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Posudek doktorské disertaéni prace MUDr. Lucia Barankova: Molekularne geneticka a klinicko
neurologicka vysetreni u autosomalné recesivnich forem déedicnych neuropatii Charcot- Marie-

Tooth.
Vazeny pane dekane,

dovolte, abych se vyjadrfil k prfedlozené praci. DisertaCni prace ma vcetné priloh 65 stran.
Popisuje problematiku autosomalné recesivnich forem CMT a zameéruje se na dva geny, ktere
jsou soucasti projektu. Jde o gen kédujici periaxin a gen kodujici protein oznacovany jako
"GDAP1. Cilem prace je zjiSténi frekvence téchto genu a jejich mutaci v Ceské populaci
nemocnych s hereditarnimi neuropatiemi a jejich klinicka charakteristika. Téchto cilu bylo
vecelku dosazeno. U Kklinické a elektrofyziologicke charakterizace bych uvital srovnani
s ostatnimi ¢astéjSimi typy. To by ukazalo, zda se jedna o znaky distinktivni pouzitelne ke
klinické rozvaze o poradi molekularné genetickych vysetreni Ci nikoliv. Jinymi slovy, zda podle
klinického obrazu muzeme soudit na tato postizeni nebo zda musime spoléehat pouze na
genealogickou charakteristiku a frekvenci zastoupeni genu a defektu v dot€ené populaci.
Prace tykajici se GDAP genu byla publikovana v Casopisu Neuromuscular disorders, coz je
prestizni impaktovany c¢asopis WMS (World Muscle Society) zamereny na hereditarni
nervosvalové choroby. Prace byla citovana 7x (Web of Science, srpen 2010). Druhe tema
(mutace v genu pro periaxin) publikovala taktéz jako prvni autorka v European Journal of
Neurology, coz je taktéz prestizni impaktovany Casopis Evropske federace neurologickych
spole¢nosti (EFNS). Prace, ktera vysla v €ervnu 2008 nebyla dosud citovana. Souhrnny H
iIndex autorky je 3.

Domnivam se, ze MUDr. Barankova prokazala predpoklady pro samostatnou tvorivou
védeckou praci a publikaéni schopnosti a doporucuji udeleni titulu Ph.D.
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