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Predlozena disertaéni prace obsahuje 50 stran vlastniho textu, které jsou doplnéné
seznamem citovanych zdroju. K praci je pfipojeno 10 pfiloh, které sestavaji z publikaci
MUDr. Pavliny Skalické v impaktovanych ¢asopisech, vydanych v pribéhu jejiho
postgradualniho studia. MUDr. Skalickd je prvni autorkou dvou ztéchto publikaci. Za
jmenovitou zminku stoji dvé prace publikované v ¢asopise American Journal of Human
Genetics (IF 8,855).

Ph.D. prace podchytila a popsala celou fadu vzacnych geneticky podminénych onemocnéni
rohovky vyskytujicich se u pacientti v Ceské republice. MUDr. Pavlina Skalickéd systematicky
zpracovala klinické ndlezy pacienti, které doplnila o molekularné genetickou analyzu. Hlavni
Cast klinické prace byla provedena na O¢ni klinice 1. lékaiské fakulty Univerzity Karlovy a
VSeobecné fakultni nemocnice v Praze, laboratorni prace pak v Diagnostické laboratofi
pro studium vzacnych nemoci, Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1. lékaiské
fakulty Univerzity Karlovy a VSeobecné fakultni nemocnice v Praze.

Svym Clenénim prace spliiuje pozadavky kladené na disertadni praci a je tedy rozdélena
do nésledujicich ¢asti: Uvod, Hlavni cile prace, Materidl a metodika, Vysledky, Diskuze a
Zavér. Doplnéna je tabulkami, obrazovou dokumentaci a odkazy na odbornou literaturu.
Druhou polovinu préace tvofi publikované ¢lanky. Celkem bylo k tématu publikovano 12 praci
v impaktovanych ¢asopisech, pro diserta¢ni praci bylo zpracovano 10 publikaci, které pfinesly
originalni vysledky. TéZ grafické zpracovani disertace je velmi vysoké kvality.

Uvod prace pokryvé celou ¥ifi feSené problematiky a svédéi o velmi dobré orientaci
autorky v oblasti monogenné¢ podminénych onemocnéni rohovky. Cile prace jsou jasng
stanoveny, metodika je precizné popsana a plné odpovida potfebam feseni dané problematiky.
Zadané tkoly se MUDr. Pavliné Skalické podafilo splnit. Vysledky jsou popsany vystizné a

ptehledné. Jsou dostate¢né dolozeny v tabulkach a obrazcich.



Preventivni aspekty prace zahrnuji praktickd doporuceni tykajici se vcéasné klinické
detekce a molekularné genetické analyzy geneticky podminénych onemocnéni rohovky.
Zv1asté pak u déti je stanoveni spravné diagndzy rozhodujici pro jejich daldi pé¢i v prevenci
vzniku amblyopie, za¢lenovani ditéte do vzdélavani a pro vybér povolani. U zavaznych
onemocnéni, kterd jsou pfi¢inou slepoty, lze doporudit preimplantaéni genetickou

diagnostiku.

K piedlozené praci mam nasledujici dotazy:

1. S jakou rohovkovou dystrofii jsme se v CR dosud nesetkali?

2. Pro¢ bylo u nékterych pacientl provadéné sekvenovani jen exonu 4,11-14 genu
TGFBI?

3. Jaké jsou Vase dal3i plany v oblasti vyzkumu geneticky podminénych onemocnéni

rohovky?
Zavér
Vysoka kvalita vyzkumu provedeného MUDr. Skalickou je zcela jednoznaéné podpoiena
fadou impaktovanych publikaci a v porovnani s jinymi Ph.D. studenty naprosto pievysuje
standard. V kontextu souc¢asného stavu znalosti je autorka piedlozené Ph.D. prace vyzralou
osobnosti, schopnou samostatné védecké prace. Celkoveé je MUDr. Skalicka autorkou na 25
publikacich v recenzovanych ¢asopisech a jeji H-index je dle WOS 6.

PfedloZena disertacni prace spliuje kritéria kladena na doktorskou diserta¢ni praci, a proto

doporucuji, aby MUDr. Pavlingé Skalické byla udélena védecka hodnost Ph.D.
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