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Rozsah prace

Habilitaéni prace ma 52 stran véetné pfehledu publikaci a vybéru publikaci v plném znéni. Na prvnich
36 strandch je tvod do neuromuskuldrni problematiky détského véku, 10 stran je prehled vlastni
literatury, zavére&na ¢ast jsou vybrané préce v plném znéni.

V prehledu in extenso je prvnim (5 publikaci) a poslednim autorem (5 publikaci). V péti pfipadech jde
o pavodni préci se souborem dat, 5x o kazuistiky (z toho jedenkrdt soubor kazuistik). Dvé prace byly
publikovany v Ceské a slovenské neurologii a neurochirurgii, zbylé v zahrani¢nich periodikéch.

Zpracovani tématu s ohledem na stav problematiky

Autorka v Gvodu popisuje zdkladni spektrum détskych pacientll s neuromuskuldrnimi chorobami
v neuromuskuldrnim centru FN Motol, charakter multidisciplindrni péfe a zmény, které se na tomto
poli udaly b&hem posledni dekady. Déle nastifiuje nové diagnostické metody (MR a UZ svald) a
moZnosti molekuldrné genetické diagnostiky geneticky podminénych neuromuskuldrnich chorob.

Déle se podrobnéji vénuje nejtastéjsim dédiénym svalovym chorobam détského véku: Duchenneové
svalové dystrofii, pletencovym svalovym dystrofiim, myotonické dystrofii, facioskapulohumeralni
svalové dystrofii a kongenitdlnim svalovym dystrofiim a myopatiim. Rozebira klinicky obraz a u
n&kterych i moZnosti terapeutického ovlivnéni (dystrofinopatie).

V daldi kapitole rozebird klasifikaci, patogenezi a zakladni klinické obrazy dédiCnych perifernich
neuropatii charakteru Charcot- Marie- Tooth u déti. Podrobnéji zmifiuje nejéastéjsi typy CMTL1.

V posledni &asti je nastingna problematika spindlni muskularni atrofie: etiologie, klasifikace, klinicky
obraz a diagnostika. Zvla3tni pozornost vénuje novym terapeutickym moZnostem této choroby, tedy
16¢bé& nusinersenem, risdiplamem a abeparvovek onasemnogenem.

Déle komentuje okruhy svych praci, svij podil na jejich vzniku a publikaéni vyznam v kapitoléch:
dédi¢né periferni neuropatie, magnetickd rezonance svall a jeji role vdiagnostice myopatii,
diagnostika a 1é¢ba dédi¢nych myopatii a spindIni muskuldrni atrofie.

Pouzité metody a postupy

Prace se vesmés zabyvaji korelaci klinického obrazu (fenotypu), pomocnych vySetfeni a biomarkerd
(histologie, MR svalll etc. a definitivni etologické diagndzy cestou molekuldrné genetického vysetfeni.
Jedna préce se tykd kvality Zivota pacientl se spinalni svalovou atrofii, jedna popisem charakteru
vlastniho souboru pacientl s dystrofinopatii a jedna popisuje soubor nemocnych Iécenych
nusinersenem.



Kvalita docilenych vysledk

Autorka se pohybuje na poli vzacnych a ultravzacnych onemocnéni. Je tedy logické, Ze publikuje prace
s mengmi soubory nebo diagnostické kazuistiky. VyuZivd hojné mezindrodni spolupraci, 6 praci
z uvedenych in extenso vychazi ze spolupréce s renomovanymi zahrani¢nimi pracovisti.

Vyjadreni k vysledku kontroly originality habilitagni prace

Prace shrnuje dosavadni ¢innost Dr. Haberlové na poli détskych neuromuskuldrnich chorob. Zahrnuje
piedeviim hereditdrni nemoci, na tomto poli vykonala rozsahlou védeckou i organizacni prdci. Data
pochézeji zvlastnich souborii nebo multicentrickych praci. Publikace jsou originalni, vétSina
v renomovanych zahrani¢nich &asopisech. Podle web of science (WOS) ma autorka 87 publikacive WOS
core collection, 623 citaci (601 bez autocitaci), 7,16 citace na jednu praci a H index 15 (kontrolovadno
24. srpna 2021).

Strucny souhrn

Autorka ptedkladd origindIni prace publikované v renomovanych zahraniénich ¢asopisech zaloZené na
nejmodernéjsich diagnostickych metodéch (molekuldrné geneticka vy$etfeni, magnetickd rezonance),
je v €R priikopnici na poli novych, prilomovych lé¢ebnych metod u dé&ti s genetickymi onemocnénimi
(spindIni muskularni atrofie, dystrofinopatie). Jeji prace prokazuji rozsahlou mezioborovou spolupraci
a aktivni zapojeni do mezindrodni neuromuskuldrni komunity. Prace svym rozsahem a ohsahem
odpovida ndrokGm kladenym na habilita¢ni praci podle dotéenych zékonnych norem a fadu Univerzity
Karlovy v Praze a doporutuji ji tak jako podklad pro habilitacni Fizeni.

Otazky oponenta

1. Jaky je ndzor autorky na novorozenecky screening SMA a prekoncepcni screening
nejcast&jsich autosomalné recesivnich vad?

2. Jaky bude vyvoj novych technologii na poli myo MR a novych biomarkerd neuromuskularnich
chorob

V Brné 24. srpna 2021

MUDr. Stanislav Voharika, CSc, MBA

Zastupce prednosty Neurologické kliniky LF Masarykovy univerzity a FN Brno

Vedouci neuromuskularniho centra ERN FN Brno

Predseda Neuromuskularni sekce Ceské neurologické spolecnosti





