Uchwala Komisji Habilitacyjnej z dnia 12.05.2025 r.
powolanej w postgpowaniu w sprawie nadania stopnia doktora habilitowanego
w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu w dyscyplinie nauki medyczne
wszczgtym na wniosek dr Magdaleny Badury - Stronki
§1
Komisja Habilitacyjna, powotana przez Kapitutg Kolegium Nauk Medycznych Uniwersytetu
Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu uchwalg nr 173/2024 w dniu 25
pazdziernika 2024r., dzialajgc na podstawie art. 221 ust.10 ustawy z dnia 20 lipca 2018 r.
Prawo o szkolnictwie wyZszym i nauce (Dz. U. 2024.1571 tj.) oraz § 2 ust.] uchwaly nr
210/2024 Senatu Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu z dnia
I8 wrzesnia 2024 r. w sprawie okreslenia zasad postgpowania w sprawie nadania stopnia
doktora habilitowanego w zw. z § 33a ust. 7 uchwaly nr 47/2023 Senatu Uniwersytetu
Medycznego im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu z dnia 26 kwietnia 2023 r., po zapoznaniu
si¢ 7 recenzjami i dokumentacjg wniosku, po przeprowadzeniu kolokwium habilitacyjnego
i dyskusji na posiedzeniu w trybie hybrydowym, wideokonferencji z wykorzystaniem
platformy MS TEAMS, stwierdza, ze aktywnosé naukowa i osiggniccic habilitacyjne
zatytulowane: ,,Znaczenie sekwencjonowania nastgpnej generacji w diagnostyce oraz terapii
wybranych chorob neurologicznych o podlozu genetycznym” oraz inne osiggniecia naukowe
stanowig znaczny wklad w rozwéj dyscypliny nauki medyczne i wyraza pozytywna opini¢ w
sprawie nadania dr Magdalenie Badurze - Stronce stopnia doktora habilitowanego w
dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu w dyscyplinie nauki medyczne, uznajgc
spefnienic przestanek warunkujgcych nadanie stopnia doktora habilitowanego, o ktérych

mowa w art. 219 ust. 1 pkt. 1-3 wskazanej ustawy.

UZASADNIENIE
Zalgeznik nr 1 do niniejszej uchwaty zawierajgcy uzasadnienie stanowi jej integralng czesé.
§2

Na ninicjszg uchwalg nie przystuguje zazalenic. Uchwata wchodzi w zycie z dniem jej

hodjecia,
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Zalgceznik nr 1

do uchwaly Komisji Habilitacyjnej

z dnia 12.05.2025r.

powolanej w postepowaniu w sprawic nadania stopnia doktora
habilitowanego

w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu w dyscyplinie
nauki medyczne

wszczglym na wniosek dr Magdaleny Badury - Stronki

Uzasadnienie
Komisja Habilitacyjna w sktadzie powolanym uchwatg nr 173/2024r. Kapituly Kolegium Nauk
Medycznych w dniu 25 pazdziernika 2024r. zapoznata si¢ z pelng dokumentacjg przedlozong przez dr
Magdalen¢ Badurg — Stronke, recenzjami sporzadzonymi w toku postgpowania, oceniajgcymi osiggniceie
habilitacyjne zatytulowane ,,Znaczenie sekwencjonowania nastgpnej generacji w diagnostyce oraz terapii
wybranych choréb neurologicznych o podlozu genetycznym” oraz inne osiggnigcia naukowe i aktywnosé

naukowg,

Wszystkie recenzje byly pozylywne.

W swojej recenzji Pani Prof. Krystyna Chrzanowska podkreslita warto$é korelacji genotypowo-
fenotypowej kluczowej dla pracy ,,Validation of targeted next-generation sequencing panels in a cohort of
Polish patients with epilepsy: assessing variable performance across clinical endophenotypes and uncovering
novel genetic variants.” (H1). Wyniki przeprowadzonej analizy maja bardzo duze znaczenia dla personalizacii
terapii. W publikacji ,,Broadening the phenotypic spectrum of the presumably epilepsy-related SV2A gene
variants,” (H2) przedstawiony zostal bardzo cenny opis kliniczny i genetyczny padaczki zwigzanej z
wariantami patogennymi w genie SV24. W artykule ,,First case series of Polish patients with cerebrotendinous
xanthomatosis and systematic review of cases from the 21st century.” Habilitantka doszta do odkrycia o
waznym znaczeniu praktycznym tj. rekomendacji, aby w polskiej populacji diagnostyke rozpoczynaé od
badania dwoch wariantow ¢.1184+1G>A i ¢.379C>T metoda Sangera w zwiazku z tym, iz za wszystkie
opisane przypadki ksantomatozy mézgowo-$ciegnistej w populacji polskiej odpowiadaja dwa warianty w
genie CYP2741, Na podstawie badan przedstawionych w pracy ,,FINCA syndrome - defining neurobehavioral
phenotype in survivors into late childhood.” Habilitantka wnioskowata o wigczeniu genu NHLRC? do
roznicowania atypowej postaci zespotu Retta.

