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Recenzja osiagnie¢ dr n. med. Agnieszki Gach
z Zaktadu Genetyki
Instytutu Centrum Zdrowia Matki Polki w Lodzi
w zwigzku z postgpowaniem w sprawie nadania stopnia doktora habilitowanego
w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu,

w dyscyplinie nauki medyczne

Oceng przeprowadzitam na podstawie nastepujacych dokumentéw, ktére otrzymatam w
wersji papierowej: Autoreferat w wersji polskiej, wykaz osiagnie¢ naukowych, wersje
pelnotekstowe 3 publikacji skfadajacych si¢ na gléwne osiagniecie naukowe, zestaw
oswiadczen wspotautorow publikacji przedstawionych jako gléwne osiagniecie naukowe,
analiza bibliometryczna publikacji autorstwa dr n. med. Agnieszki Gach przygotowana przez
St. Inspektora ds. bibliotekoznawstwa Ewe Stawiak vel Konieczng, kopia dyplomu uzyskania

stopnia naukowego doktora nauk medycznych w zakresie medycyny.

1. Przebieg pracy zawodowej, uzyskane specjalizacje i stopnie naukowe

Dr Agnieszka Gach ukonczyta studia medyczne i uzyskata tytut lekarza na Wydziale
Lekarskim Uniwersytetu Jagiellonskiego w Krakowie w 2002 r. W tym samym roku rozpoczeta
staz naukowy w Brigham and Women’s Hospital and Harvard Medical School w Bostonie w
USA, ktory trwat do sierpnia 2004 r. W latach 2005-2009 odbywata studia doktoranckie w I
Katedrze Pediatrii Uniwersytetu Medycznego w Lodzi, ktére zakonczyly sie obrong z
wyréznieniem pracy doktorskiej pod kierunkiem prof. Wojciecha Mtynarskiego. W 2006 r.
zostata zatrudniona w Zaktadzie Genetyki Instytutu-Centrum Zdrowia Matki Polki (ICZMP),

poczatkowo na etacie mtodszego asystenta, w 2009 r. lekarza rezydenta, w 2013 . starszego



asystenta, a w 2019 r. objeta stanowisko adiunkta i p.o. Kierownika Zaktadu Genetyki. W 2013

r. dr Gach uzyskata specjalizacj¢ lekarska w zakresie genetyki kliniczne;j.

2. Ocena osiggnie¢ naukowych

A. Ocena osiggnigcia naukowego, ktore stanowilo znaczny wklad autora

ubiegajgcego si¢ o nadanie stopnia doktora habilitowanego

Habilitantka przedstawita do oceny osiggniecie naukowe pt. ,,Badania nad podtozem
genetycznym wrodzonego hipogonadyzmu hipogonadotropowego™, ktére sktada sie z 3 prac
oryginalnych opublikowanych w roku 2020 o facznym IF — 9,913 i punktacji MNiSW - 310.
We wszystkich tych pracach Habilitantka jest pierwszym autorem. Wspotautorzy w swoich
oswiadczeniach wskazujg na dominujacy udziat dr Gach w koncepcji i prowadzeniu badan oraz
W przygotowaniu publikacji. Wszystkie artykuly napisane s3 w jezyku angielskim w
czasopismach o migdzynarodowym zasiegu.

Celem podejmowanych przez Habilitantke badan byla identyfikacja i analiza
uwarunkowan genetycznych wrodzonego hipogonadyzmu hipogonadotropowego (ang.
Congenital Hypogonadotropic Hypogonadism, CHH). Badaniami objeto kobiety i mezczyzn z
CHH. Rekrutacja zostata przeprowadzona w wielu o$rodkach w kraju, co umozliwito ocene
wiekszej grupy pacjentow z dobrze udokumentowanym klinicznie CHH.

Badania przeprowadzono przy uzyciu sekwencjonowania nastepnej generacji (ang.
Next Generation Sequencing, NGS), ogoélnodostepnych baz danych oraz dedykowanego
oprogramowania do analizy wariantow. W pierwsze]j fazie wykonano resekwencjonowanie
NGS z wykorzystaniem autorskiego panelu genéw, a w drugiej w wybranych przypadkach
analizowano dane z sekwencjonowania catoeksomowego (ang. Whole Exome Sequencing,
WES).

Dr Gach wykazata m.in.

