiej kohorcie (16 alleli) wska-
zuje bardzo wyraznie na dwa ,,gorgce miejsca” mutacyjne w genie. Najczgsciej wystepowat wariant
c.1184+1G>A, ktory stanowit 75% alleli w grupie polskiej, drugim byl wariant c.379C>T wystepu-
jacy w 18,75% alleli. Stwierdzenie, ze dwa warianty odpowiadaty za wszystkie dotychczas zidenty-
fikowane przypadku CTX u polskich pacjentow jest pionierskie i ma ogromne znaczenie praktyczne.
Pozwala na rozpoczecie diagnostyki tej choroby od badania dwoch wariantow c.1184+1G>A i1
¢.379C>T metoda Sangera, co znacznie obniza koszt badan genetycznych i skraca czas do uzyskania
wyniku i wdrozenia leczenia.
H4. Autorzy: Badura-Stronka Magdalena, Smigiel Robert, Rutkowska Karolina, Szymanska Kry-
styna, Hirschfeld Adam Sebastian, Monkiewicz Michatl, Kosinska Joanna, Wolanska Ewelina, Ry-
dzanicz Matgorzata, Latos-Bielenska Anna, Ptoski Rafat.
Tytut oryginatu: FINCA syndrome - defining neurobehavioral phenotype in survivors into late child-
hood.
Czasopismo: Mol. Genet. Genomic Med.
Szczegoty: 2022 : Vol. 10, nr 4, art. e1899.[s. 1-9], id. art. €1899., il. tab. bibliogr. abstr.
Impact Factor: 2.000
Punktacja MNiSW: 70.000
Ostatnia praca (H4) bedaca czgscig cyklu habilitacyjnego dotyczy ultrarzadkiej choroby, do czasu
publikacji opisanej u zaledwie dziesieciu pacjentdw na $wiecie: zespotu zwtdknienia, neurodegene-
racji i angiomatozy mozgowej (FINCA, OMIM #618278). Dzigki wspotpracy z lekarzami Warszaw-
skiego Uniwersytetu Medycznego i Wroctawskiego Uniwersytetu Medycznego, Habilitantce udato
si¢ opisa¢ cechy kliniczne trzech pacjentoéw z cechami klinicznymi zespolu FINCA 1 wariantami
patogennymi w genie NHLRC2 (NHL repeat containing 2 gene). Gtéwng warto$¢ tej pracy stanowi
skrupulatne scharakteryzowanie fenotypu neurologicznego i psychologicznego pacjentow z warian-
tami genu NHLRC?2, ktorzy przezyli do pdznego dziecinstwa. U trojga pacjentow przeprowadzono
badanie genetyczne przy uzyciu sekwencjonowania catego eksomu (WES). Badania ujawnity obec-
no$¢ homozygotycznego wariant zmiany sensu w genie NHLRC2 (g.113876631G>T,
NM_198514.4:c.442G>T, p.(D148Y) u dwojga pacjentow. U trzeciego pacjenta badanie WES ujaw-
nito dwa warianty zmiany sensu: ¢.442G>T, p.(D148Y) oraz ¢.977G>T, p.(G326V). Odkrycia habi-
litantki dodatkowo potwierdzaja obecnos$¢ goragcego miejsca mutacyjnego w genie NHLRC2.,
Reasumujac, z pelnym przekonaniem stwierdzam, ze zaplanowane i przeprowadzone
badania, opisane w publikacjach zgloszonych jako szczegolne osiagniecie naukowe w postepo-
waniu habilitacyjnym Dr n. med. Magdaleny Badury-Stronki stanowia oryginalny,
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wartosciowy wklad oraz mieszczg si¢ tematycznie w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdro-
wiu, w dyscyplinie nauki medyczne.

