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

1. Forma disertaéni prace

a) samostatna prace zpracovana X

b) tematicky uspotfadany soubor uvefejnénych praci s komentafem a diskuzi

Jsou-li v souboru uvetejnénych praci dle pism. b) prace, jichz je Ano

doktorand spoluautorem, je vymezen podil doktoranda a je doloZen

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

Zduvodnéni a komentar:

'V oblasti dédicnych metabolickych poruch jsou pfedmétem védeckého zdymu doktorandky
dédi¢né poruchy glykosylace (CDG). Jedna se o relativné novou a mezi odbornou vetejnosti
zatim nepftili§ znamou obrovskou skupinu nemoci. Pocet jiz presahl 150 a stale nartstd. Navic
klinické projevy jsou velmi riiznorodé a proto praci doktorandky zabyvajici se popisem
kliniky, snahami o zefektivnéni postupti v diagnostice, 1é¢b¢ a prevenci z hlediska
preventibilnich komplikaci a 1 z hlediska genetického poradenstvi povazuji za vysoce
aktualni. Casovy ramec vzniku prace a publikaénich vystupti je sice ukongen rokem 2021, ale
zalozené projekty jsou oteviené do budoucna a rozhodné skytaji moznost navazovat
akumulaci dalSich poznatkd.

3. Cile a hypotézy disertace — definice, adekvatnost, naro¢nost
X | Vynikajici Primérna kvalita Podprimérna kvalita

1




Zduvodnéni a komentar:

Cile prace jsou jasné¢ definované s ptihlédnutim problematiky adekvatni s odpovidajici
splnitelnou narocnosti. Doktorandka se rozhodla piispét ke zlepSeni znalosti klinického
prubéhu a zefektivnéni klinickych postupti a pomoci k omezeni vyskytu komplikaci urcitych,
vybranych typti CDG zéroven i s aspektem preventivniho genetického poradenstvi.

4. Metody vyuzité v disertaci - jejich volba, adekvatnost, naro¢nost

X | Adekvatni, naro¢né Hrani¢ni, méné naro¢né Neadekvatni

Zduvodnéni a komentafr:

Byla pouzita fada metodickych postupt: literarni review, tvorba klinickych guidelines na
zakladé¢ metod od literarn€ podlozenych dikazii az po ndzory expertl, endokrinologické
dynamické testy na pritkaz adrenélni insuficience, izoelektricka fokusace, méfeni enzymatické
aktivity, molekularné-geneticka vySetieni.

5. Postup reSeni problému a vysledky disertace

X | vynikajici nadprimérné pramérné podprimérné slabé

Zduvodnéni a komentar:

'V dané oblasti mezinarodn¢ jedine¢né a piivodni.

Konkrétni ptinos doktoranda / doktorandky:

V mezinarodnim kontextu pfispéla k sumarizaci a zlepSeni klinickych znalosti vybranych
typt CDG, zlepsSeni diagnostickych a klinickych postupti, tvorbé mezinarodnich
doporucenych postupti. Zv1asté k zavedeni vysetfovani adrenalni insuficience u
nejcastéjSiho typu CDG a tim prevenci zivot ohrozujici komplikace.




6. Hlavni vysledky, nové poznatky, piinosy a jejich pivodnost — vysledky jsou:

puvodni X | pievazné ptivodni z¢asti pavodni nejsou pivodni

Zdtvodnéni a komentat (pfehled hlavnich vysledki):

Diitkazem je ptivodni prvoautorské publikace doktorandky ve spolupraci s mezinarodnimi
skupinami expertt.

7. Uplatnitelnost vysledki disertac¢ni prace pro rozvoj oboru Preventivni medicina a
epidemiologie, pripadné pribuznych obori

vynikajici X |nadprimérna primérna podprimérna slaba

Zduvodnéni a komentar:

Systematizace klinickych projevil a nasledné diagnostiky patobiochemické skupiny nemoci
CDG s Sirokou moznosti klinického obrazu ptispiva nejen zefektivnéni péce o pacienta
individudlné, ale pfispiva i k poznéani epidemiologie téchto vzacnych onemocnéni jejich
piresnym diagnostickym zatazenim.

