Charakteristika vlastní vědecké práce a jejích hlavních přínosů.

Má vědecká práce byla a je v oblasti aplikovaného a klinického výzkumu výsledky dosavadní práce mé a mého týmu přispěly k rozvoji diagnostiky řady neurologických chorob a také diagnostiky geneticky podmíněné hluchoty. 

Těžiště mé práce byly a jsou projekty objasňující příčiny dědičné neuropatie Charcot-Marie-Toot (CMT) a dále projekty objasňující molekulární podstatu nejčastější formy genetické hluchoty (DFNB1) v důsledku poruch genu GJB2 v České republice.

V České republice jsem od roku 1997 postupně zavedl molekulárně genetické vyšetřovaní více než 12 typů choroby CMT. Zavedení DNA vyšetření u této nejčastější skupiny z geneticky podmíněných nervosvalových chorob vedlo ke shromáždění unikátního souboru několika tisíc pacientů a jejich rodin, postižených chorobami CMT. Podařilo se mi vytvořit pracovní skupinu v rámci FNM, která umožňuje pacientům kvalitní a efektivní péči nejen diagnostickou, ale i léčebnou. Naše výsledky získaly značného uznání nejen v tuzemsku, ale celosvětově aktivně spolupracujeme s řadou renomovaných pracovišť v Evropě i v USA či v Austrálii. Zjistili jsme které formy jsou v naší populaci a u našich CMT pacientů častější a které naopak vzácné a které geny spojené s CMT je smysluplné vyšetřovat. Podařilo se nám i významným způsobem přispět k objevu nového typu neurodegenerace a to objevu genu pro heat shock protein 22 (HSP22), jehož mutace jsou kauzální u hereditární motorické neuropatie. 
V oblasti genetiky hluchoty se mi podařilo zmapovat mutační situaci GJB2 genu v české populaci. Zjistili jsme, které jsou prevalentní mutace (35delG, 313del14, W24X, IVS1+1 G>A) v naší populaci a jaké jsou jejich frekvence a že většina pacientů romského původu jsou homozygoti pro mutaci W24X, která je nejčastější mutací v Indii. Tyto originální, prioritní výsledky systematické práce jsou nyní využívány v rutinní diagnostické praxi již celou řadou pracovišť v ČR a naše publikace na toto téma jsou mnohokrát citovány. Podíleli jsme se na rozsáhlé studii, která objasnila velmi významné korelace mezi genotypem v GJB2 genu a závažností ztráty sluchu u pacientů. Byl a jsem hlavním řešitelem 8 grantů IGA MZ ČR, z nichž všech 5 dokončených bylo hodnoceno v nejvyšší skupině A, dále jsem spoluřešitelem dalších 4 grantů a 4 výzkumných záměrů. Jsem školitelem PGS studentek (t.č. 3 + 1 školitel konzultant), dvě moje doktorandky obhájily své disertace a získaly titul PhD.  
O vědeckých výsledcích svědčí nejlépe publikace v mezinárodních časopisech s IF, kterých nyní uvádím 44 s celkovým IF přes 160 a součtem citací 394. Dále mi v minulosti byla udělena cena ministryně školství pro nejlepší absolventy doktorského studia a čestné uznání ministra zdravotnictví za výsledky řešení grantu IGA.
