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Nazev prace:

Genetické faktory ovliviiujici charakteristické facialni rysy u osob s psychickymi poruchami

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

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

Cilem predkladané bakalaiské prace je ,urCit dulezité genetické faktory, které ovliviuji
facialni rysy u lidi s psychickymi poruchami®.

Struktura (Clenéni) prace:

Struktura prace odpovida standardum BP. Prace obsahuje celkové 39 Cislovanych stran,
Z toho 22 stran textu, v€éetné 5 obrazkul a 1 tabulky, a 17 stran literarnich zdroja.

Konkrétni kapitoly se skladaji z Uvodu, dale autorka pokraduje s Vyvojem facialni ¢asti hlavy
embrya. Ve tfeti kapitole popisuje Psychické poruchy s vyraznymi facialnimi dysmorfiemi, .
schizofrenii, poruchu autistického spektra, obsedantné-kompulzivni poruchu a bipolarni
poruchu. V navazujicich 4 kapitolach rozdéluje Genetické faktory ovlivriujici facialni rysy...
pro kazdé zminéné onemocnéni zvlast. Literarni reSerSe konli Zavérem, ktery shrnuje
dosavadni autor€iny poznatky.

Jsou pouzité literarni zdroje dostate¢né a jsou v praci spravné citovany?
Pouzila autorka v resSersi relevantni udaje z literarnich zdroja?

V predkladané praci je 117 literarnich zdroji. V8echny citované zdroje Ize najit v seznamu
literatury, nékteré vsak s preklepy, pfikladem uvedu:

-V textu Carracio et al., 2021. V seznamu Caracci et al., 2021.

-V textu Chambi-Rocha, 2015. V seznamu Chambi-Rocha, 2018.

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

Prace neobsahuje viastni vysledky.

Formalni uroven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova uroven):

Celkova graficka uprava prace je na vysoké urovni. Mirnym nedostatkem je jiné pismo
Obsahu. Jazykova uroveri je na obdobné urovni. V textu se prakticky nenachazi gramatické
Ci diakritické chyby Ci preklepy. | pfes ob&asné Spatny slovosled je text srozumitelny. Misto
facialni dysmorfie bych spiSe pouzivala dysmorfické facialni rysy nebo facialni fenotypové
odchylky. Nevyznamna vytka patfi zkratce ASD (puvodem z angli¢tiny), ktera odkazuje
k porucham autistického spektra, v ceském jazyce ma nicméné vlastni zkratku PAS.

Prace je vSak chuda na dokumentaci. Autorka text doplnila 5 obrazky, z toho pouze 2
zobrazuji facialni fenotyp (pacienta s mutaci v genu PTEN a pacienty s duplikaci v genu
MeCP2), a 1 tabulku, ktera rozdéluje bipolarni poruchu na dva podtypy (pro samotnou praci
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toto rozdéleni neni vibec dilezité). Uvitala bych zejména grafické zpracovani zmifiovanych
facialnich fenotypovych odchylek, aby se &tenaf Iépe orientoval, které dysmorfické facialni
rysy jsou jedineCné nebo spoleéné pro dana onemocnéni. Nejvice se d¢tenaf ztraci
v podkapitole Facialni dysmorfie patfici pod kapitolu Bipolarni poruchy, kde autorka popisuje
pohlavni rozdily facialni oblasti u pacient( s bipolarni poruchou a sou¢asné navic srovnava
s pohlavnimi rozdily obli¢eje u pacientl se schizofrenii.

Splnéni cilti prace a celkové hodnoceni:

Celkové slozita problematika tématu predkladané bakalafské prace nebyla dobfe uchopena.
Nejvétsi slabinou celé bakalafské prace jsou hlavni kapitoly zaméfené na genetické faktory
ovliviujici facialni rysy u schizofrenie, poruchy autistického spektra, obsedantné-
kompulzivni poruchy a bipolarni poruchy:

1) Tyto kapitoly by si zaslouzily v prvni fadé pfepracovani do jiné formy rozdéleni, nez
dle onemocnéni. Vliv pravé sledovanych genl na neurologicky fenotyp se velmi
Casto prekryva. Pfikladem uvedu geny NRXN1 a CACNA2D3:

a. Gen NRXNL1 je uveden jako jeden z genetickych faktord ovliviujici facialni
rysy u schizofrenie. Autorka sama v textu cituje: ,Delece promotoru genu
NRXN1 je spojovana s rozvojem ASD, hyperaktivity, schizofrenie (Al Shehhi
et al., 2019) a bipolarni poruchy (Noor et al., 2014).“ Nerozumim, proc je tedy
gen uveden pouze pod schizofrenii, navic dale v textu autorka cituje u tohoto
genu studii ViAas-Jornet et al., 2014, ktera sleduje 3 pacienty
s dysmorfickymi facialnimi rysy, u nichz se rozvinula rdzna neurologicko-
psychiatricka onemocnéni od autistickych rysu, intelektualni nedostate¢nosti
po bipolarni poruchu, zadny z nich dle studie schizofrenii nema.

b. Podobné je na tom i gen CACNA2D3, u kterého autorka uvadi, ze ,mutace
byva Casto spojovana s rizikem vyvinuti ASD ¢i schizofrenie®, ovSem v textu
jej opét nalézame jen u schizofrenie.

2) Autorka neopatrné pracuje s literarnimi zdroji. V nékterych citovanych publikacich
jsou sledované geny soucasti deletovanych ¢&i duplikovanych oblasti s dalSimi jinymi
geny a sami autofi publikaci neuvadéji vliv konkrétniho genu, autorka si jej
interpretuje po svém, napf. u geni CACNA2D2, RBFOX1, OPCML, RORB. Zejména
u prvniho uvedeného genu doslo k zcela mylné interpretaci:

a. U genu CACNA2D2 autorka uvadi: ,Mikrodelece v genu CACNA2D2 se
spolupodili na asymetricnosti obliceje, dale fenotyp obliceje lidi s mikrodeleci
CACNA2D?2 (spolu s dalsimi geny na chromozomu 3) vykazuje vystouplé oci,
ptézu ocnich vicek, hypoplazii stfedni ¢asti obliceje, vpfed smériujici nosni
dirky a otevienou pusu (Zechi-Ceide et al., 2012). Jakmile tuto informaci
srovname s fenotypem obliceje lidi diagnostikovanych se schizofrenii,
muzeme usoudit, Ze mikrodelece v genu CACNA2D2 by mohla mit viiv pravé
na znamou asymetrii v obliCeji a na vystouplé ocCi.“ Zde autorka cituje
kazuistiku Zechi-Ceide et al.,, 2012, ktera popisuje jednoho pacienta
se Saethre-Chotzen syndromem (mutace v gen TWIST1), patfici mezi
syndromové kraniosynostdzy. Pacient ma navic 2 mikrodelece v oblasti
7p21.1 a v oblasti 3p21.31, jenZ obsahuje popisovany gen CACNA2D2. Dle
autort publikace je deletovana oblast 3p21.31, obsahujici sledovany gen,
spojovana s Hyper IgE syndromem u daného pacienta, o vlivu pusobeni
samotného genu CACNA2D2 se autofi nezminuji, naopak mutaci v genu
TWIST1 uvadéji jako kauzélni pro facidlni fenotyp Seathre-Chotzen, fj.
asymetrie obli¢eje spojena s pred€asnym srustem koronarniho Svu, proptézu
oci ad.

V neposledni fadé mé udivilo, pro¢ vlastné autorka zahrnuje mezi psychické poruchy
poruchu autistického spektra (PAS), ktera je definovana jako pervazivni vyvojova porucha.
Navic facialni fenotyp u pacientl s PAS, vzhledem k Siroké fenotypové variabilité, je slozita
problematika, ktera by si zaslouzila samostatnou praci. Zarovef bych chtéla upozornit, ze
Asperger(v syndrom, uvedeny v Uvodu prace jako jedno ze ,syndromatickych onemocnéni
se snadno pozorovatelnymi abnormalitami v obliCeji“, je soucasti poruch autistického
spektra a rozhodné nema typické dysmorfické facialni rysy jako uvadény Downlv syndrom
a Prader-Williho syndrom.
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Otazky a pripominky Skolitele/oponenta:

1) Jakymi objektivnimi metodami mizeme studovat facialni morfologii a urcit
fenotypové odchylky od normy? Uvedte vyhody a nevyhody metod.

2) Vysvétlete pojmy hypotelorismus a hypertelorismus.

3) Jak ovliviiuje alkohol v téhotenstvi facialni rysy u ditéte?

Navrh hodnoceni:

[ ] vyborné [ ] velmidobfe [X] dobfe [ ] nevyhovél(a)

Podpis Skolitele/oponenta:




