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Recenzja w postepowaniu o nadanie stopnia doktora habilitowanego
w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu — w dyscyplinie nauki
medyczne

—dr n. tech. Tomasz Stokowy

Odpowiadajac na decyzje Rady Doskonato$ci Naukowej oraz Rady Nauk Medycznych
Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego o powotaniu mnie do komisji habilitacyjnej, jako
recenzenta w postgpowaniu habilitacyjnym, przedstawiam recenzj¢ dorobku naukowego,
dziatalnosci dydaktycznej i popularyzatorskiej dr n. tech. Tomasza Stokowego, pracownika
naukowego Centrum Analiz Biostatystycznych i Bioinformatycznych Gdanskiego

Uniwersytetu Medycznego oraz Department of Clinical Science University of Bergen, Norway.

Recenzja bedzie sktada¢ si¢ z nastepujacych punktow: sylwetki naukowej Habilitanta,
krotkiego opisu kryteriow oceny wg obowigzujacych przepisow prawa, oceny wskazanego
przez Kandydata osiggniecia naukowego, oceny pozostalego dorobku naukowego, oceny

dziatalno$ci dydaktycznej i popularyzatorskiej oraz wniosku koncowego.



1. Sylwetka naukowa — dr. n. tech. Tomasz Stokowy

Dr Tomasz Stokowy ukonczyt studia w jezyku angielskim (Makrokierunek:
Automatyka i robotyka, elektronika i telekomunikacja, informatyka) na Politechnice Slaskiej
w 2009 1 wuzyskal stopien magistra inzyniera. Promotorem pracy magisterskiej
pt.:,,Classification of DNA microarray data with random forests” byl prof. dr hab. inz.
Krzysztof Fujarewicz.

Nastepnie podjat studia doktoranckie na Wydziale Automatyki, Informatyki i
Elektroniki, Politechniki Slaskiej oraz réwnolegle, dzieki stypendium Fundacji Nauki Polskiej
i Studium Medycyny Molekularnej Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, rozpoczat
pracg w Narodowym Instytucie Onkologii, Oddzial w Gliwicach, gdzie badat molekularne
cechy raka tarczycy. W latach 2012-2013 odbyt staz na Uniwersytecie w Lipsku, w Niemczech.
Praca nad molekularnymi markerami raka tarczycy zaowocowata kilkunastoma publikacjami.
W 2013 r. Tomasz Stokowy obronit prace doktorska pt.: ,Selection of miRNA isoform markers
differentiating between follicular thyroid cancer and follicular thyroid adenoma from high-
throughput sequencing data” na Wydziale Automatyki, Elektroniki i Informatyki Politechniki
Slaskiej i uzyskat stopien doktora w dziedzinie nauk technicznych - dyscyplinie
biocybernetyka i inzynieria biomedyczna. Promotorem rozprawy byt rowniez prof. dr hab.
inz. Krzysztof Fujarewicz.

Po doktoracie odbyt dwa staze naukowe (Department of Clinical Science, University of
Bergen,Norway — 2013-2016; oraz Laboratory Associate, Gerstein Lab, Yale School of
Medicine, CT, USA, 2016-2017).

Od 2016 r. jest zatrudniony jako Senior Engineer, Department of Clinical Science,
University of Bergen, Norway, a od 2020 r. rowniez specjalista naukowo techniczny w Centrum

Analiz Biostatystycznych i Bioinformatycznych, Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego.
2. Kryteria oceny wg obowigzujacych przepisow prawa

Zgodnie z Ustawg z dnia 20 lipca 2018 r. Prawo 0 szkolnictwie wyzszym i nauce art.
219 ust.1 pkt 11 2b ,,stopien doktora habilitowanego nadaje si¢ osobie, ktora: posiada stopien
doktora; posiada w dorobku osiggniecia naukowe albo artystyczne, stanowigce znaczny wktad
w rozwoj okreslonej dyscypliny, w tym co najmniej: 1 cykl powigzanych tematycznie

artykuléw naukowych opublikowanych w czasopismach naukowych lub w recenzowanych
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materialach z konferencji miedzynarodowych, ktéore w roku opublikowania artykulu w
ostatecznej formie byly ujete w wykazie sporzgdzonym zgodnie z przepisami wydanymi na
podstawie art. 267 ust. 2 pkt 2 lit. b”, oraz pkt 3 ,,wykazuje si¢ istotng aktywno$cig naukowa
albo artystyczng realizowang w wigcej niz jednej uczelni, instytucji naukowej lub instytucji
kultury, w szczegdlnosci zagranicznej”.