Pani Prof. Ewelina Grywalska uznata dorobek Habilitantki za bezsprzecznie znaczny wkiad w rozwo
dyscypliny nauki medyczne. Wykorzystanie sekwencjonowania nastepnej generacji doprowadzilo do
zidentylikowania dziewigciu weze$niej nie opisanych w pi$miennictwie i bazach danych wariantow
genetyeznych prowadzaeych do klinicznej manifestacji padaczki. Powigzano opisany wezegniej patogenny
wariant genu glikoproteiny pecherzykéw synaptycznych SV2A z fenotypem padaczki wspotwystepujace; z
prawidtowym rozwojem intelektualnym i brakiem korzystnej reakcji na terapi¢ lewetiracetamem.

Stwierdzenie, Z¢ dwa warianty genetyczne odpowiadaly za wszystkic dotychczas opisane przypadki
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ksantomatozy mozgowo-$ciegnistej w populacji polskiej moze doprowadzi¢ do znaczmego skrécenia i
#wigkszenia dostgpnosei Sciezki diagnostyceznej tej choroby. Ponadto wszyscy polscy pacjenci objeci tym
badaniem uzyskali celowane leczenic kwasem chenodeoksycholowym (CDCA), co pokazuje pozytywny
wplyw zmian prawnych i diagnostyki genetycznej na dostep do terapii. Natomiast czwarta praca cyklu
dotyczgea zespotu FINCA przedstawia odkrycie goracego miejsca mutacyjnego w genic NHLRC2. Dorobek
Habilitantki wnosi unikalne obserwacje genetyczne i fenotypowe do nauk medycznych.

Ponadto w recenzji przedtozonej przez Panig Prof. Malgorzate Janas-Kozik podkreglono udzial
Habilitantki w projektach badawczych o zasiggu krajowym i migdzynarodowym oraz aktywng i owocng
wspolpraceg z polskimi i sSwiatowymi wybitnymi naukowcami. Recenzentka zwrécila uwage, ze przedstawione
publikacje stanowia wazne Zrodlo informacji dla lekarzy pediatréw, genetykéw klinicznych, neurologow
dziecigeyeh i psychiatrow dziecigco-mlodziezowych i powinny sie znalezé w obowigzkowej lekiurze do
cgzaminu specjalizacyjnego wymienionych specjalizacii.

Reeenzja Pani Prof. Justyny Paprockiej uwypukla potrzebg laczenia we wspélezesnej medycynie
aspektow klinicznej diagnostyki i rozpoznania molekularnego, co w swoich pracach czynita Habilitantka.
Osiggnela dzigki temu tak istotne przelozenie wynikéw badan genetycznych na postgpowanie kliniczne.
Przykladem tego jest migdzy innymi opracowanie algorytméw diagnostycznych w zakresie diagnostyki
genelycznej u pacjentow z chorobami neurologicznymi na zlecenie Konsultanta Krajowego w zakresic

laboratoryjnej genetyki medycznej.

Pozytywne byly takze opinie przedstawione przez Pana dra hab. Macieja Brazerta oraz Panig dr hab.

Joanng Pawlak,

W toku kolokwium habilitacyjnego dyskutowano nastepujgce kwestie:

- czy nowo opisane w pierwszej publikacji cyklu, jako zwiazane z padaczka, warianty genetyczne w kazdym
przypadku u ich nosicicli sa chorobotwéreze czy tez ich znaczenie w innej konstelacji calogenomowej moze
by¢ inne i nie prowadzi¢ do fenotypu padaczkowego?

- jakie g ograniczenia techniki NGS w diagnostyce neurologicznej?

- podloze genetyczne i klasyfikacja pacjentéw z zaburzeniami neurorozwojowymi okreslanymi obecnic jako
ADID, ASD oraz zespol tikow;

- jakie sy efekty leczenia pacjentow z ksantomatozg mézgowo-sciggnista kwasem chenodeoksycholowym?

Habilitantka udziclila na wszystkie pytania wyczerpujacych odpowiedzi, kiérych tre$é merytoryczna
zostala oceniona bardzo wysoko.

W podsumowaniu swoich opinii, dotyczacych osiggnigé naukowych, jak i aktywnosci naukowej dr
Magdaleny Badury - Stronki, Recenzenci wnioskujg do Kapituly Kolegium Nauk Medycznych Uniwersytetu
Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu o nadanie stopnia doktora habilitowanego w
dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu w dyscyplinie nauki medyczne .
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Na podstawie przedstawionych recenzji i pelnej dokumentacii przedlozonej przez dr Magdaleng
Badurg - Stronkg oraz na podstawic przeprowadzonego kolokwium habilitacyjnego Cztonkowie Komisji
Habilitacyjnej stwierdzili, ze dr Magdalena Badura - Stronka spelnia wszystkic przestanki warunkujgce
nadanie stopnia doktora habilitowanego, o ktérych mowa w art, 219 ustawy z dnia 20 lipca 2018 r, Prawo o
szkolnictwie wyzszym i nauce.

W zwigzku z powyzszym Komisja Habilitacyjna pozytywnie opiniuje wniosek dr Magdaleny Badury
= Stronki o nadanie stopnia doktora habilitowanego w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu w
dyscyplinie nauki medyczne przez Kapitule Kolegium Nauk Medycznych Uniwersytetu Medycznego im.

Karola Marcinkowskicgo w Poznaniu. Signed by /
Podpisano przez:
Ryszard Maciejewski
Katolicki
Uniwersytet Lubelski
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