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Hodnoceni laskavé provedte slovnim komentafem a dale pismenem X do odpovidajici $edé buriky.

1. Forma disertaéni prace

a) samostatné prace zpracovana

b) tematicky uspofadany soubor uvetejnénych praci s komentafem a diskuzi X

Jsou-li v souboru uvefejnénych praci dle pism. b) préce, jichZ je Ano X

doktorand spoluautorem, je vymezen podil doktoranda a je dolozen

prohlaSenim spoluautort o jeho pfinosu k jednotlivym pracim? Ne
2. Aktualnost tématu diserta¢ni prace
X | Prace je velmi aktudlni | ... aktualni ... neni aktudlni

Cilem préce bylo klinicky charakterizovat pacienty s adultni formou Tay-Sachsovy nemoci.
(late-onset form of Tay-Sachs disease — LOTS) a alfa-mannosid6zou (AM) a identifikovat
typické neuroradiologické nalezy pii zobrazeni mozku magnetickou rezonanci (MR).
Téma disertacni prace je vysoce aktualni. Studie pomohla identifikovat typické klinické a
neuroradiologické nélezy u pacienti se dvéma vzacnymi LSD. Tyto informace mohou
pomoci ¢asné diagnostice novych pacientl a tim jejich pfistupu k 1é¢bé &i genetickému

poradenstvi.

3. Cile a hypotézy disertace — definice, adekvatnost, naro¢nost

X | Vynikajici | Primérna kvalita ' Podpriimeérma kvalita

Préce si klade za cil nasledujici cile:

1) Popis pfirozeného prib&hu a frekvence neurologickych a psychiatrickych ptiznaka
¢eskych pacientt s adultni formou Tay Sachsovy nemoci (GM2 gangliosidézou

2) Popis a kvantitativni analyza nalezi magnetické rezonance centralniho nervového
systému u pacientd s adultni formou Tay-Sachsovy nemoci (GM2 gangliosidézou). V
kohort€ pacientli zminénych v bodé¢ 1 dosud nebyly blize




3) Popis klinickych symptomii a nilezii magnetické rezonance centralniho nervového
systému u pacienti s alfa-mannosidézou.

Prace je prezentovana komentovanym souborem publikaci s IF (celkem 3 publikace),
v kterych je MUDr. Majovské prvnim autorem (2 publikace) &i spoluautorem (1 prace).
Prezentovana prace je rozdélena na teoretickou a vyzkumnou &st, které shrnuje vysledky
vyzkumnych studii autora. Publikace jsou psany logicky, piehledng, s dirazem na postupné
ovéfovani hypotéz a propojovani vysledkd. Price je napséna strukturovang, jasné a
prehledné.

Autorka v ptedlozené disertaéni praci pfesvéd¢ivé dokumentuje své vyzkumné schopnosti.
Vlastni vyzkumné prace poukazuje taky na kvalitni pedagogické vedent.

4. Metody vyuZité v disertaci - jejich volba, adekvatnost, naro&nost

X | Adekvatni, ndrocné | Hrani¢ni, méné naroéné | Neadekvatni

Zduvodnéni a komentaf:

Metodika zpracovani tématu je spravné zvolena a vychdzi z analogickych studii.
Ocetiuji spolupréci se zahraniénimi centry, ktera vedla ke zvét$eni souboru pacientl se
vzacnym onemocnénim a tim i vyraznému zvySeni signifikance ziskanych dat a vysledkd.

S. Postup FeSeni problému a vysledky disertace

X | vynikajici | |nadprimémé | |primémé | |podprimémé | |slabé

Zduvodnéni a komentar:

Prace postupné ovéfuje stanovené hypotézy a cile. Nasledné& propojuje ziskané vysledky
v kontextu analogickych studii. Vysledky jsou signifikantni a publikovéany v &asopisech
giF.

Konkrétni pfinos doktoranda / doktorandky:

Identifikace typickych klinickych a neuroradiologickych nilezii u pacientii se dvéma
vzacnymi LSD. Tyto informace mohou pomoci &asné diagnostice novych pacientd a tim
jejich pfistupu k 1é¢bé i genetickému poradenstvi. Nélez tézké pontocerebelérni atrofie

jako hlavni neuroradiologicky znak u pacientt s LOTS.