Za najwazniejsze Wnioski z badan uwazam, m.in. stwierdzenie, ze skutecznos$¢ diagnostyczna panelu
NGS byta najwyzsza u pacjentdéw, u ktérych pierwsze napady padaczkowe wystapity przed 12. mie-
sigcem zycia (H1). Wynik ten podkresla kluczowe znaczenie wczesnej diagnostyki genetycznej,
szczegblnie w przypadku encefalopatii padaczkowej 1 rozwojowej. Wartym podkreslenia jest fakt,
ze identyfikacja wariantow genetycznych moze prowadzi¢ do zmiany strategii terapeutycznej. Zna-
czenie dokonan Habilitantki podkreslaja rowniez odkrycia nowych, wczesniej nieopisanych warian-
tow patogennych w genach, co wzbogaca istniejace bazy danych i poszerza wiedze¢ na temat gene-
tycznych podstaw padaczki. Szczegdlnie interesujace jest wykrycie mutacji na chromosomie X wy-
tacznie u dziewczat, co moze sugerowac potencjalne rdznice piciowe w genetycznych mechanizmach
padaczki. Praca H1 jest cennym wktadem w rozwdj genetyki klinicznej w Polsce i pokazuje potencjat
wykorzystania zaawansowanych technologii diagnostycznych w opiece nad pacjentami z padaczka.
W przysztosci takie podej$cie moze prowadzi¢ do jeszcze wigkszej personalizacji terapii oraz lep-
szego zrozumienia mechanizmow molekularnych tej ztozonej choroby.

Habilitantka wykazata (H2), ze padaczka zwigzana z heterozygotycznymi wariantami w genie SV2A
charakteryzuje si¢ réoznorodno$cia napadoéw, z poczatkiem w okresie niemowlgcym lub we wceze-
snym dziecinstwie. Wykazana tendencja do ustepowania napadéw w okresie dojrzewania lub w mto-
dym wieku dorostym jest waznym spostrzezeniem prognostycznym dla pacjentéw z ta mutacja. Praca
podkresla, ze wigkszos¢ pacjentow zachowuje prawidtowy intelekt, co kontrastuje z ich powaznymi
trudnosciami behawioralnymi. Wyniki sugeruja, ze whasciwa kontrola napadow padaczkowych przy
uzyciu kwasu walproinowego, lamotryginy i benzodiazepin, przy jednoczesnym unikaniu lewetira-
cetamu, jest kluczowa w tej grupie. Decyzja terapeutyczna oparta na wynikach badan genetycznych
1 wezesniejszych opisach przypadkow potwierdza rosngce znaczenie medycyny precyzyjnej w lecze-
niu padaczki. Waznym aspektem pracy jest takze uwzglednienie czynnikow prowokujacych napady,
takich jak goraczka i fotostymulacja, co ma praktyczne implikacje w edukacji pacjentow 1 ich opie-
kunéw. Opis przypadkow, w polaczeniu z wynikami badan genetycznych oraz ich zastosowaniem w
terapii, wnosi istotny wktad w rozwdj zindywidualizowanego podejscia do leczenia pacjentow z pa-
daczka. Podsumowujac, praca ta jest wartosciowym opracowaniem, ktore nie tylko rozszerza wiedze
o klinicznych aspektach mutacji w genie SV2A, ale takze podkresla znaczenie integracji wynikow
badan genetycznych w podejmowaniu decyzji terapeutycznych.