Efekt prevence se uplatiuje jednak z hlediska diagnostiky preventabilnich moznych
komplikaci a jednak z hlediska genetického poradenstvi a informované reprodukce
v postizenych rodinach.

8. Splnéni cili disertacni prace

X Vynikajici Nadprimérné Primérné Podprimeémé Nesplnéno

Zduvodnéni a komentar:

Cile splnény.




9. Publikovani vysledkii disertac¢ni prace - vysledky publikovany

X | byly byly Eastecnd nebyly Nelze zjistit

Zduvodnéni a komentar:

3x prvni autor s mezinarodni experty v Q2 IF 4,982 a 4,204 a Q2/Q3 1IF 3,770 (v této
publikaci jako ekvivalent prvniho autora)

3x spoluautor s mezinarodnimi experty Q1/Q2 IF 4,982, Q2 IF 4,036 a Q3 IF 2,086
Ix spoluautor s ¢eskymi spoluautory Q4 IF 0,691

1x prvni autor v CR bez IF

10. Formalni iprava disertacni prace a jeji jazykova drovern:

X

vynikajici nadprimérna pramérna podprimérna slaba

Zduvodnéni a komentar:

Bez komentare

11. Celkové hodnoceni disertacni prace

Tviréi schopnosti v dané oblasti vyzkumu student/ka: ~ Prokézal/a | X | Neprokazal/a

. splije | X
Pozadavky standardné¢ kladené na disertacni prace v daném oboru prace: o

nespliluje
Diserta¢ni prace pozadavky uvedené v § 47 odst. 4 splituje | X
zakona €. 111/1998 Sb., o vysokych Skolach: nespliiuje
Celkova uroven disertacni prace je:

X | vynikajici nadprimérna pramérna podprimeérna slaba

Zduvodnéni a komentar:

Doktorandka ptispéla ke zlepSeni znalosti klinického pribéhu a zefektivnéni klinickych a
diagnostickych postupli a pomohla k omezeni vyskytu zadvaznych i zivot ohrozujicich
preventabilnich komplikaci vybranych typii poruch glykosylace (CDG). ZlepSenim
diagnostiky pfispéla k poznani a zpiesnéni epidemiologie této skupiny vrozenych
metabolickych poruch. Z hlediska primarni prevence ptispéla ke zlepSeni genetického
poradenstvi




12. Vyjadreni k vysledku kontroly originality prace

Prosim, vyjadiete se k vysledkiim kontroly originality prace.

Prosim zhodnotte také zpusob, kvalitu a spravnost uvedenych citaci.

V piipad¢ shody s jiz publikovanym obsahem, prosim, zhodnot’te, zdali je adekvatné zdroj
citovan.

Vyjadrete se souhrnné, zda-li 1ze préaci povazovat za ptivodni/originalni.

Praci povaZzuji za pivodni.

13. Diserta¢ni praci k obhajobé doporucuji X nedoporucuji

14. Otézky k obhajobé

1. Jak si doktorandka vysvétluje diskrepanci v literatuie uvadéné prevalence CDG od 1:20 000
az po 1:1 000 000?

2. Jaky ma doktorandka nazor na selektivni ¢i dokonce celoplo$né rozsifeni screeningovych
metod (glykosylace transferrinu a ApoCIII)? Zachytil by tento screening i lé€itelné formy
CDG?

3. VétSinou se korelace genotyp-fenotyp u AR onemocnéni dava do souvislosti se zbytkovou
aktivitou piislusného enzymu je tomu tak i u CDG?

4. Ma doktorandka nazor na moznou patogenezi hyperinzulinemickych hypoglykemii u MPI-
CDG? Je G¢inna jina bézna 1é¢ba hyperinzulinismu v tomto piipad¢ (somatostatin, blokatory
Ca kanal)?

Datum: 10.1.2024

Jméno a podpis oponenta: .....Felix Votava........





