Oponentsky posudek disertacni prace

Néazev prace:
Hodnoceni efektivity celostatniho celoploSného novorozeneckého screeningu
vzacnych onemocnéni v Ceské republice a hledani cest k jejich zlepSeni
(Evaluation of neonatal laboratory screening efficacy in the Czech Republic and
its improvements)

Autor prace: MUDr. Jan David
Univerzita Karlova, 3. 1ékai'ska fakulta

Tématem disertacni prace bylo vyhodnoceni jak celopopulaéni, tak i klinické efektivity
novorozeneckého laboratorniho screeningu vzacnych onemocnéni (populaéni frekvence nizsi
nez 1:2000) a optimalizace balance mezi jeho detekéni schopnosti a zatézi zdravé Casti
populace. Ke zpracovani byla vyuzita data z centralnich screeningovych laboratoii v Ceské
republice. Do analyzy byli zahrnuti novorozenci vysetfeni v letech 2002-2017.

Vystupem této disertacni prace jsou 4 puivodni publikace a u vSech je dr. David uveden
jako prvni autor. Dvé jsou v zahrani¢nich Casopisech s faktorem impaktu IF 2,242 a 0,800.
Dalsi dvé jsou v ¢eskych recenzovanych periodikach.

Dale je spoluautorem 1 ptivodni prace v ceském recenzovaném periodiku a je rovnéz
uveden na 5 kazuistikach, jednou jako prvni autor v zahraniénim ¢asopise s IF 0,7 a Gtyfikrat
jako spoluautor v ¢eském recenzovaném periodiku.

Na Ceskych konferencich prednesl 6 pfednasek a prezentoval 2 postery. Dalsi dva postery
prezentoval na zahrani¢nich konferencich.

Samotna prace je fakticky rozd€lena do sedmi kapitol (i kdyZ jsou vyznageny pouze Ctyfi):
1. Uvod, 2. Piehled problematiky, 3. Cile disertacni prace, 4. Metodika, 5. Komentované
publikace, 6. Zavéry, 7. Souhrn v ¢eském a anglickém jazyce. Po téchto kapitolach nasleduji:
1. Piehled publikaci, pfednasek a posterti, 2. Seznam pouzitych zkratek, 3. Seznam pouzité
literatury (104), 4. Seznam tabulek (15) a obrazku (3), 5. Seznam piiloh (4). Kapitolam
predchazi Prohlaseni, Identifikani zaznam + kli¢ova slova Cesky i anglicky, a Obsah.

DisertaCni prace obsahuje vSechny néalezitosti. Nejsou v ni zdsadni formalni chyby. Je
napsana Ctivym stylem bez pieklepl. Teoreticka ¢ast se logicky rozviji od obecného tvodu
obsahujiciho zakladni charakteristiku novorozeneckého screeningu a vzacnych onemocnéni,
pres provedeni v Ceské republice a konéi popisem nemoci vyhledavanych v Ceské republice.
Tabulky a obrazky vhodnym zplsobem dokumentuji celou praci.

Jedna drobné poznadmka na okraj: I v odborné literatute bychom méli usilovat o Cistotu
matefského jazyka, napf. na str. 9 odst. 2 ptedposledni fadka: slovo ,,fokusu‘ zni jako nasilny
anglosasky vyraz.

Predlozena disertacni prace se zabyva velice aktualnim tématem: novorozeneckym
laboratornim screeningem (NLS) jako vyznamnym nastrojem sekundéarni prevence, ktery diky
véasné detekci pacientid umozni zahéjeni 1écby jesté v asymptomatickém stadiu nemoci a
zvysi tak kvalitu jejich Zivota.



Dotazy a pfipominky k disertaéni praci:

Prace je psana srozumiteln€. Vystupy a jejich uplatnéni v praxi jsou jasné formulovany.
Nemam zésadnich pfipominek. Mam jeden spiSe geneticky dotaz:

Dnes se hodné diskutuje o primarni prevenci na Grovni ,,extended carrier screening* tj.
celoplo$ny prekoncepéni geneticky screening na zavazné autozomalné recesivni choroby u
osob bez rodinné anamnézy. Zakladnim ptedpokladem je vysoka zachytnost screeningového
testu pfiblizné 90 %. Kolik mutaci by se muselo vySetfit u deficitu 21-hydroxylazy v nasi
populaci, aby byla splnéna 90% zachytnost?

Zavér: Disertace je prezentovana ve ¢tyfech ptivodnich prvoautorskych pracich, z nichz dvé
jsou v zahrani¢nich ¢asopisech s faktorem impaktu IF 2,242 a 0,800. Disertani prace
prokazuje predpoklady autora k samostatné tvotivé védecké praci, a proto doporucuji udéleni
titulu ,,Ph.D.*.
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