W ust.2. tegoz artykulu zaznaczono ponadto, ze ,,0siggnigcie, o ktorym mowa w ust. 1 pkt 2,
moze stanowi¢ czg$¢ pracy zbiorowej, jezeli opracowanie wydzielonego zagadnienia jest

indywidualnym wktadem osoby ubiegajacej si¢ o stopien doktora habilitowanego.”

3. Ocena wskazanego przez Kandydata osiagni¢cia naukowego

Dr Tomasz Stokowy przedstawit cykl 5-Ciu powigzanych tematycznie publikacji
dokumentujacych osiggniecie naukowe pod tytutem: “Precyzyjna identyfikacja rzadkich
wariantow genetycznych w danych pochodzacych z sekwencjonowania DNA wysokiej
przepustowosci.”

Laczna warto$¢ wspotczynnika oddziatywania IF prac sktadajacych si¢ na osiagniecie
wynosi 27,841. Laczna liczba punktow MNiSW prac sktadajgcych si¢ na osiggnigcie wynosi
270 (wedtug zatacznika do komunikatu Ministra Nauki i Szkolnictwa Wyzszego z dnia 31 lipca
2019r.).

Prace opublikowane zostaly w latach 2016-2019 w nastgpujacych czasopismach:
Bioinformatics, The American Journal of Human Genetics, Scientific Reports (2 prace) oraz
European Journal of Human Genetics o wysokich wspotczynnikach Impact Factor. Zawarto w
nich wyniki uzyskane podczas realizacji trzyletniego podoktorskiego stazu Habilitanta w
ramach grantu badawczego ,,.Deep Sequencing in Biomedicine”, realizowanego w Genomics
Core Facility, Department of Clinical Science, University of Bergen (Norwegia), Celem tych
badan bylo zarowno stworzenia nowych, jak réwniez wykorzystanie istniejagcych metod 1
narzedzi informatycznych do precyzyjnej identyfikacji wariantow DNA, ktore sg przyczyna
chorob genetycznych. W czterech z wymienionych w autoreferacie publikacji koncentruje si¢
Autor na diagnostyce chorob rzadkich, ktérych fenotypy sa heterogenne i maja zré6znicowane
podiloze genetyczne. Wiele chorob rzadkich ma niepoznane podloze genetyczne. Ich
diagnostyka wymaga sekwencjonowania catego genomu (WGS), ktore jest obecnie mozliwe
dzigki nowej technologii: sekwencjonowania wysokiej przepustowosci (ang. Next Generation
Sequencing, NGS) pozwalajacej na analiz¢ danych o wielkosci przekraczajacej 50 GB na
probke.



Dr Stokowy rozpoczat przedstawione badania w 2014 r., kiedy dostepnos¢ narzedzi do
analizy bioinformatycznej byla ograniczona. Zaprojektowany i zaimplementowany przez
Niego pakiet RareVariantVis to znaczace osiggni¢cie naukowe. Opracowana metoda pozwala
na filtrowanie, adnotacj¢ 1 wizualizacje rzadkich wariantow genetycznych a nawet
identyfikowanie niewykrytych dotad skomplikowanych wariantow strukturalnych. Publikacja
naukowa opisujgca to osiagni¢cie powstata w 2016 r. (Bioinformatics 2016). Dr Stokowy jest
pierwszym autorem publikacji i jak stwierdza w autoreferacie zaproponowal hipoteze
badawczg, zaprojektowal i zaprogramowatl bibliotek¢ RareVariantVis w jezyku R, zglosit
biblioteke do Bioconductor, pozyskat dane testowe, przetestowat pakiet, przygotowat wyniki
do artykutlu oraz napisal manuskrypt. Dr Stokowy przedstawit o§wiadczenia wspdtautorow, z
ktérych wynika, ze ich rola polegata na implementacji cz¢$ci oprogramowania oraz pomocy w
testowaniu funkcjonalno$ci pakietu. Po zapoznaniu si¢ z artykutem 1 o$wiadczeniami
wspolautoréw moge stwierdzi¢ z przekonaniem, ze jest to w gltéwnej mierze osiggnigcie
naukowe Habilitanta i ze wnosi ono istotny wkilad w rozwdj badan z dziedziny nauk
medycznych i nauk o zdrowiu.

