Posudek skolitele na diplomovou praci Be. Terezy Anyzové
Ruiist ¢eskych pacientt s achondroplazii a moZnosti predikce jednotlivych télesnych
segmentii

Achondroplézie je nejznaméjsi a nejCastéji se vyskytujici kostni dysplazii. Nalezy
achondroplazie jsou znamy jiz ze starovéku. V poslednich letech vyzkumy molekularni
biologie pfinaseji nové svétlo do etiopatogeneze achondroplazie a pomahaji objasnit procesy
probihajici na rastové ploténce. To ptfinasi nové moznosti 1é€by achondroplazie. Vysledky na
mysich modelech jsou slibné. V klinickych zkouskach, zejména v dlouhodobém horizontu, je
nezbytné mit k dispozici srovnavaci udaje o pribéhu onemocnéni bez moderni 1écby.
Vyzkum achondroplazie z riiznych aspektii se tak stava aktudlnim tématem. I my jsme se
rozhodli zpracovat data z naseho souboru pacientti. Cilem prace bylo vytvoftit a popsat soubor
ceskych pacientil s achondroplazii. Porovnat soubor ¢eskych pacientli s achondroplazii

s nejCastéji vyuzivanym souborem Hortona a kol. 1978 a dal$imi recentnimi soubory ze
zahrani¢i. Hlavni otdzkou zde bylo, zda mizeme nadéle pouzivat Hortonovy grafy jako
disease specific charts pro nase pacienty a zda mizeme piebirat auxologické poznatky
recentnich zahrani¢nich vyzkumi. Déle pak ovéfit pouzitelnost metody predikce finalni vysky
multiplierovou metodou podle Paleyho 2005.

Hlavnim zdrojem dat byla Iékatska a antropologickd dokumentace Ambulantniho centra pro
vady pohybového aparatu a antropologické ambulance Pediatrické kliniky FN Motol. Nejedna
se vSak pouze o zpracovani dokumentace. Diplomantka osobné zméfila vétSinu pacientl s
achondroplazii, ktefi béhem poslednich dvou let navstivili Ambulantni centrum Kromé toho
se aktivné podilela na méteni dalSich pacientl i na vyvoji metodiky méfeni a stala se platnym
¢lenem antropologického tymu Ambulantniho centra.

Nejveétsi slabinou prace je maly pocet probandl ve v€ku od 12 let, to vSak neni vinou
diplomantky. Soubor tvofi 86 pacientl, z nich 79 bylo méfeno opakované. 22 pacientli vSak
podstoupilo prolongaéni 1é€bu nebo ro¢ni 1écbu rdstovym hormonem a jejich tidaje po
doty¢né intervenci musely byt vyfazeny. Kompletni data od détstvi do dospélosti bez
intervenci ovlivityjicich rist jsou k dispozici pouze u 5 chlapct a 4 divek. Diplomantka byla
postavena pied slozity kol zpracovat soubor pacientll longitudinalné sledovanych po riiznou
dobu a v nejednotnych intervalech a porovnat ho s publikovanymi idaji zahrani¢nich autort.
Zejména diky odborné pomoci statistika Mgr. T. ZdraZila bylo nalezeno feSeni: rtstové
ktivky byly odhadnuty na zéklad¢ linearniho regresniho modelu a srovnani bylo provedeno na
zéklad¢ intervall spolehlivosti.

Prace ma 98 stran, z toho 57 stran textu a 41 stran ptiloh. Celkem prace obsahuje 3 obrazky
v textu, 42 tabulek a 27 grafi — vétSina z nich je umisténa v ptilohach, nékteré jsou pro lepsi
srozumitelnost v textu. Jsou dobie o&islovany a popsany. Clenéni prace odpovida
doporu¢ovanému schématu. Teoreticka ¢ast shrnuje zakladni auxologické poznatky,
etiopatogenezi, klinicky a radiologicky obraz achondroplazie, komplikace a moZznosti 1écby.
Metodika je popsana srozumitelné. Vysledky jsou prezentovany formou tabulek a grafii a
textu, ktery je vysvétluje a komentuje. Pfes vySe zminéné problémy se diplomantce podafilo
splnit stanovené cile. Hortonovy grafy miZzeme nadale pouZzivat jako referencni soubor pro
achondroplazii, podobn¢ jako miZzeme vyuZzivat i poznatky souc¢asnych zahrani¢nich praci.
Naproti tomu vyuziti Paleyho predikéni metody v klinické praxi u naSich pacientl na zakladé
predkladané prace nedoporucujeme. Pii hodnoceni ristu pacienti musime provadet korekci na
sexudlni maturaci a kostni vék.



V teoretické a metodické Casti a v diskuzi je citovano 45 literarnich zdrojti, vSechny jsou
fadné a jednotnou formou uvedeny v seznamu literatury.

Préace odpovida pozadavkiim na diplomové prace v odborném studiu oboru antropologie a
genetika ¢lovéka a doporuduji ji k obhajobé. Navrhuji klasifikaci 2..
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