Oponentura diplomové prace Be Evy Simakové ,,Gilbertiv syndrom®

Prace je zamétena na typy a disledky mutaci genu UGT 1 A 1, které vyvoléavaji Gilbertiv
syndrom. V uvodni ¢asti autorka definuje uvedeny syndrom, obecné pravidla genealogie,
obecné skladbu DNA a RNA, umisténi a varianty genu, ktery ovliviiuje nekonjugovany
bilirubin.

Dalsi ¢ast vénuje podrobnému popisu a funkeci jater a zlucovych cest. Popisuje typy icterd,
metabolimus bilirubinu, jeho patologické procesy a jejich dusledky.

Dale podrobné popisuje disledky poruch bilirubinu. Srovnava laboratorni hodnoty
Gilbertova syndromu a u dvou typii Criggler — Najjar syndromu. Podrobn¢ popisuje moznosti
prevence a 1écby Gilbertova syndromu.

Dalsim cilem prace je srovnani heterozygoti a homozygoti GS v ¢eské populaci. Zamétuje
se na klinické nasledky a téchto poruch bilirubinu a vlivu GS na oxidativni stres. V této studii
uvadi vysledky vySetfovani 82 normalnich homozygott, 102 heterozygota a 32 abnormalnich
homozygotu. K vySetfovani geni a DNA yly pouzity metody PCR a sekvenovani.

Byla sledovana frekvence ¢astych specifickych polygennich onemocnéni u téchto 3 skupin
sledovanych osob. U GS nejcastéjsi byl diabetes, Ca a cholelitiasa. Autorka hodnoti vyznam
téchto zavislosti. Podrobné rozebirda moznosti diagnézy a 1écby GS, upozorfiuje na pozitivni
vliv GS na prevenci aterosklerdzy a oxydacniho stresu. V zavéru jsou shrnuty vysledky
studie.

Mg¢ kritické ptipominky: nékolik neopravenych pieklepii, neocislovani stranek a
neprodiskutovany autosomalné recesivni pienos (z hlediska genealogie GS).

Predkladana prace je dobie zpracovana. Jeji vysledky jsou aplikovatelné do genetického
poradenstvi. Prace spliluje pozadavky diplomové prace a je na velmi dobré trovni
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