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Hodnoceni efektivity celostatniho celoplosného novorozeneckého screeningu vzacnych
onemocnéni v Ceské republice a hledani cest k jeho zlep$eni

Popis disertacni prace

PredloZend prace se zabyva problematikou hodnoceni novorozeneckého laboratorniho
screeningu v Ceské republice a klade si za cil tuto efektivitu vyhodnotit a zlepsit.

V teoretické casti (str. 8-26) autor podava strucné a vystizné prehled o historii a soucasnosti
novorozeneckého laboratorniho screeningu, definuje vzacnd onemocnéni, uvadi prehled
nejcastéjSich vzacnych onemocnéni détského véku, popisuje soucasné fungovani screeningu
v Ceské republice se zaméfenim na rok 2018 (d&diéné poruchy metabolismu, kongenitalni
hypotyredza, deficit 21-hydroxylazy, cysticka fibréza), vysvétluje zakladni terminologické
pojmy screeningu a hodnoceni vysledkl vySetfovanych ukazatel(. Text vhodné dopliiuje 6
tabulek a 2 obrazky.

Disertacni prace ma 4 cile (str. 27):

1. Vyhodnotit efektivitu detekce a prevalenci jednotlivych screenovanych nemoci.
Stanovit prevalenci screenovanych nemoci u novorozenct s nizkou porodni
hmotnosti.

3. Vyhodnotit faleSnou pozitivitu novorozeneckého laboratorniho screeningu deficitu
21-hydroxylazy.

4. Vypracovat diagnosticky postup u novorozencl zachycenych ve screeningu deficitu
21-hydroxylazy v CR.

Metodika (str. 29) spocivala v analyze dat z centrélnich screeningovych laboratofi v Praze,
Brné a Olomouci (www.novorozeneckyscreening.cz) a je zaloZena na monotematicky
zaméfeném souboru 4 zasadnich védeckych publikaci autora (str. 31).

Zaveéry disertacni prace davaji odpovédi na stanovené cile (str 51):



1. Laboratorni novorozenecky screening je v CR vysoce efektivni, odpovida standardiim
vyspélych statt Evropské unie.

2. Préace prokazala u novorozencu nizké porodni hmotnosti vys3i vyskyt nékterych
screenovanych onemocnéni a umoznila vyvodit néktera prakticka opatfeni v péci o
laboratorné zachycené déti.

3. V préci je uveden nastroj ke snizeni faleSnych pozitivit u screeningu deficitu 21-
hydroxylazy.

4. Byl vypracovan diagnosticky postup u novorozencl zachycenych ve screeningu 21-
hydroxylazy a publikace shrnuje aktualni poznatky v diagnostice tohoto stavu a tim
umoznuje zlepSeni celého procesu.

PoutZita literatura (str. 62)

Citovano je 102 praci tuzemskych i zahrani¢nich, bez autocitaci, z toho 45 z poslednich péti
let.

Publikace autora (str. 55)

Dva ptivodni &lanky s impakt faktorem (IF 2.242, IF 0.8), kde je Jan David uveden jako prvni
autor, 3 pavodni élanky bez IF, kde je Jan David uveden jako prvni autor, 1 kazuistika s IF
(0.698), kde je Jan David uveden jako prvni autor, 4 kazuistiky bez IF, kde je Jan David
uveden jako druhy autor, 6 prednasek, 2 postery s prvnim autorstvim v CR a 2 postery jako
spoluautor v zahranici v roce 2016 a 2018 s abstraktem v International Journal of Neonatal
Screening.

Rozsah publikace

Celkem 81 stran a k tomu 4 pfilohy.
Zaveér posudku

Disertacni prace se zabyva aktualni tématikou, ktera ma dopad na laboratorni diagnostiku a
klinickou péci o déti v celé Ceské republice. Je napsana struéné, vécné, srozumitelné. Podava
dostatecny prehled o aktualni situaci laboratorniho novorozeneckého screeningu. Text je
vhodné doplnén tabulkami a grafy a pInymi texty zasadnich autorovych praci, v€etné téch

s IF. Cile prace byly spInény. Vystupy této dizertacni prace prokazaly, Ze laboratorni
novorozenecky screening je vysoce efektivni a odpovidd mezinarodnim standarddm.
Vysledky pfinesly nékolik ndvrhi k jeho zlep$eni a uplatni se v laboratorni i klinické praxi.
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