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Aktualnost FeSeného tématu

Vrozend geneticky podminéné nervosvalova onemocnéni pfedstavuji velmi zavazny problém,
nejenom medicinsky, ale také socioekonomicky, ve vech vyspélych zemich moderniho svéta.
Stojime na prahu prelomového obdobi v moZnostech terapie téchto chorob. Aktudlné jiz
probiha fada experimentalnich studii na animalnich modelech i klinickych studii a Sance na
zavedeni novych lé¢ebnych strategii v dohledné budoucnosti jsou realné. Je nutno nejen
pochopit patofyziologii vzniku t&chto chorob, ale také vytvofit racionalni design klinickych
studii véetné hodnoticich funkénich skore. Proto pokladam zvolené téma disertaéni prace za

vysoce aktudlni.

Pouzité metody a postupy

Vybér pacientl i pouzitd metodika klinického, elektrofyziologického a funkéniho vySetreni
pomoci $kaly CMTNS, byly zvoleny vhodné a racionalné. VSichni pacienti byli skorovani
skalou CMTNS minimalné 1x, 8 pacientl potom prospektivné v 6 mési¢nich intervalech po

dobu 2 let.

Kvalita formalniho zpracovani

Formalni zpracovani disertaéni prace je na velmi dobré trovni. Jsou jasné definovany cile
studie, prehledné popsdna metodika i vysledky. Praice ma bohatou diskuzi a stru¢ny a jasny
zavér. Prvni 84st disertadni prace md charakter pilotni klinické studie u détskych pacientl
s CMTI1A, daldi ¢4st je potom vénovana jinym vzacnéj$§im typim choroby CMT a noveé
popsanym neobvyklym fenotypovym projeviim a obsahuje unikatni kasuistiky. Praci vhodné

doplniuje soubor publikaci in extenso.

Vlastni vysledky a nové védecké poznatky

Autorka ptfedklada vysledky vlastniho origindlniho vyzkumu. Jedna se o vysledky 2 letého
sledovani souboru détskych pacientt s CMT chorobou se zhodnocenim pfirozeného pribchu
choroby v tomto véku a srovnanim s publikovanymi vysledky u dospé€lé populace. Studie
hodnoti rovnéZ vyuzitelnost $kaly CMTNS u déti. Prace tohoto charakteru a rozsahu je i ve
svétovém pisemnictvi ojedinélad. Autorka rovnéZ popisuje 2 nové fenotypy choroby CMT a
sice neobvykly fenotyp spojeny s mutaci v SPG3A genu a novy fenotyp distdlni motorické
neuropatie. Formou kasuistik tyto vysledky jako prvni publikovala v mezinarodnich

odbornych ¢asopisech.



Splnéni cilt disertace

Autorka definovala 5 cilll studie, které byly bez vyhrad splnény.

Vyznam prace pro dalsi rozvoj neurovéd

Préce pfinasi origindlni dosud nepublikované informace na poli neurovéd. Tyto poznatky jsou
u pediatrické populace z fady divodd velmi mélo systematicky studovany. Tim je prace velmi
cenna pro daldi rozvoj vyzkumu hereditarnich neuropatii, ale i dalSich nervosvalovych

onemocnéni.

Moznosti praktické aplikace vysledki prace

Vysledky prace véetné praktického algoritmu klinického a elektrofyziologického sledovani
pacientd a jejich funkéniho hodnoceni kdlou CMTNS, mohou byt velmi dobie vyuZity pii
planovani racionalniho designu intervenénich klinickych studii a také v rameci celkového
managementu péée o pacienta s chorobou CMT. Publikovéani novych fenotyplt CMT choroby

jisté piispéje k rozsifeni diferencidlni diagnostiky chorob CMT spektra.

Uroveii publikaci

Dr. Haberlova je autorkou nebo spoluautorkou 6 publikaci v mezinarodnich impaktovanych
¢asopisech, z toho u 3 publikaci se jedna o prvoautorstvi. Ve vSech piipadech se jedna o velmi
kvalitni publikace v prestiznich periodicich. Celkovy soucet IF je 21,2. Zvlaste u lékare
v klinickém oboru je takovy soubor publikaci ojedin€ly a svédci o veliké pili a vysokych

odbornych kvalitach doktorandky.

P¥ipominky oponenta

Dr. Haberlova je &lenkou CMT tymu a Narodniho referenéniho centra pro hereditarni
neuropatie ve FN Motol. Roz§ifeni souboru a longitudinalni sledovani jejich pacient by mélo
v budoucnu dale upfesnit poznatky o ¢asnych stadiich choroby CMTIA u déti. Véfim, Ze
vysledky jeji disertaéni prace budou prakticky vyuzity v klinickych studiich u pacientl

s hereditarnimi neuropatiemi.



Zavéreéné zhodnoceni

Piedlozend diserta¢ni prace je velmi kvalitni a prokazuje predpoklady autorky k samostatné
védecké praci. Doporuéuji proto komisi pro obhajoby doktorskych disertaénich praci v oboru

neurovéd udéleni titulu ,,Ph.D.“ MUDr. Jané Haberlové.

V Brné dne 12.8.2009

doc. MUDr. Petr Vondragek, PhlI.
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