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PInéni ukoli a priibéh studia:

Ing Netoldova zahdjila prezenéni doktorské studium v fijnu 2016. Pfed zahajenim studia v roce 2009
nastoupla do Laboratofe experimentalni hepatologie CEM IKEM po matetské dovolené, a to na
¢aste€ny uvazek 0,5 na pozici bioanalytika zaméfeného na diagnostiku dédiénych jaternich chorob.
V roce 2014 uspésné absolvovala akreditovany kvalifikaéni kurz Odborné zdravotnické laboratorni
metody v IPVZ. V letech 2010 — 2015 se zapojila do feSeni nékolika vyzkumnych projektii a svijj
uvazek postupné navySovala. Do védecké vychovy v oboru biochemie a patobiochemie nastoupila

s cilem rozsifit si obzor o moderni metody laboratorni mediciny a osvojit si zéklady védecké prace.

Na podzim 2016 absolvovala kurs ,,Statistika v biomedicinském vyzkumu* a v roce 2017 kurz
,,Vybrané kapitoly z biochemie a patobiochemie". V roce 2018 sloZila jazykovou zkouSku
z anglického jazyka na katedie jazykt 1.LF UK a v roce 2019 slozila statni rigorosni zkousku v oboru
biochemie a patobiochemie.

V letech 2010 - 2011 se zapojila do projektu zaméfeného na objasnéni pfi€iny Rotorova
syndromu. Jejim tkolem bylo ovéfit hypotézu, ze LST3-TM12 (dnes SLCOI1B7) je transkripéné
neaktivni pseudogen lokalizovany mezi SLCOI1B3 a SLCOI1B], jehoz delece nikterak nepfispiva
genetické etiologii Rotorova syndromu. Vysledky byly zahrnuty do pozvané kapitoly vénované
recentnimu objevu molekularni podstaty Rotorova syndromu (publikace 1).

Na zéklad¢ ziskanych poznatkil a v kontextu dfive publikovanou studii popisujici asociaci varianty
c.521T>C (p.V174A) dbSNP rs4149056 v genu SLCO1B]I se simvastatinem indukovanou myopatii
(Link E, et al. New Eng J Med 2008), formulovala ing. Nefoldova hypotézu o mozné kauzativni
souvislosti vzacnych variant v genech SLCOIBI a SLCOIB3 se statinovou myopatii. Vysledky
grantové studie AZV MZCR zaloZené na celoexomovém sekvenovani publikované v pracech 2 a 3
tuto hypotézu sice nepotvrdily, avSak vedly k identifikaci nového kandidatniho genu CLCNI, jehoz
mutace podmifiuji autosomalné dominantné dédi¢nou myotonii.

Ve druhé ¢asti své disertace se ing. Nefoldova vénovala problematice dédiénych cholestdz v ramci
grantové studie podpofené rovnéz grantem AZV MZCR. Z rozsahlého souboru témét 200 rodin
vySetfenych v poslednich 15 letech vybrala pro sekvenovani exomu soubor rodin s nejasnou
diagnézou, ktery v priibéhu nasleduyjicich 5 let doplnila o dalsi rodiny. Cilem projektu bylo pomoci
sekvenovani exomu zjistit pfispévek patogennich variant v panelu kandidatnich genti asociovanych
s d&diénou cholestazou a piipadné identifikovat nové kandidatni geny. Reseni projektu bylo
zkomplikovéano nejprve vypadky nového sekvenatoru ve spolupracujicim Narodnim centru lékaiské
genomiky, poté pandemii COVID-19 a nakonec nevratnym poskozenim sekvenatoru NCLG poZarem
v budové BIOCEV. Ing. Nefoldova se viak chopila iniciativy, spoleéné s Dr. Markétou Safatikovou
zavedla na Ustavu lékat'ské biochemie a laboratorni diagnostiky techniku celoexomového sekvenovéni



a diky dohodé o rabatu na sekvenacni chemii s dodavatelem zajistila, Ze plivodni rozpocet grantu nebyl
pii dodrzeni anotovaného poctu vysetienych rodin piekrocen.

V pribéhu svého pobytu v Laboratofi experimentalni hepatologie IKEM proSla Ing. Nefoldova
pozoruhodnou transformaci od analyticky plnici jednoduché zadani po plnohodnotnou ¢lenku
védeckého tymu schopnou piichazet s vlastni iniciativou. V pribéhu této transformace si osvojila
Sirokou skalu laboratornich technik, zeyjména technik DNA a RNA analyzy véetné sekvenacnich
technik nové generace a zakladl bioinformatiky. Vysledky jeji prace jsou reprodukovatelné, naprosto
spolehlivé a duvéryhodné. Vedle toho prokézala i vlohy manazerské, a to jak v podob€ dikladné
ptipravy podkladii pro soutéZe dodavatelli laboratorni techniky, tak pii feSeni necekanych krizovych
situaci.
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