Publikacja (H3) na temat zastosowania sekwencjonowania nastgpnej generacji (NGS) w diagnostyce
i leczeniu pacjentéw z ksantomatoza mézgowo-$ciggnista (CTX) stanowi przetomowe osiagniecie w
badaniach nad tym ultrarzadkim schorzeniem. Dr n. med. Magdalena Badura-Stronka przedstawita
wyniki badan sze$ciu pacjentdw, co czyni t¢ grupe najwieksza dotychczas opisang w Polsce, a takze
przeprowadzita obszerng metaanalize literatury, dostarczajac cennego zrodta wiedzy klinicznej. Opi-
sata dwa "gorgce miejsca" mutacyjne w genie CYP27A1, z ktorych wariant ¢.1184+1G>A stanowi
az 75% przypadkoéw w polskiej kohorcie, a ¢.379C>T — 18,75%. Odkrycie to ma ogromne znaczenie
praktyczne, umozliwiajgc zastosowanie tanszej i szybszej diagnostyki w oparciu o metode Sangera,
Co przyspiesza proces diagnozy i wdrozenia leczenia. Praca podkresla kluczowa rolg kwasu cheno-
deoksycholowego (CDCA) jako skutecznej terapii, zapobiegajacej postepowi choroby i jej wynisz-
czajagcym konsekwencjom. Wszyscy polscy pacjenci objeci badaniem zostali objeci leczeniem, co
pokazuje pozytywny wplyw zmian prawnych i diagnostyki genetycznej na dostep do terapii. Autorka
podkreslita réwniez, ze CTX jest jednym z niewielu dziedzicznych zaburzen neurometabolicznych,
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ktore mozna skutecznie leczy¢, co dodatkowo wzmacnia znaczenie wezesnego rozpoznania choroby.
Publikacja taczy praktyczne wnioski z wysoka warto$cig naukowa, stanowigc wzorcowy przyktad
zastosowania nowoczesnych metod genetycznych w celu poprawy opieki nad pacjentami z rzadkimi
chorobami.

Publikacja dotyczaca zespotu FINCA (OMIM #618278) wnosi istotny wkiad w zrozumienie tej rzad-
kiej choroby neurodegeneracyjnej (H4). Wspotpraca z badaczami z Warszawy i Wroctawia pozwo-
lita na opisanie klinicznych 1 genetycznych cech trzech pacjentéw z patogennymi wariantami genu
NHLRC2, co czyni jg szczeg6Olnie cenng. Przeprowadzenie sekwencjonowania catego eksomu
(WES) umozliwito identyfikacje homozygotycznego wariantu ¢.442G>T (p.(D148Y)) u dwoch pa-
cjentow oraz dwoch wariantdw zmiany sensu u trzeciego pacjenta, co dodatkowo potwierdza istnie-
nie ,,goracego miejsca” mutacyjnego w tym genie. Szczegdlowe scharakteryzowanie fenotypu neu-
rologicznego i psychologicznego pacjentow, ktorzy przezyli do péznego dziecinstwa, dostarcza no-
wych informacji na temat przebiegu choroby i jej dtugoterminowych konsekwencji. Publikacja ta
stanowi cenne zrodlo wiedzy klinicznej, wzbogacajac dotychczasowa literature o unikalne obserwa-
cje genetyczne i fenotypowe.

Dane naukometryczne - dorobek naukowy Dr n. med. Magdaleny Badury-Stronki:
* liczba publikacji: 59
* laczna punktacja dorobku naukowego poza osiggnieciem habilitacyjnym wynosi:
IF=106,421 oraz 2369 punktow MEiN/MNiSW,
* komunikaty naukowe na zjazdach ogolnokrajowych: 57, na zjazdach zagranicznych: 23;
* liczba cytowan publikacji wnioskodawcy/ bez autocytowan (wg Web of Science All Data-
bases): 900/894;
* Indeks Hirscha (wg Web of Science All Databases): 13
Nalezy podkresli¢, ze Habilitantka publikowata Swoje prace jako wspotautorka w cenionych i wy-
soko punktowanych czasopismach, co §wiadczy o znaczgcej wartosci przedstawianych tam wynikow
badan, docenionych przez recenzentdw oraz o umiejetnosci pracy zespotowej. Ranga tych czasopism
wskazuje, ze prace badawcze prowadzone przez Dr n. med. Magdaleng¢ Badurg-Stronke sg warte
zaprezentowania szerokiemu gronu odbiorcow.

