Posudek diplomové prace autorky Michaly Balunové

Téma: PloSny novorozenecky screening ze suché krevni kapky.

Zvolené téma je stale aktudlni. M4 mimotfadny vyznam zejména pro obor pediatrie

s celospolecenskym dopadem.

Autorka postihla ve své praci problematiku novorozeneckého plosného screeningu (NPS) od
zaCatk( jeho zavadéni v druhé poloving minulého stoleti aZ po dnesni dobu. Jmenovité se
vénovala historii, vyvoji a popisu NPS v Ceské republice (CR).

V uvodni kapitole pfipomina principy, cile a historii PNS ve svété i v CR. V dalsich
kapitolach jsou postupné probrana jednotliva onemocnéni, pro ktera byl PNS v CR zaveden,
tj. fenylketonurii/hyperfenylalaninemii, primarni kongenitalni hypothyreozu (KH),
kongenitalni ardenalni hyperplazii(CAH), cystickou fibrozu(CF) a nékteré dédiéné poruchy
metabolizmu. Jsou uvedeny jejich pficiny, klinické obrazy bez v&asné 1€&by a diagnostické
postupy pfi ov€fovani pozitivnich pfipadi ze screeningl. Tteti kapitola je obsahuje
dlouhodobé hodnoceni PNS v CR i s piehledem vysledkd, ktery je prezentovén v tabulkové
formé& pro PNS PKU a KH. Déle jsou zminény vysledky pilotni stiedoevropské studie (1969-
98), ktera probéhla pted zavedenim PNS pro CAH v CR a mohla zdtivodnit p¥inos PNS na
ovlivnéni jinak neblahého prib&hu onemocnéni bez véasné 1€¢by, véetné zvysené timrtnosti,
zejména u chlapcti. Podrobné jsou uvedeny i dosavadni vysledky a strategie vySetfovaciho
postupu a hodnoceni pro PNS CAH. Hodnoceni vysledki PNS u CF a n&kterych dédi¢nych
poruch metabolizmu by bylo t&., pro kratkou dobu od zavedeni v CR, je$té nepfesné.
Zavérem je zminéna efektivita PNS v CR, véetné ekonomického dopadu. Bez ohledu na
dilezitou etickou stranku, jsou PNS pro spole¢nost jednozna¢né vyhodné.

Prace d4va souhrny pohled na soutasnou a zaroveti dlouhodobou problematiku PNS v CR i
celosvétove. Potvrzuji, Ze autorka pracovala samostatné. Zpracovani hodnotim jako vyborné.
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