Posudek skolitele u diplomoveé prace ®éry Vavruskove:
VYZNAM TROMBOFILNICH MUTACI V KLINICKE GENETICE

Tato prace senuje problematice polymorfismu tzv. trombofilniclutaci a ¥nuje se
vztahim k nekterym klinickym komplikacim, které mohoudipadre s ni i souviseti.
Problematiku rozebira komplexma 95 stranach, zachovava klasi¢laneni prace, tabulky a
grafy jsou zéazeny nakonec. Praci Ize r&fitina ¢ast laboratorérmetodickou a klinickou,
ktera je €ziStm snahy diplomantky.

Cilem posudku neni opakovat obsah prace a potakteré wcné a formalni
piipominky.

V Gvodu prace je vystlena stridné problematika fysiologie hemokoagulace, v literarni
piehledu doplaném barevnymi obrazky potom vysleny jednotlivé typy klinickych
komplikaci vdzanych na trombofilni stavy (infarkyokardu, cévni mozkov&imoda,
hluboka Zilni trombdza, plicni embolie). Naslégsou prezentovany jednotlivé typy
trombofilnich mutaci $etrg téch, které nejsou obsahem prace, téz ziskanychv&aje
definovan tzv. trombofilni pacient. Pozornost §mevana tzv. trombembolické nemoci a
jejim recidivam ve vztahu k trombofilii (shrnutaabulce 1). Lze povaZovat za jednoama
prokazané, ze jednotlivé trombofilni stavy zvyfugvalenci vyskytu tromboembolické
nemoci (TEN) u jejich nos&ii. Specifickd pozornost jegmovana je ¥novana
hemokoagulén¢ nejvyznamgjSi mutaci V Leiden a jeji koincidenci s dalSinartrbofilnimi
vrozenymi stavy. Pozornost v literarnirfepledu je ¥novana i trombofilii v &hotenstvi , fi
uzivani antikoncepce a ¥tdtvi.

Prace obsahuje 95 citaci klasickych literarmidtoji, jednotré zminovanych atyfi
internetové zdroje. V namatkové kontrole nebyledhho chyéni citaci v diplomové praci,
v citované literatte naopak nebyla uvedena Zadna, ktera bydaybtextu. Souhrn
Ikiteratury je z hlediska dila struktury prace dostétey.

V metodick&asti je pondrné dolre definovan soubor paciéntmetodologie laboratorniho
vySeteni, &tSi rozsah by zaslouzila naglefinice PCR metody. Ve vysledko¥ésti jsou
pomeérné koncisré uvedeny charakteristiky klinickych trombofilnictagi podle jednotlivych
skupin trombofilii a jejich kombinaci. Vysledkyows konfrontovany v diskusi s literarnimi
adaji, porovnany samostatiednotlivé skupiny hlavnich trombofilnich stas jejich
kombinace. V diskusi je samostawenovana pozornost potraceni adbre preventivnim
opatenim.

Zawrecny souhrn ukazuje ze prace splnila stanovené\dited(body — klinické
konsekvence, konkretizace jednotlivych trombofim$étawi u trombofilnich pacierit,
ovéreni familiarniho vyskytu, vyskyt trombofilnich mefau pacient s opakovanymi aborty).

Filohovacast dokumentuje v tab. 2 — 16 vysledky , stdpk ctyii barevné grafy.

Z formalniho hlediska je prace zpracovana v@aiiiv¢, uvadi vys¥tlujici zkratky
v samostatném oddilu. V celé praci jsem naleztiempgeklepy v kitovych slovech
anglického souhrnu (infact misto infarct, congdrit@mbophilics misto trombophilia nebo
trombophilies).

Zavér ashrnuti posu dku Prace spiuje stanovené cile, celkovou urovni odpovida
hodnoceni vyborhaz velmi dobe. Skoda, Ze neni podraijinvysvétlenacast laboratorni
tykajici se PCR, prace se v3akwuije klinickym konsekvencim. Cilem nebylo téZawvat
vyznam trombofilii u partnérZen s potraty, mohou téz hrat svou ulohu. Alevars\¥tové
literature studie tohoto druhu nejsou zatim studie tohathwaz na vyjimky provéady.
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