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 Práce je literární rešerší ve smyslu zveřejněných požadavků (pravidel). 
 Práce obsahuje navíc i vlastní výsledky. 

Cíle práce (p ředmět rešerše, pracovní hypotéza…)  
Cílem práce je shrnutí současných poznatků o dědičných senzomotorických 
neuropatiích. Autorka předkládá jednu z možných klasifikací neuropatií a rozebírá 
jejich jednotlivé typy jak po stránce genetických příčin onemocnění, tak co do 
klinických důsledků. 
Struktura (členění) práce: 
Práce o rozsahu 39 stran je logicky členěna do deseti kapitol. Nejrozsáhlejší kapitola 
je věnována klasifikaci a rozboru jednotlivých typů senzomotorických neuropatií. 
Doplněna je obecným a historickým úvodem, stručným popisem výskytu, diagnostiky 
a léčby neuropatií a dvěma kazuistikami. Dílčí členění do podkapitol je logické a 
přehledné. 
Jsou použité literární zdroje dostatečné a jsou v práci správně citovány? 
Použil(a) autor(ka) v rešerši relevantní údaje z literárních zdrojů? 
V práci je citováno 82 odborných článků a jiných zdrojů, mezi nimiž jsou zahrnuty jak 
velmi recentní publikace, tak původní práce staršího data. Forma citací je vhodná a 
jednotná. Množství odchylek od jednotného formátování v seznamu literatury je 
zanedbatelné a jsou ryze marginální povahy (chybí či přebývá mezera nebo tečka). 
Pokud práce obsahuje (nadstandardně) i vlastní výsledky, jsou tyto výsledky 
adekvátním způsobem získány, zhodnoceny a diskutovány? 
Práce neobsahuje vlastní výsledky. 
Formální úroveň práce (obrazová dokumentace, grafika, text, jazyková úroveň): 
Stylistická úroveň textu není příliš vysoká, místy se v něm vyskytují drobné 
pravopisné chyby. Grafické zpracování práce včetně začlenění tabulek je vhodné. 
Velmi sporadicky se objevují drobné odchylky od jednotného formátování. 
Splnění cílů práce a celkové hodnocení:  
Práce je kvalitní literární rešerší zvolené problematiky, která splňuje vytčený cíl, a to 
přestože některé aspekty zvolené problematiky by mohly být rozpracovány 
podrobněji. Po stránce věcného obsahu je práce zvládnuta velmi dobře, drobné 
nedostatky lze najít zejména ve tvůrčí práci s textem. Domnívám se, že autorka 
dostatečně prokázala schopnost pracovat s odborným textem, zorientovat se 
v určité problematice a aktivně zpracovat a uvést do souvislostí získané informace. 
Proto doporučuji přijetí práce k obhajobě. Vzhledem k výše uvedeným nedostatkům 
navrhuji ohodnotit ji stupněm „velmi dobře“ za předpokladu kvalitně provedené 
obhajoby. 
Otázky a p řipomínky oponenta:  
1) Autorka v kapitole 3.4.1. uvádí podíl pacientů s CMT 1A jako 30 – 80 % 
z pacientů s CMT 1 (dle různých studií). Jak si autorka vysvětluje takový rozptyl? 
2) V kapitole 3.3. (a na jiných místech) autorka píše o genových mutacích 
způsobujících CMT. (pozn.: Formulace „mutace v CMT“ mi nepřipadá šťastná.) 
Mohla by specifikovat povahu těchto mutací? (Jsou to pouze bodové nebo i drobné 
strukturní aberace? Jedná se o bodové mutace missense, nonsense, či způsobující 
frameshift?) 
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3) Autorka uvádí (tab. 5 a související kapitoly), že různé mutace ve stejných genech 
(PMP22, MPZ, ERG2, GDAP1, HSPB1) mohou způsobit různé typy CMT, které však 
mají odlišný způsob dědičnosti (dominantní vs. recesivní). Je známo, proč k tomuto 
rozdílu v dědičnosti dochází? 
4) Autorka konstatuje (kap. 3.4.1.), že nejčastější typ CMT, tj. CMT 1A, způsobují 
„tandemové duplikace“ v genu PMP22. Následně (kap. 3.10.) uvádí deleci téhož 
úseku DNA jako příčinu HNPP a uvádí jeho velikost (1,5 Mb). Jedná se pouze o 
jeden typ duplikace, nebo o duplikace různé co do lokace a velikosti? Pokud o jeden 
typ, je duplikován právě tentýž úsek DNA, který je v případě HNPP deletován? 
Pokud jsou tyto přestavby u pacientů shodné, proč tomu tak je (např. jde o 
rekombinaci mezi bloky LCR (low-copy repeats))? 
5) Mohla by autorka stručně popsat princip metody MAQ (multiplex amplicon 
quantification)? 
6) Co bylo klíčem k výběru zařazených kazuistik? 
Návrh hodnocení školitele nebo oponenta (známka nebude součástí zveřejněných 
informací) 
 

 výborně    velmi dobře    dobře    nevyhověl(a) 
Podpis školitele/oponenta: 
 
 
 


