Posudek skolitele u diplomové prace Bc Evy SIMAKOVE ~ GILBERTUV SYNDROM
katerdra antropologie Pi.F UK Praha

Tato prace se vénuje problematice polymorfismu tzv. Gilbertova syndromu v oblasti TATA
boxu a vztahu k nékterym fenotypickym charakteristikam.

Prace v uvodu rozsahle rozebira problematiku Gilbertova syndromu tak, aby byla
srozumitelnd 1 osobam pracujicim v jiné oblasti Z uvedenych divodii zabiha i do oblasti
problematiky anatomie, fysiologie a biochemie jater a jejich metabolismu. Oblast tohoto
zajmu pojiman komplexné.

Struktura diplomové prace ma klasické ¢lenéni, vénuje se vysvétleni i zakladnich pojmu
tak, aby vSe bylo srozumitelné 1 pro osoby nezabyvajici se danou tématikou, Je to ku
prospechu prace, €ini je tak Ctivéjsi a srozumiteln€js$i. Rozbor metabolismu DNA v tivodni
¢asti je zaméten na problematiku TATA boxu, coz souvisi s muta¢ni analyzou GS.

Skoda drobnych piekleptl, chyb&jici paginace, z&asti tomu tak doslo pseudoopravy
pocitacového programu a nasledné u paginace v tiskarné. Tyto drobné pieklepy nejsou na
ukor srozumitelnosti a vécné spravnosti prace.

Tato metabolické vada ¢i spiSe polymorfismus je nepochybné mendelovsky autozomalné
dédicna (inzerce TATA boxu, gen UGT), svssk je véci vykladu a nazoru zda AD neuplné AD
¢1 AR dédicna (kdy i1 heterozygoté maji za jistych okolnosti projevy hyperbilirubinémie ve
smyslu metabolického syndromu). Obr. 12 se zda v této souvislosti zbytecny. Osobn¢ se
priklanim spiSe k AD hypotéze — i heterozygoté maji jisté projevy nemoci (netuplna
dominance). projevy choroby mohou byt modifikovany vyvolavajicimi Ciniteli.

Anatomicky vyklad jater se zda byt az zbyte¢né podrobny, opét zde nachazime preklepy.
Vyklad metabolismu zlu¢i ja zdafily, zajimava je zminka o svétlosbérnych pigmentech.
Diferencialni diagnostika GSD a Criggler Najjarova syndromu vysvétluje rozdily
v enzymatické aktivité a slozeni zluéi téz pfimeéfenym zpiisobem. Zdafile je rozebran vztah
bilirubinu k antioxidaci.

V casti cile prace nachazime zpracovani frekvenci heterozygotl. homozygoti normy a
homozygoti mutovanych ve smyslu polymorfismu Gilbertovy choroby. Heterozygotu GS je
Vv populaci 40 %, homozygotl 14 %. Pozoruhodné jsou vysledky koincidence s Zlu€ovymi
pigmentovymi kameny, které ukazuji pro nositele GS moZnou predispozici, dale je nachazena
koincidence s DM a negativné s cévnimi nemocemi, coz bude ukazovat na selekéni tlaky
podobné jako je tomu u srpkovité anémie a malérie. Statisticky vyznamné byly testovany
osoby s CMP, IM a dalsimi chorobami s tim, Ze je prokazatelné nizsi vyskyt
kardiovaskulkarnich onemocnéni a vyssi vyskyt zlu¢nikovych kamenii spojenych
S cholecystektomii.

Pracue spliiuje stzanovené cile.
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