4. Informacja o wykazywaniu si¢ HabilitantKi istotng aktywnoscig naukowq realizowang w wigcej
ni; jednej uczelni lub instytucji naukowej, a takze o dzialalnosci dydaktycznej, organizacyjnej i
popularyzujgcej nauke

Staze w zagranicznych i krajowych osrodkach naukowych lub akademickich:
e Miesigczny staz na oddziale Neonatologii w Centre Hospitalier et Universitaire de Rennes
(Francja) w ramach programu Erasmus — wrzesien 1998,
e Miesieczny staz na oddziale Pediatrii 1 Genetyki Medycznej w Centre Hospitalier et Univer-
sitaire de Bordeaux (Francja) — sierpien 1999,
e Miesieczny staz na oddziale Kardiologii w Centre Hospitalier et Universitaire de Rennes
(Francja) w ramach programu Erasmus — wrzesien 1999,
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Miesigczny staz w laboratorium cytogenetyki i diagnostyki prenatalnej Policlinico di Bari w
ramach wymiany IFMSA (International Federation of Medical Students™ Associations) —
wrzesien 2001,

Miesigczny staz w laboratorium biologii molekularnej Centre Hdospitalier et Universitaire de
Tours (Francja) — stypendium rzgdu francuskiego — wrzesien 2005; w ramach tego stazu Ha-
bilitantka zajmowata si¢ badaniem inaktywacji chromosomu X u kobiet z rodzin XLID (X-
linked Intellectual Disability), spokrewnionych z niepelnosprawnymi intelektualnie me¢zczy-
znami rekrutowanymi do projektu EURO-MRX.

Informacja o uczestnictwie w programach europejskich lub innych programach miedzynaro-
dowych:

Dr n. med. Magdalena Badura-Stronka byta aktywnym realizatorem projektow naukowych w
ramach 6. i 7. Programu Ramowego Unii Europejskiej: Euro-MRX i CHERISH, koordyno-
wanych przez prof. dr hab. Ann¢ Latos-Bielenska. Projekt EURO-MRX (“The Genetic and
Neurobiological Basis of X-linked Mental Retardation.” QoL-2001-3 Generic Activities-Area
9-Neurosciences) byt ogromnym sukcesem badawczym. Angazowal naukowcow z kilku wio-
dacych osrodkéw europejskich (Paryz, Leuven, Berlin, Nicosia) celem znalezienia nowych
gendéw zwigzanych z niepetnosprawnoscia intelektualng sprzezong z chromosomem X. Do
zdan Habilitantki nalezaty: rekrutacja pacjentow z polskich rodzin speliajacych kryteria
dziedziczenia sprzgzonego z chromosomem X do udzialu w projekcie, samodzielne badanie
pacjentow, poradnictwo genetyczne, analiza danych klinicznych, dziatania upowszechniajace
wiedze na temat niepelnosprawnosci intelektualnej (wyktady dla stowarzyszen rodzicielskich,
studentow, lekarzy, doniesienia konferencyjne, publikacje), osobisty udziat w spotkaniach
Konsorcjum EURO-MRX, samodzielne sporzadzanie raportow finansowych i merytorycz-
nych z postepu prac partnera polskiego. Bardzo aktywny udziat w projekcie zaowocowat kil-
koma wysoko punktowanymi i chetnie cytowanymi pracami oraz rozlicznymi doniesieniami
zjazdowymi.

Drugi prestizowy projekt, ktorego Dr n. med. Magdalena Badura-Stronka byta bardzo aktyw-
nym realizatorem, to CHERISH w ramach 7 Programu Ramowego Unii Europejskiej: ,,CHE-
RISH- improving diagnoses of mental retardation in children in Eastern Europe and Central
Asia through genetic characterisation and bioinformatics/statistics”, Collaborative project for
specific cooperation actions dedicated to international cooperation partner countries (SICA),
HEALTH-F2- 2008-223692, luty 2009-lipiec 2012). Do zadan Habilitantki nalezaty: udziat
w przygotowaniu projektu (zar6wno merytorycznym, jak i finansowym) we wspdlpracy z
partnerami zagranicznymi, odpowiedzialno$¢ za rekrutacje pacjentow do projektu, koordyna-
cje wszystkich dziatan klinicznych i laboratoryjnych, wysytanie materialu biologicznego za
granicg, samodzielne raportowanie merytoryczne, nadzor nad aspektami finansowymi pro-
jektu, korespondencja z partnerami (Wtochy, Estonia, Cypr, Ukraina, Rosja, Armenia, Litwa,
Czechy).

