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Aktualnost’ zvolenej témy

Neuromuskularne ochorenia vznikajuce v detskom veku predstavuju
diagnosticki a terapeuticki vyzvu v uvode 21. storoia. Zakladny pokrok
v diagnostike primarnych svalovych ochoreni predstavuje celotelové svalové MR
(posudzované parametre: T1, STIR, Dixon a Specifické vzorce distribucie svalového
poskodenia pri jednotlivych genetickych myopatiach). Uplne zasadny pokrok
v diagnostike primarnych (genetickych) svalovych ochoreni, hereditarnych
(genetickych) neuropatii, ale aj spinalnych muskularnych atrofii (SMA) predstavuje

obrovsky pokrok v genetickej diagnostike od ,single — gene“ analyz cez GWAS



(genome wide association studies) az po komplexné ,whole exome — genome
sequencing“. Z terapeutického pohladu pri donedavna neliecitelnych a extrémne
invalidizujucich az smrtelnych nozologickych jednotkach je opat’ vyzvou narast
poctu ojedinelych molekal, ktoré umoznuju ,evidence - based“ terapiu
s povzbudzujucimi vysledkami aspon niektorych z nich. Jedna sa o glykogenézu II.
typu (Pompeho chorobu) - alglukozidaza alfa — EMA 2006, d'alej Duchennovu
svalovu dystrofiu (eteplirsen — FDA 2016, golodirsen — FDA 2019, viltolarsen — FDA
2020, deflazacort — FDA 2017, ataluren — EMA 2014) a o spinalnu muskularnu atrofiu
(nusinersen — FDA 2016, onasemnogene abeparvovec — FDA 2019, risdiplam — FDA

2020).

Struktura a vysledky prace

Praca predstavuje komentovany subor publikacii autorky (prace pripojené in
extenso), ktoré maju priamy suvis s rieSenou problematikou.
1. Dedi¢né periférne neuropatie v detskom veku — 20 publikacii v éasopisoch
sIF
2. Diagnostika a lie¢ba dediénych myopatii — 14 publikacii v ¢asopisoch s IF
3. Liecba spinalnej muskularnej atrofie — 7 publikacii v ¢asopisoch s IF
Celkovo je autorkou podla WOS 46 publikacii. V 9 z nich je prvym alebo poslednym
autorom. Suhrnny IF je 160. Aktualny H-index je 13. Pocet registrovanych citacii je
446. V publikaciach dominuje problematika dediénych neuromuskularnych

ochoreni detského veku (43 publikacii zo 46).

Kontrola originality habilitacnej prace

Habilitaéna praca je preukazatelne pévodna.



Zaverecné hodnotenie

Predlozenu habilitacni pracu ako celok hodnotim jednoznacne kladne.
Autorka je v popredi svetovych trendov diagnostiky a lie€by vybranych genetickych
neuromuskularnych ochoreni detského veku. Je spoluzasluhou autorky, ze
starostlivost o tychto detskych pacientov v Ceskej republike sa posunula v
priebehu poslednych priblizne 15 rokov na novu vyssiu kvalitativhu Groven.
Vysledky prezentované autorkou prinasaju niektoré nové pohlady na predmetnu
problematiku. Z predlozenej prace vyplyva absolitne profesionalne zvladnutie
rieSenej problematiky. Habilitaéna praca je dékazom aj vynikajucich pedagogickych
schopnosti autorky s prehlfadne a didakticky vhodne prezentovanymi rieSenymi
otazkami a ziskanymi vysledkami. Praca ajej vysledky su podla mdéjho nazoru
prinosom v oblasti aplikovaného neurologického vyskumu v Ceskej republike
s priamym vystupom pre klinicki prax. Praca je podkladom pre dalSie rieSenie
uvedenej problematiky. Predlozena habilitaéna praca naplfiuje a vysoko prekraéuje

naroky kladené na tento typ prac. Na zaklade predlozenej habilitacnej prace

navrhujem po splneni_zakonnych podmienok udelenie vedecko-pedagogickej

hodnosti "docent" MUDr. Jane Haberlovej, Ph.D. v odbore detska neuroldgia.

V Martine, diia 31.8.2021 prof. MUDr. Egon Kuréa, Ph.D., FESO



