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OCENA dorobku naukowego oraz cyklu publikacji ,,Pierwotna dyskineza rz¢sek
(wrodzona dysfunkcja rzesek ruchomych) — podstawy genetyczne, biologiczne oraz
mozliwosci terapii” dr n. med. biologicznych w zakresie biochemii Zuzannie Bukowy-
Bieryllo w zwigzku z post¢powaniem o nadanie Jej stopnia naukowego doktora
habilitowanego w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu

Z przyjemnoscig przedstawiam oceng osiggni¢¢ naukowych dr Zuzanny Bukowy-Bierylo.
Dr Zuzanna Bukowy-Bieryllo urodzita sie Swigtochtowicach w 1978r. Studia ukoniczyla w
2003r na Wydziale Biologii i Ochrony Srodowiska Uniwersytetu Slaskiego w Katowicach
uzyskujac tytul zawodowy magistra biologii na podstawie pracy ,, A study of the region
19q13.2-3 on the long arm of the chromosome 19 in association with breast cancer”. Pracg
doktorska ., Czynniki regulujace aktywnosci biatka WRN” obronila w 2009r uzyskujac tytul
doktora nauk biologicznych. W latach 2009-2012 zatrudniona byla w Miedzynarodowym
Instytucie Biologii Molekularnej 1 Komorkowej w Warszawie. Od 2012r pracuje w Instytucie
Genetyki Czlowieka PAN w Poznaniu, obecnie na stanowisku adiunkta. Ponadto jest
wykladowca na Uniwersytecie Humanistycznospolecznym SWPS w Poznaniu od 2017r.

Dorobek publikacyjny Kandydatki wyrazony parametrami bibliometrycznymi wynosi 85
pkt. IF oraz 924 pkt. MEiN i obejmuje 26 prac naukowych, w ktorych sklad wchodzi 17 prac
oryginalnych (z Impact Factor), 5 prac przegladowych (w tym jedna bez Impact Factor), jeden
rozdzial w ksigzce, dwa sprawozdania z przebiegu konferencji. W 8 pracach dr Zuzanna
Bukowy-BieryHo jest pierwszg autorka, a w 5 publikacjach druga autorkg. Dotychczas
publikacje Kandydatki byly cytowane 665 razy. Nalezy podkresli¢, ze dr Bukowy-Bierylo
byla promotorem pracy magisterskie, licencjackiej, a takze promotorem pomocniczym pracy
doktorskiej. Wiele publikacji Kandydatki powstalo w wyniku realizacji 2 grantow
instytucjonalnych, 4 grantoéw krajowych oraz 3 grantow europejskich. Sa to bardzo dobre
osiagnigcia wynikajace z Jej wysokiego potencjatu naukowego, zaangazowania, bogatej
wspolpracy miedzynarodowej oraz udziatu w licznych stazach zagranicznych.

Wyniki swoich prac Kandydatka opublikowala w recenzowanych czasopismach
naukowych miedzy innymi takich jak: Carcinogenesis, Mutat Res, BMC Med Genet, Nucleic
Acids Res, Respiratory Res, RNA Biology, Mol Medicine, Am J Respir Cell Mol Biol, Journal
of Medical Genetics. W czasopismach tej rangi publikuje si¢ oryginalne i istotne odkrycia
naukowe. Tematyka prac Kandydatki (poza cyklem prac bedacych podstawa habilitacji),
miedzy innymi obejmowala poszukiwanie markerow zasocjowanych z ryzykiem
wystepowania nowotworow, badanie wplywu stresu oksydacyjnego na aktywnosci
enzymatyczne biatka WRN, opracowywanie modeli komérkowych uzywanych do badan
nabtonka oddechowego, naukowe zastosowania algorytmow komputerowych (analiza obrazu
i analiza danych réznych preparatéw, np. zawierajacych komorki). W mojej ocenia sg to



wazne kierunki badawcze o implikacjach praktycznych.

Jednak gtéwnym osiggnigciem naukowym dr Bukowy-BieryHo jest rozprawa
habilitacyjna pt. ,,Pierwotna dyskineza rzesek (wrodzona dysfunkcja rzesek ruchomych) —
podstawy genetyczne, biologiczne oraz mozliwosci terapii” zrealizowania w formie pieciu
publikacji.