Projekt PROTECT: 7 program Ramowy UE, 2011-2015. ,,Badania farmakoepidemiologiczne
nad skutkami lekow w ramach europejskiego konsorcjum” — Habilitantka uczestniczyta w
pracach nad ksztalttem projektu, kosztorysem projektu, do Jej zadan nalezato réwniez rozli-
czanie si¢ z Koordynatorem projektu (w tym finansowe) oraz przeprowadzanie analiz
PRWWR pod katem zmiennych.
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EUROMEDICAT: 7 Program Ramowy UE, 2011-2015. ,,.Bezpieczenstwo stosowania lekéw
w cigzy w odniesieniu do ryzyka wystgpienia wrodzonych wad rozwojowych” — Habilitantka
Uczestniczyla w pracach nad ksztattem projektu, kosztorysem projektu, do Jej zadan nalezato
réwniez rozliczanie si¢ (W tym finansowe) z Koordynatorem projektu oraz przeprowadzanie
analiz PRWWR pod katem zmiennych.

Project Acronym: EUROIInNKCAT Project full title: Establishing a linked European Cohort of
Children with Congenital Anomalies, Grant Agreement Number: 733001 Horizon 2020 So-
cietal Challenges: Health, Demographic Change and Well-being (Call: H2020-SC1-2016-
RTD), Topic: PM-04-2016 Networking and optimising the use of population and patient co-
horts at EU level - rolg Habilitantki byt udziat w rozliczeniach z koordynatorem i organizacji
konferencji migdzynarodowe;.

Udzial w zespolach eksperckich i konkursowych:

Cztonek Komisji Bioetycznej Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu od 2021 r.- nadal;
Cztonek Zarzadu Sekcji Genetyki Klinicznej Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego w
latach 2009-2011;

Czlonek Sadu Kolezenskiego Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka od 2023 r.;
Sekretarz Komisji Poradnictwa Genetycznego i Wrodzonych Wad Rozwojowych Polskiej
Akademii Nauk w latach 2009-2011;

Zastepca Przewodniczacej Sekcji Neurogenetyki Polskiego Towarzystwa Neurologow Dzie-
cigcych od 2019 do teraz;

Cztonek Komisji Rewizyjnej Wielkopolsko-Lubuskiego Oddziat PTN w kadencji 2022-2024;
Cztonek Zarzadu Wielkopolsko-Lubuskiego Oddzial PTN w kadencji 2024-2028.

Udzial w komitetach organizacyjnych miedzynarodowych i krajowych konferencji naukowych:

Cztonek komitetu organizacyjnego konferencji EUROCAT, Safety of Medication Use in Pre-
gancy, 02-4.02.2015 r.

Cztonek Local Organizing Committee Europejskiej Konferencji projektu Eurolink CAT ,,He-
alth and education outcomes of children across Europe with congenital malformations”, 07-
08.04.2022 r.

Udziat w organizacji konferencji “The 15th International Congress of Young Medical Scien-
tist” 28-30.05.2015 .

Otrzymane nagrody i wyroznienia:

Nagroda J.M. Rektora Uniwersytetu Medycznego im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu: ze-
spotowa nagroda naukowa za lata 2012-2013
List gratulacyjny Rektora za osiagnig¢cia naukowe zespotowe uzyskane w 2022 r.

Udzial w konsorcjach, sieciach badawczych i towarzystwach naukowych:

Strona9

EUROCAT

EURO-MRX

CHERISH

Konsorcjum Uniwersyteckie Centrum Badan Sportowo-Medycznych
Cztonek 6 Towarzystw Naukowych

Pozostala istotna dzialalno$é Habilitantki:

