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X Prace je literarni redersi ve smyslu zvefejnénych pozadavku (pravidel).
[ ] Prace obsahuje navic i vlastni vysledky.

Cile prace (predmét reserse, pracovni hypotéza...)

Tématem prace je geneticka a molekularni podstata Meckel-Gruberova syndromu, autorka se vénuje
i vztahu tohoto onemocnéni a dalSich ciliopatii. Cile prace nejsou specifikovany.

Struktura (€lenéni) prace:

Prace je ¢lenéna standardnim zplsobem, obsahuje Uvod, Sest tematickych kapitol, zavér a seznam
literatury. Jednotlivé kapitoly jsou ¢lenény do podkapitol.

Jsou pouzité literarni zdroje dostate€né a jsou v praci spravné citovany?
Pouzil(a) autor(ka) v resersi relevantni udaje z literarnich zdroja?

Prace obsahuje 84 citaci, které jsou uvedeny v seznamu literatury dle jednotné citaéni normy. Toto
mnozstvi je pfiméfené pro bakalafskou praci. Bohuzel, autorka ¢asto nerozliSuje mezi primarnimi a
sekundarnimi citacemi. Napf. na str. 1 uvadi, ze ,vymezeni syndromu bylo provedeno v roce 1960
pany Opitz a Howe (Hartill et al., 2017)“. Spravné by méla byt citovana originalni studie nebo by
citace méla byt uvedena jako sekundarni, tedy napf. ,Opitz a Howe, 1960 in Hartill et al., 2017*.

V seznamu zdroju by poté mély byt uvedeny obé citace. Pfi dohledani originalni studie (Opitz JM,
Howe JJ. The Meckel syndrome (dysencephalia splanchnocystica, the Griber syndrome). Birth
Defects Orig Art Ser (1969) 2:167—79.) navic bohuzel zjistuji, ze ve skute¢nosti pochazi z roku 1969,
nikoli 1960. Obdobné, taktéz na str. 1, je uvedeno ze ,Prvnimi dvéma objevenymi geny v roce 2006
byly MKS1 asociovany s typem 1 a TMEMG67 fazeny k typu 3“ a toto tvrzeni je podlozeno citaci ,Hopp
et al., 2011° Citovany &lanek oviem popisuje identifikaci genu B9D1 jakoZto dalSiho kandidata vedle
jiz znamych genu zpUsobujicich MKS, s objevem MKS1 ani TMEMG67 viibec nesouvisi. | z dalSich
namatkovych kontrol citovanych ¢lanku se zda, Ze tento nedostatek bohuzel neni ojedinély.

U obrazku 7 je uvedeno: ,pfevzato z Neocyst Network for Early Onset Cystic Kidney Disease”. Citace
neni v seznamu literatury, neni uveden rok ani jina identifikace zdroje. Pokud se jedna o internetovy
zdroj, je tfeba jej spravné citovat v seznamu literatury nebo poznamce pod €¢arou. Obdobné citace u
Tabulky 2.

Pokud prace obsahuje (nadstandardné) i vlastni vysledky, jsou tyto vysledky
adekvatnim zpisobem ziskany, zhodnoceny a diskutovany?

Prace neobsahuje vlastni vysledky.

Formalni uroven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova
uroven):
Jazykova uroven prace
e Cetné preklepy, napf. vybrano namatkou Gruber(l syndrom (str. 1), narozeni dvou déti (str. 1),
ciliogeneze (str. 13),

e Spatné uziti padl ¢i chybna vétna stavba nékolikrat na kazdé strané, napf. namatkou
vybrano: str. 1: Charakteristickymi klinickymi projevy zapfi¢inény Meckel-Gruberovym
syndromem... str. 13: pravdépodobné pro soucasné odhaleni gent kédujici tyto proteiny, str.
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14: MKS1 a MK3 (preklep) jsou majoritnimi geny vedouci k syndromu, str. 22: ... tabulka
prezentuje 13 gent determinujici kromé 13 typ( Meckel-Gruberova syndromu dal$i
ciliopatie...

e chybna interpunkce a chybéjici teCky za vétou (nékolikrat na kazdé strané),
e jméno modelu danio pruhované s velkym pocateénim pismenem (opakované),
e neékolikrat vyuzit symbol velkého pismene O misto ¢isla 0.

