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Nazev disertalni prace: VyuZiti novych metod analyzy genomu ve studiu molekularni

podstaty vzacnych geneticky podminénych onemocnéni

Obor: Molekuldrni a bunécna biologie, genetika a virologie

Mgr. Anna Pfistoupilova se vyznamnym zpUsobem podilela na zavadéni, vyvoji a aplikaci
témér viech modernich technik molekularni biologie a analyzy genomu, které jsou dnes
dostupné v laboratofi pro studium vzacnych nemoci pfi Klinice détského a dorostového
|ékaFstvi 1. 1ékafské fakulty Univerzity Karlovy. Téchto zkuSenosti nasledné Uspésné vyuZila
v projektech zaméFenych na urceni genetické pfi¢iny a molekuldrni podstaty autosomalné
dominantni tubulointersticidlni choroby ledvin (SEC61A1, MUC1), autosomalné dominantni
neuronalni ceroidni lipofuscinézy (CLN6, DNAJC5), neurodegenerativniho onemocnéni
neznamé etiologie (VPS15), Akadské varianty Fanconiho syndromu (NDUFAF6) a spinalni
svalové atrofie (SMN1).

Bohatou experimentdlni expertizu, organizani schopnosti a odbornou Udroven Anny
Pfistoupilové nejlépe dokumentuje jeji spoluautorstvi na 22 publikacich uvefejnénych
vét§inou ve vyznamnych mezinarodnich casopisech oboru napf. Neurology, Human
Molecular Genetics, Nature Neuroscience , Brain, Nature Communications, The American
Journal of Human Genetics, European Journal of Human Genetics, Journal of the American
Society of Nephrology. Na viech téchto studiich méla Anna Pfistoupilovd vyznamny podil a
fada z nich by bez jeji expertizy této Urovné nedosahla.

O vyznamu jeji prace vypovidaji i zakladni scientometrické (daje. Prace, na kterych se Anna
Pfistoupilova podilela, byly vice neZ 508-krat citovany a jejich h-index je 12.

Podle mého nazoru kandidatka zcela jisté naplnila zadand témata disertace a prokdazala
schopnost samostatné védecky pracovat.

Na zakladé predlozené disertacni prace doporucuji udélit Mgr. Anné Pfistoupilové titul Ph.D.
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