Opracowany pakiet RareVariantVis zostat zastosowany w badaniach nad przyczynami
kilku rzadkich chorob genetycznych. Pierwsza z nich byl keratolityczny rumien zimowy
objawiajacy si¢ powtarzajacym si¢ sezonowo, szczegélnie w okresie zimnej i  wilgotnej
pogody, luszczeniem skory. Badaniom poddano osoby dotknigte ta choroba z Potudniowej
Afryki 1 Norwegii 1 odpowiednio dobrane osoby zdrowe. Ze wzgledu na duza ztozonos$¢ i
wieloaspektowos¢ tych badafh uczestniczyla w nich duza grupa badaczy. Wyniki zostaly
opublikowane w The American Journal of Human Genetics w 2017 r. Dr Tomasz Stokowy
wniodst znaczacy wkilad do odkrycia wariantu we wzmacniaczu genu CTSB u pacjentéw
norweskich, analizie danych RNA 1 przygotowaniu wynikow analizy. Wariant ten nie zostat
odkryty wezesniejszymi metodami.

Dr Tomasz Stokowy wniost réwniez istotny wktad w oszacowanie jakosci, czutosci 1
specyficznosci  stosowanych metod wywolywania wariantow  genetycznych. We
wspotautorskiej pracy opublikowanej w 2018 r., w Scientific Reports, zaprojektowanej
wspolnie z dr Anng Supernat wykazal, ze najbardziej dokladne wywolanie wariantow
gwarantuje, wykorzystujgca sztuczng inteligencje metoda DeepVariant.

Stosujac zaimplementowane przez siebie metody oraz wiasciwie zidentyfikowane
najlepsze narzedzie do wywolywania wariantéw dr Tomasz Stokowy zaprojektowal metode i
przeprowadzit analizy danych w syndromie Penttinena, co doprowadzito do odkrycia wariantu

bedacego przyczyna tej choroby. Wyniki tych analiz opublikowane zostaty w European Journal
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of Human Genetics w 2019 r. Dr Stokowy wnidst istotny wktad w powstanie tej pracy a
mianowicie: zaprojektowat metode analizy danych, zebral dane, dokonat analiz danych z catych
genomoOw 1 odkryt wariant bedacy przyczyna choroby.

Dr Tomasz Stokowy przeprowadzit réwniez badania nad rolg rzadkich i1 czestych
wariantow genetycznych w schizofrenii. Analizowat warianty zwigzane z biosyntezg kwasow
thuszczowych, odgrywajacych role w procesie mielinizacji u pacjentdow ze schizofrenig i
wykazal, Ze nie sa one gldwnym czynnikiem zagrozenia ta chorobg. Wyniki tych badan
opublikowane zostaly Scientific Reports w 2018 r. Dr Stokowy jest pierwszym autorem
publikacji 1, jak wynika z o§wiadczen wspotautorow, Jego wktad jest znaczacy.

Podsumowujac, wymieni¢ gtowne osiagnigcia naukowe Habilitanta, wnoszace istotny
wktad do nauk medycznych i nauk o zdrowiu:

1) Zaprojektowanie, implementacja i udostgpnienie pakietu RareVariantVis do badan

rzadkich wariantow genetycznych;

2) Odkrycie wariantu bgdacego przyczyna keratolitycznego rumienia zimowego;

3) Poréownanie metod sekwencjonowania calego genomu i ustalenie, ze DeepVariant

wykorzystujaca sztuczng inteligencje jest doktadniejsza od dotychczasowych;

4) Odkrycie wariantu genetycznego bedacego przyczyna choroby syndromu

Penttinena:

5) Odkrycie, ze rzadkie warianty genetyczne zwigzane z mielinizacja nie sg glownym

czynnikiem ryzyka odpowiedzialnym za dziedziczenie schizofrenii.

Warte podkreslenia jest zastosowanie w tych badaniach szerokiego spektrum metod
informatycznych i samodzielnie zaimplementowanego oprogramowania oraz stosowanie
bardzo wielu dostgpnych narzgdzi do sekwencjonowania catych genoméw.

Dr Tomasz Stokowy realizowal swoje badania w kilku uczelniach (w tym
zagranicznych) w duzych interdyscyplinarnych zespotach badawczych krajowych i
zagranicznych.