— obecnos¢ nowych wariantéw znanych genéw ANOSI i FGFRI oraz wysoka zmienno$é
genetyczng tych regiondw,

— nowe kombinacje dwu- i trzygenowe w dziedziczeniu oligogenowym,

— nowe warianty w genach kandydackich o prawdopodobnym znaczeniu w etiologii

CHH,

— zaleznosci genotyp-fenotyp dla nowych wariantéw genetycznych zwiazanych z CHH.
Na podkreSlenie zastuguje stworzenie panelu 51 genéw do celowanego NGS jako

wiarygodnego narzedzia do diagnostyki molekularnej pacjentéw z CHH.



Badania przeprowadzone przez dr Gach wpisujg si¢ doskonale w aktualny trend tworzenia
medycyny spersonalizowanej, ktoéra stwarza szanse na optymalizacje postepowania
diagnostycznego i terapeutycznego u osoby z konkretnym zaburzeniem, w tym przypadku z
CHH.

Glowne osiggniecie dr Agnieszki Gach oceniam bardzo wysoko. Wyniki wnosza nowe,
warto$ciowe elementy do wiedzy o podtozu genetycznym CHH i majg wymiar naukowy, jak i

zastosowanie w praktyce klinicznej.

B. Ocena pozostalych osiggnie¢ naukowych

Zbiorcza liczba publikacji znajdujaca si¢ w analizie bibliometrycznej wykazuje 19
publikacji oryginalnych z IF oraz 4 bez IF, 5 prac z opisem przypadkéw klinicznych, 3
publikacje poglagdowe oraz 1 rozdzial w podreczniku, a ponadto 21 komunikatow .
konferencyjnych.

Sumaryczny IF publikacji zgodnie z rokiem opublikowania wynosi 84,605, w tym
17,764 publikacji z pierwszym autorstwem, punktacja MNiSW — 1113. Liczba cytowan wedtug
bazy Web of Science Core Collection bez autocytowan — 392, wedtug bazy Scopus bez
autocytowan — 344, Indeks Hirscha — 8.

Tematyka badan dr Gach podczas stazu w USA dotyczyla przekazywania sygnatow
komoérkowych w przeroscie migsnia sercowego. Jej efektem byly dwie prace oryginalne
opublikowane w 2006 i 2007 r.

Z kolel podczas studiow doktoranckich tematyka badan naukowych dr Gach byta
poswigcona podtozu molekularnemu, patofizjologii oraz objawom klinicznym, a takze efektom
terapeutycznym w cukrzycy noworodkowej. Wyniki badan byly podstawg pracy doktorskiej -
oraz 10 publikacji, w ktorych Habilitantka byla pierwsza autorkg lub wspotautorka.

W latach 2016-2019 Habilitantka wspolpracowata z Zaktadem Biotechnologii
Medycznej Uniwersytetu Medycznego w Lodzi w badaniach nad patomechanizmem stanu
przedrzucawkowego u kobiet cigzarnych. Analiza bioinformatyczna gendéw zlokalizowanych
na chromosomie X pozwolita na wytypowanie genu kodujacego biatko NEMO jako
kluczowego aktywatora czynnika NF«xB, ktéry prawdopodobnie ma znaczenie w rozwoju stanu
przedrzucawkowego. Badania zostaly opublikowane w 4 pracach oryginalnych.

Dr Gach wspolpracowata naukowo takze z Klinika Gastroenterologii, Immunologii i
Pediatrii, Klinikg Endokrynologii i chorob Metabolicznych Uniwersytetu Medycznego w
Lodzi, Klinikg Neonatologii i Zakladem Diagnostyki Obrazowej ICZMP. W badaniach

zajmowala si¢ m.in. wptywem foliandw na rozwdj alergii pokarmowych u dzieci, rodzinnie
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wystepujacg lipodystrofia, rozwojem dysplazji oskrzelowo-phucnej u noworodkéw urodzonych
przedwczesnie, rodzinng hipercholesterolemia zagrozona przedwczesnie wystepujaca
miazdzyca.

Dr Gach byta gtownym wykonawcg w grancie promotorskim KBN w latach 2006-2008,
a takze kierownikiem grantow NCN: Sonata w latach 2013-2017 oraz Preludium w latach 2015-
2019. Byla takze kierownikiem grantu ufundowanego przez firme Servier w latach 2007-2008.