Habilitantka w roku 2012 zostata zatrudniona na stanowisku eksperta w Dziale Badan i Roz-
woju Centrum Genetyki Medycznej GENESIS. W ramach tej pracy koordynowata dwa
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projekty badacze o potencjale wdrozeniowym: “Poprawa konkurencyjnosci przedsigbiorstwa-
diagnostyka genetyczna innowacyjnymi, dedykowanymi populacji stowianskiej testami opar-
tymi na sekwencjonowaniu nowej generacji (Program Operacyjny Innowacyjna Gospodarka,
firma GENESIS POLSKA Sp. z 0.0., Poznan) oraz ,,Ocena poprawy relacji przedsi¢biorstwo-
klient poprzez wprowadzenie profesjonalnej instruktazowej 1 informacyjnej dokumentacji au-
diowizualnej do dziatalno$ci marketingowej Zaktadu Opieki Zdrowotnej (ZOZ) zajmujacego
si¢ diagnostyka chordob genetycznych cztowieka” — projekt realizowany w ramach Programu
Operacyjnego Kapitat Ludzki pn. ,,Wsparcie wspotpracy sfery nauki 1 przedsiebiorstw w
Wielkopolsce”.

e Dr n. med. Magdalena Badura-Stronka czynnie angazuje si¢ w procesy dydaktyczne w ma-
cierzystej uczelni, prowadzac zajecia dla studentow wszystkich wydziatow, w tym angloje-
zycznych. Pelni opieke¢ nad studentami, prowadzacymi badania w ramach kot naukowych
oraz lekarzami w toku specjalizacji. Byta dotychczas promotorem 2 i opiekunem 3 prac ma-
gisterskich. Bierze rowniez aktywny udzial w pracach zespotow, opracowujgcych m. in. al-
gorytmy diagnostyczne w zakresie diagnostyki genetycznej u pacjentow z chorobami neuro-
logicznymi.

5. Podsumowanie

Obszar dziatania Dr n. med. Magdaleny Badury-Stronki, zaréwno w aspekcie naukowym, jak
i praktycznym, wart jest szczegdlnego podkreslenia. Habilitantka istotnie przyczynita si¢ do zwiek-
szenia wiedzy w obszarze genetyki i neurologii, prowadzac badania, majace przelozenie na zapre-
zentowanie szerokiego wachlarza mozliwosci w zakresie poprawy postepowania diagnostycznego i
klinicznego. Zasigg Jej osiagnig¢ wykracza poza granice Polski i stanowi przyktad interdyscyplinar-
nej wspotpracy.

Reasumujac, po doglebnej analizie i ocenie catoksztattu dziatalnosci Dr n. med. Magdaleny
Badury-Stronki, stwierdzam z glebokim przekonaniem, ze Habilitantka spetnia wymagania okre-
slone w ustawie 1 w pelni zastuguje na stopien naukowy doktora habilitowanego, w dziedzinie nauk
medycznych 1 nauk o zdrowiu, w dyscyplinie nauki medyczne. Wyrazam jednoznacznie wysoce
pozytywna opini¢ odnosnie spelnienia warunkdéw posiadania znaczacego dorobku naukowego, sta-
nowigcego wktad Habilitantki w rozwoj dyscypliny nauki medyczne, zawartych w art. 219 punkt
2b)13), 219 Ustawy 2.0 z dnia 20 lipca 2018 r. Prawo o szkolnictwie wyzszym i nauce (Dz.U. 2018
poz.85), warunkujacych uzyskanie stopnia doktora habilitowanego w reprezentowanej przez Kandy-
datke dziedzinie i dyscyplinie. Przedktadajac Wysokiej Kapitule Kolegium Nauk Medycznych Uni-
wersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu moja cato$ciowa jednoznacznie
pozytywna recenzje, wnosze¢ o dopuszczenie Dr n. med. Magdaleny Badury-Stronki do dalszych eta-

pow przewodu habilitacyjnego.

KIEROW
Zaktadu lmmunolu< i l)usmmdaalne]
Katedry Nauk Biomedycznych
Umwersytetu Medy nego w Lublinie

prof. rhab n mcd m ina Grywalska

~VI=D-

P —
& +4881 448 7500 E dziekanatwnm@umlub.pl ﬁ ul. Chodzki 7 (Collegium Academicum), 20-093 Lublin