Badania, ktore przeprowadzit dr Tomasz Stokowy pozwalajg na wdrozenie diagnostyki
genowej w chorobach rzadkich. Przyktadem takiego wdrozenia jest uruchomienie w Poznaniu
w 2018 startupu naukowego MNM Diagnostics. Dr Tomasz Stokowy zostat wspotzatozycielem
tego przedsiewzigcia, wnoszac wiedze techniczng dotyczaca badan genomowych. Celem
przedsiewzigcia jest badanie chorob rzadkich metoda sekwencjonowania catego genomu
(WGS). Firma oprocz chorob dziedzicznych firma wykonuje obecnie diagnostyke

onkologiczng i profilowanie genomowe.



4. Ocena pozostalego dorobku naukowego

Dr Tomasz Stokowy jest wspotautorem 44 (w tym 41 po uzyskaniu stopnia doktora)
publikacji w wysoko punktowanych czasopismach naukowych. Indeks cytowan na dzien
27.11.2020 r wynosit wg Web of Science 514 (489 bez autocytowan) a wg Scopus 565 (539
bez autocytowan), indeks Hirscha wynosil odpowiednio 14/15. Sumaryczna liczba punktéw
MNiSW wynosi 2805. Dr Stokowy brat aktywny udzial w 7 migdzynarodowych konferencjach
naukowych, opublikowal 4 streszczenia zjazdowe 1 wyglosit 3 wyktady plenarne. Ponadto byt
kierownikiem jednego oraz wykonawca 8 projektow badawczych. Obecnie jest wykonawcag
w dalszych czterech projektach badawczych. Jest tez wspotautorem jednego zgloszenia

patentowego.

5. Ocena dzialalnosci dydaktycznej i popularyzatorskiej

Dr Tomasz Stokowy prowadzit zajecia dydaktyczne dla studentdow na studiach
magisterskich i inzynierskich Politechniki Slaskiej w zakresie: Komputerowo wspomagane
podejmowanie decyzji, Sieci neuronowe, Metody sztucznej inteligencji, Optymalizacja i
podejmowanie decyzji, Systemy biotechniczne, Sztuczna inteligencja i sieci neuronowe; na
studiach magisterskich Uniwersytetu w Bergen w zakresie: Human Molekular Genetics; na
Uniwersytecie Adama Mickiewicza w Poznaniu w zakresie: Wysokoprzepustowe technologie
sekwencjonowania i ich wykorzystanie w badaniach biomedycznych oraz Konstruowanie
biomedycznych baz danych; na studiach doktoranckich Studium Medycyny Nuklearnej
Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego; oraz Biotechnology Summer School 2019 w
Gdanskim Uniwersytecie Medycznym.

Dr Tomasz Stokowy projektuje 1 implementuje rozwigzania informatyczne dla
diagnostyki medycznej gtdéwnie w zakresie chorob rzadkich i onkologii w ramach zatrudnienia
na stanowisku Senior Engineer w Genomics Core Facility na Uniwersytecie w Bergen
(Norwegia). Opracowane metody majg charakter przenosny, dzigki wykorzystaniu technologii
kontenerow. To pozwala na wdrazanie metod analitycznych do innych jednostek badawczych
1 diagnostycznych w kraju 1 za granicg.

Ponadto jest konsultantem Centrum Analiz Biostatystycznych i Bioinformatycznych,
wspiera aktywnie projekt ,Inicjatywa doskonatosci — Uczelnia Badawcza” oraz zadania

Onkologii Translacyjnej na Gdanskim Uniwersytecie Medycznym.
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6. Whniosek koncowy

Biorgc pod uwage pozytywnag oceng osiggniecia naukowego (cykl publikacji) oraz
pozostatego dorobku naukowego (walory merytoryczne i formalne), a takze szerokie doswiadczenie
dydaktyczne i badawcze stwierdzam, iz w mojej ocenie Pan dr inz. Tomasz Stokowy spelnia
ustawowe wymogi stawiane kandydatom do stopnia naukowego doktora habilitowanego (art. 219
ust. 1 pkt 1 i 2) Ustawy z dn. 20 lipca 2018 r. Prawo 0 szkolnictwie wyzszym i nauce.

Wnhioskuje, zatem, o dopuszczenie Pana dra Tomasza Stokowego do dalszych etapow

zmierzajacych do nadania stopnia doktora habilitowanego.
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