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Text posudku

Habilita¢ni prace je koncipovana jako komentovany soubor publikaci.
Je rozdé€lena na tfi zakladni kapitoly :

Vybrana dédi¢né neuromuskularni onemocnéni
(facioskapulohumeralni svalovd dystrofie, Duchenova svalova
dystrofie, pletencové svalové dystrofie))

Vybrana kozni dédi¢na onemocnéni ( epidermolysis bullosa,
ichtyosis)

Vybrana  dédicna  metabolickd  onemocnéni  (familiarni
hypercholesterolemie, hyperfenylalninemie a kongenitalni
hyperplazie)

Ptedstavuji mnohaletou molekularni diagnostickou a vyzkumnou praci
Sekce vrozenych genetickych chorob Centra molekularni biologie a
genové terapie jehoZ je habilitantka vedoucim.

Uvod kazdé kapitoly je vysoce profesionalné prezentovana diskusni
stat’ kriticky konfrontujici literarni Groven problematiky s publikacemi
autorky v impatovanych periodicich. Je tfeba vyzvednout naprosto
Spickovou orientaci autorky v problematice vybranych dédicnych
onemocnéni, nekteré metodické inovace pracovisté, véetné prioritné



popsanych novych mutaci gent asociovanych s ichtyozou v nasi
populaci.

Po diskusni c¢asti kazdé kapitoly jsou prezentovany in extenso
publikace autorky k dané problematice

Celkovy pocet publikaci ke vSem vybranym dédicnym onemocnénim
¢ini obdivuhodnych 15 v impaktovanych periodicich, z nichz jedna je
piijata do tisku, v jedné publikaci je habilitantka prvym autorem, ve
vSech ostatnich korespondujicim autorem.

Ptinos prace je bezpochyby ve spektru provadénych molekularné
genetickych  diagnostik v Sekci vrozenych genetickych chorob
Centra molekularni biologie a genové terapie , fada znich je
provadéna v republice vylu¢éné v této laboratofi. Vysledky dovoluji
mapovat mutacni spektrum a frekvenci vyskytu jednotlivych typi
mutaci v Ceské republice, spoluprace s interesovanymi laboratofemi i
klinickymi pracovisti dovoluje podstaté prispét ke studiim vztahu
genotypu a fenotypu.

Pedagogicka c¢innost habilitantky spoc¢iva zejména v participaci
v semestralnim kurzu Molekularni diagnostika dédiénym onemocnéni
a Vv zavéreCnych praci studenti magisterskych a doktorskych
studijnich programi

Text prace je bezchybny, nenaSel jsem jediny pfepis nebo nejasnost.
Mél bych jedinou poznamku. Publikace vazajici se k jednotlivym
kapitolam jsou psany netradi¢ni formou, u publikaci in extenso jsou
Vv poradku.

Dotazy oponenta

1. Prakticky ve vSech publikacich je habilitantka uvadéna jako
korespondujici autor. Mohla by obecné charakterizovat sviyj
podil prace na ptedloZenych publikacich ?

2. Jako wvynikajiciho metodického experta a inovatora s
obrovskymi molekularné genetickymi zkuSenostmi bych se pro
vlastni pouceni zeptal jaky je souCasny a budouci vyznam
molekuldrni genetiky pro medicinu.

Zavér

Habilitaéni prace Lenky Fajkusové Molekularni diagnostika
vybranych dédiénych nemoci spliiuje pozadavky standardné kladené
na habilitacni praci v oboru biologie.

V Praze 5.9. 2014 Prof. MUDr Petr Goetz,CSc