Habilitantka jest rowniez pomystodawca i opiekunem projektow kierowanych przez
miodych naukowcoéw z Zakladu Genetyki ICZMP. Dwa z tych projektéw uzyskaty
finansowanie ICZMP. Projekty dotycza: opracowania nowej metody do szybkiej oceny
najczestszych aneuploidii u ptodu oraz podioza genetycznego wrodzonej tamliwosci kosci i
aterogennej dyslipidemii.

Praca naukowa dr Gach zostata dostrzezona i uhonorowana jeszcze przed obrong pracy
doktorskiej przez Fundacj¢ Na Rzecz Rozwoju Polskiej Farmacji i Medycyny stypendium
naukowym dla doktorantéw, a takze przez Fundacj¢ Na Rzecz Nauki Polskiej stypendium
START dla mlodych uczonych. Otrzymata takze nagrode indywidualng za osiagniecia
naukowe w latach 2005-2007 od Polskiego Towarzystwa Diabetologicznego oraz grant
naukowy od firmy Servier. |

Caloksztatt dorobku naukowego dr Agnieszki Gach uwazam za wartosciowy,

nowatorski i calkowicie wystarczajacy do uzyskania stopnia doktora habilitowanego.

3. Inne aktywnosci
A. Dzialalno$¢ dydaktyczna

Dziatalnos¢ dydaktyczna dr Agnieszki Gach jest Scisle zwigzana z Jej dziatalnoscia
zawodowa i naukowa. Podczas studiow doktoranckich w I Katedrze Pediatrii prowadzila
seminaria i ¢wiczenia w ramach zajec z pediatrii dla studentow polsko- i anglojezycznych. Byta
ponadto wykiadowca podczas kursow dla diagnostow specjalizujacych sie w diagnostyce
genetycznej. )

Byta opiekunem specjalizacji 3 lekarzy specjalizujacych si¢ w genetyce klinicznej. Jest
opiekunem 3 miodych naukowcéw, a takze promotorem pomocniczym w przewodzie
doktorskim.

Od 2012 r. jest jurorem w ogolnopolskim konkursie ,,Droga na Harvard”, ktérego celem -
Jest promowanie studiéw na renomowanych uczelniach zagranicznych.

Dr Gach przedstawiata wyniki prac naukowych na konferencjach polskich i zagranicznych.

Jest autorkg 3 prac poglagdowych popularyzujacych zagadnienia genetyczne.



B. Udzial w komitetach redakeyjnych i radach naukowych czasopism

Dr Gach byla edytorem numeru specjalnego czasopisma Frontiers in Genetics (IF 3,258).

C. Recenzowanie publikacji i projektow naukowych
Dr Gach byta w 2013 r. recenzentem projektéw naukowych zgloszonych do Narodowego
Centrum Nauki w ramach projektéw Preludium i Sonata.
Habilitantka jest recenzentem prac zglaszanych do czasopism naukowych o zasiegu
migdzynarodowym m.in. Pediatric Diabetes, Frontiers in Genetics, Molecular Genetics and

Genomic Medicine.

D. Udzial w konferencjach naukowych
Dr Gach byta czlonkiem komitetu organizacyjnego Polskiego Kongresu Genetyki w 2016
r. Ponadto Habilitantka brata aktywny udzial w konferencjach naukowych
migdzynarodowych i krajowych. Dwukrotnie byla  wykladowcg zaproszonym na

konferencje. Jest wspotautorka 21 doniesien konferencyjnych.

E. Czlonkostwo w towarzystwach naukowych
Dr Gach jest cztonkiem polskich (Polskie Towarzystwo Genetyki Medycznej, Polskie
Towarzystwo Diabetologiczne) oraz europejskich towarzystw naukowych (European

Atherosclerosis Society, European Society of Human Genetics).

Whiosek koncowy

Przedstawione mi do oceny osiagnigcia dr n. med. Agnieszki Gach, w tym cykl
publikacji przedstawionych jako gléwne osiggniecie naukowe pt. ,,Badania nad pod%oiem
genetycznym wrodzonego hipogonadyzmu hipogonadotropowego”, stanowig istotny wktad w
rozw¢j dziedziny nauk medycznych i nauk o zdrowiu, a szczegélnie genetyki klinicznej.
Catoksztalt dorobku naukowego, zawodowego i dydaktycznego Habilitantki jest wystarczajacy

do dopuszczenia dr n. med. Agnieszki Gach do dalszych etapéw przewodu habilitacyjnego.
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