Odborna terminologie
o Opakované uziti neexistujiciho vyrazu ,encefaloce” jakozto pfiznaku MKS (v€etné abstraktu a
klicovych slov v ¢eském | anglickém jazyce), pouze ve dvou pfipadech je v textu prace pouzit
spravny termin encefalocele.

e Vyrazem axialni polydaktylie (str. 1) méla autorka pravdépodobné na mysli postaxialni
polydaktylii.

¢ Naprosty chaos panuje ve jménech diskutovanych syndrom, napf. Bardet-BiedI{iv syndrom
je tfikrat uveden jako Barded-Biedlv (str. 14, 15, 27), jednou jako BardI-Biedliv syndrom
(str. 4), jednou v anglické varianté Bardet—Bied| syndrome (str. 23). Obdobné Leberova
kongenitalni amaurdza je uvadéna nékdy jako ,onemocnéni oka“ (str. 14, seznam zkratek),
Laberova vrozena slepota (str. 4), Leber congenital amaurosis (str. 8, 14). Spravné ceské
oznaceni Leberova kongenitalni amauréza neni bohuzel uvedeno ani jednou. Mezi dalSi
pfiklady komoleni jmen syndromu patfi Nefronofthisis (spravné budto anglické
nephronophthisis nebo Cesky ekvivalent nefronoftiza, kazdopadné psano s malym
pocatecnim pismenem), Jouberlv syndrom (str. 27), Alstroniv syndrom (seznam zkratek).

Zkratky
e Zkratky jsou nespravné zavadény a vyuzivany. Spravnym pfistupem pfi zavadéni a pouzivani
zkratek je zavedeni zkratky pfi jejim prvnim vyskytu v textu v zavorce za nezkracenou
variantou terminu (napf. Meckel-Gruber(iv syndrom (MKS)). Pfi dalSim pouziti terminu ma byt
uzita pouze zkratka, tedy napf. MKS (nikoli Meckel-GruberGv syndrom).

Obrazky
o Na obrazky neni odkazovano v textu.

Splnéni cili prace a celkové hodnoceni:

Autorka si pro praci vybrala zajimavé téma molekularni a genetické podstaty vzacného onemocnéni,
ciliopatie Meckel-Gruberova syndromu. Bohuzel cile prace nejsou v textu vytyCeny, takze nelze
hodnotit, zda jich bylo dosazeno. Prace obsahuje mnozstvi formalnich a jazykovych nedostatkl a je
na hranici obhajitelnosti. Doporucuji pfed obhajobou vypracovat errata.

Otazky a pfipominky oponenta:

1. Ujasnéte, prosim, jaké byly cile VaS$i prace.

2. Jaky je rozdil mezi zapisem TMEM67, TMEM67 a Tmem67, respektive Tmem677? V jakych
situacich by mély tyto zapisy byt spravné pouzity?

3. Nastr. 5 je uvedeno, ze kazda burika ma prave jednu primarni fasinku, zatimco na str. 13
uvadite, ze ,protein Mks1 a meckelin reguluji béhem ciliiogeneze délku primarnich fasinek a
také jejich priblizny pocet’. Kolik tedy maji typicky buriky primarnich fasinek a za jakych
okolnosti se tento pocet mize zménit?

4. Povazuji za velmi zadouci opravit formou errat nejzasadnéjsi chyby a sjednotit uzivani
odborné terminologie. Vzhledem k tomu, Ze prace je v ¢eském jazyce, doporuduji drzet se
¢eskych nazvu bunécénych struktur i diskutovanych onemocnéni, napf. podle publikace
,DVORAK, Josef. Primarni fasinky. Praha: Mlada fronta, 2015. ISBN 978-80-204-3730-3.¢
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