6. Hlavni vysledky, nové poznatky, pFinosy a jejich piivodnost — vysledky jsou:

X | ptvodni | pfevazné piivodni z&asti ptivodni nejsou piivodni

Zdtvodnéni a komentar (ptehled hlavnich vysledku)

Hlavnim pfinosem préce je nélez pontocerebelarni atrofie jako typického nélezu u pacienti
s adultni formou Tay-Sachsovy nemoci. Nekonstantnim nélezem byl néalez atrofie
mesencephala a hornich mozeckovych stonki. Dal§i nalezy zahrnovali mirné ztendeni
corpus callosum u 38 % pacientii a mirnou kortikalni atrofii u 19 % pacientii. Dale autorka
prace popisuje typicky klinicky obraz pacientii s adultni formou Tay-Sachsovy nemoci,
mezi které patfi mozeckové symptomy (ataxie, tremor, dysartrie) spoleéné s proximalni
svalovou slabosti a psychiatrickymi projevy. Nalez mozetkové atrofie byl popsan i u
pacientii bez klinickych projevii ataxie na zékladé ehoZ autorka prace usuzuje, Ze
cerebelarni atrofie pfedchazi vzniku klinickych projevii. Nebyla pozorovana korelace mezi
stupném cerebelarni atrofie a tizi klinickych symptomd, co povazuji z neurologického

pohledu za vyznamny nalez.

7. Uplatnitelnost vysledki disertaéni prace pro rozvoj oboru Preventivni medicina a
epidemiologie, pfipadné p¥ibuznych obori

X | vynikajici nadprimérna primémé | |podprimémé Slaba

Zdivodnéni a komentay:

Studie pomohla identifikovat typické klinické a neuroradiologické nélezy u pacientii se
dvéma vzacnymi LSD. Tyto informace mohou pomoci ¢asné diagnostice novych pacientt

a tim jejich pfistupu k 1é¢bé ¢i genetickému poradenstvi.

8. SpInéni cili diserta¢ni prace

X | Vynikajici | |Nadprimérné Primérné Podprimérmé Nesplnéno

Zdivodnéni a komentar:

Piedklddana diserta¢ni prace jednoznaéné splituje publikaci s IF (celkem 3 publikace),
v kterych je MUDr. Médjovska prvnim autorem (2 publikace) &i spoluautorem (1 prace).
stanovené cile.

9. Publikoviani vysledkii disertaéni prace - vysledky publikoviny

X | byly byly ¢asteéné Nebyly | Nelze zjistit




Zduvodnéni a komentat:

Vysledky disertaéni prace byly publikovany. Celkovy podet publikaci s IF (celkem 3
publikace), v kterych je MUDr. Méjovska prvnim autorem (2 publikace) &i spoluautorem
(1 prace).

10. Formalni dprava diserta¢ni price a jeji jazykova tiroveii:

X |vynikajici | |nadpriméméd | |prim&ma | | podpriméma Slaba

Zdivodnéni a komentar:

Formalni Gprava diserta¢ni prace a jeji jazykova troveti je vyborna, obéas jsou ptitomné
pieklepy a drobné gramatické chyby, jinak bez piipominek.

11. Celkové hodnoceni diserta¢ni prace

Tvirei schopnosti v dané oblasti vyzkumu student/ka: ~ Prokazal/a | X | Neprokazal/a j

3 - & : it g - spliuje | X
Pozadavky standardné kladené na disertaéni prace v daném oboru prace: .. B

nespliuje [
Diserta¢ni prace poZadavky uvedené v § 47 odst. 4 spliiuje | X
zakona €. 111/1998 Sb., o vysokych skolach: nesplituje |
Celkova troveti disertadni préce je:

X | vynikajici | nadpriméma | priméma | - | podpriméma | | slabé

Zdtvodnéni a komentat:

Préci hodnotim velmi pozitivné a doporuéuji ji k obhajobé.

Na zaklad¢ pfedlozené prace konstatuji, ze MUDr. Jitka Majovské prokazala schopnost
samostatné védecké Cinnosti. V prezentované podobé prace spliiuje pozadavky kladené na
dizerta¢ni préaci v doktorském studijnim programu a doporuduji ji k obhajovacimu Fizeni u
oborové komise podle §47 VS zakona 111/98 Sb.

12. Vyjadreni k vysledku kontroly originality prace

Préce je origindlni. Citace jsou uvedeny spravné. Zdroj citaci je adekvatné citovan.




13. Diserta¢ni praci k obhajobé doporuduji | X nedoporucuji

14. Otazky k obhajobé&

1. Zvazovala autorka prace rozsifeni neuroradiologickych metod i o dal§i MRI metody, jako
napfiklad funkéni magneticka rezonance, MRI DWI traktografie, piipadné zapojeni -
korelaci elektrofyziologickych metod?

2. Jak si autorka prace vysvétluje skutednost, Ze stupeii pontocerebelarni atrofie nekoreloval
s tiZi klinickych projevii u pacienti?

3. Lze nekterou z neuroradiologickych charakteristik povaZovat za zcela typickou pro
onemocnéni, kterd by mohla slouzit jako ,, preventivni marker* rozvoje onemocnéni
v budoucnosti?

4. Planuje autorka prace obdobné studie i u jinych lysosomélnich onemocnéni?
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