»Ocena cyklu pigciu publikacji stanowiacych podstawe habilitacji ,,Pierwotna dyskineza
rzgsek (wrodzona dysfunkcja rzgsek ruchomych) — podstawy genetyczne, biologiczne oraz
mozliwosci terapii”

Pierwotna dyskineza rzgsek (PCD) jest heterogenng grupg chorob uwarunkowanych
genetycznie wywolanych przez mutacje w kilkudziesigciu genach. Diagnoza schorzenia
opiera si¢ na ocenie kryteriéw klinicznych oraz na oznaczaniu mutacji przyczynowych.
Rozpoznanie stanowi duze wyzwanie z uwagi na réznorodny obraz kliniczny wynikajacy z
bogatych korelacji genotypowo-fenotypowych. W pracy habilitacyjnej dr Bukowy-Bierytto
wyznaczyla sobie nastgpujace gldwne cele badawcze: identyfikacja genetycznych podstaw
PCD, ze szczegélnym uwzglednieniem syndromicznych form PCD w populacji stowianskiej;
analiza biologicznych podstaw PCD, w tym ekspresji genéw podczas réznicowania nabtonka
oraz mozliwosci terapii poprzez stymulacje translacyjnego odczytu przedwczesnych kodonéw
STOP. Wyniki badan przedstawila w cyklu pieciu publikacji o IF = 15,6.

Najwazniejsze wyniki badan dr Bukowy-Bieryto oraz ich mozliwe zastosowanie obejmuja:

1. Charakterystyke roli biatka RPGR u pacjentéw PCD ze wspélistniejacym zwyrodnieniem
barwnikowym siatkéwki: charakterystyka alternatywnego fenotypu syndromicznego PCD
zwigzanego z mutacjami RPGR, obejmujgcego upo$ledzenie wzroku, bez upo$ledzenia
stuchu; identyfikacja roli bialka RPGR obecnego w cialku podstawnym rzesek w
ustanowieniu wiasciwej orientacji rzgsek nablonka oddechowego (zastosowanie: diagnostyka
genetycznych podstaw zwyrodnienia barwnikowego siatkowki ze wspolistniejacymi
objawami oddechowymi)

2. Charakterystyka mutacji konca C biatkka OFDI: identyfikacja mutacji skracajacych
potozonych w eksonach 20-21 OFDI1 jako przyczyny PCD bez silnych objawow
syndromicznych (zastosowanie: diagnostyka genetycznych przyczyn PCD u pacjentow z
klasycznymi objawami PCD).

3. Ocena mozliwosci terapii PCD poprzez stymulacje translacyjnego odczytu przedwezesnych
kodonow STOP: charakterystyka wplywu AAG na stymulacje translacyjnego odezytu PTC w
odniesieniu do mutacji zwigzanych z PCD (zastosowanie: konieczno$é¢ wykorzystania w
terapii PCD zwigzkéw innych niz AAG).

4. Analiza ekspresji genow zwigzanych z réznicowaniem nablonka oddechowego w hodowli
ALIL:  charakterystyka czasowych profili ekspresji dla klas genow powigzanych =z
poszczegolnymi typami komorek AE zdrowych dawcéw. (zastosowanie: wykorzystanie
profili jako odniesienia podczas weryfikacji nowych genéw dla PCD lub ocena wariantéw
VUS w znanych genach dla PCD).



Bardzo pozytywnie oceniam modele badawcze zastosowane przez dr Bukowy-BieryHo.
Nalezy doceni¢ zastosowanie nowoczesnych metod hodowli i badan molekularno-
genetycznych. Zastosowane metody, zebrany material, ocena wynikdéw i wyciagnigte z prac
wnioski Swiadczg o duzej zdolnosci Kandydatki do samodzielnego prowadzenia badan, z
umiejgtnoscia dyskusji i krytycznej oceny wlasnych wynikow. Nie do przecenienia s3 réwniez
aspekty praktyczne wykonanych badan. Nie dziwi mnie profesjonalny poziom pracy
habilitacyjnej Kandydatki, gdyz wspolautorem prac cyklu habilitacyjnego jest Pan prof.
Michal Witt, wybitny ekspert w dziedzinie choréb dziedzicznych uktadu oddechowego.

Oceniajgc szczegolowo przedstawiona dokumentacje, tj. rozprawe habilitacyjna, dorobek
naukowy, przebieg pracy zawodowej, wykaz aktywnosci naukowej i dydaktycznej
stwierdzam, iz dr Zuzanna Bukowy-Bierylto spelnia wymogi niezbedne do uzyskania stopnia
naukowego doktora habilitowanego.
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