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Nazev prace:
Dédi¢né senzomotorické neuropatie

DX Préace je literarni resersi ve smyslu zvefejnénych pozadavki (pravidel).
[ ] Prace obsahuje navic i vlastni vysledky.

Cile prace (p redmét reSerSe, pracovni hypotéza...)

Cilem prace je shrnuti souc¢asnych poznatkd o dédiénych senzomotorickych
neuropatiich. Autorka predklada jednu z moznych klasifikaci neuropatii a rozebira
jejich jednotlivé typy jak po strdnce genetickych pri¢in onemocnéni, tak co do
klinickych ddsledkd.

Struktura (Clenéni) prace:

Prace o rozsahu 39 stran je logicky ¢lenéna do deseti kapitol. Nejrozsahlejsi kapitola
je vénovéana klasifikaci a rozboru jednotlivych typd senzomotorickych neuropatii.
Doplnéna je obecnym a historickym Gvodem, struénym popisem vyskytu, diagnostiky
a lécby neuropatii a dvéma kazuistikami. Diléi ¢lenéni do podkapitol je logické a
prehledné.

Jsou pouzité literarni zdroje dostate¢né a jsou v praci spravné citovany?

Pouzil(a) autor(ka) v reSersi relevantni Udaje z literarnich zdroju?

V préaci je citovano 82 odbornych ¢lankd a jinych zdrojd, mezi nimiz jsou zahrnuty jak
velmi recentni publikace, tak pdvodni prace starSiho data. Forma citaci je vhodna a
jednotna. Mnozstvi odchylek od jednotného formatovani v seznamu literatury je
zanedbatelné a jsou ryze marginalni povahy (chybi ¢i pfebyva mezera nebo tecka).

Pokud prace obsahuje (nadstandardné) i vlastni vysledky, jsou tyto vysledky
adekvéatnim zplasobem ziskany, zhodnoceny a diskutovany?
Prace neobsahuje vlastni vysledky.

Formalni aroven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova uroven):
Stylistick& aroveri textu neni pfilis vysoka, misty se v ném vyskytuji drobné
pravopisné chyby. Grafické zpracovani prace véetné zaclenéni tabulek je vhodné.
Velmi sporadicky se objevuji drobné odchylky od jednotného formatovani.

Spln éni cil & prace a celkové hodnoceni:

Prace je kvalitni literarni reSerSi zvolené problematiky, ktera splriuje vytéeny cil, a to
prestoze nékteré aspekty zvolené problematiky by mohly byt rozpracovany
podrobnéiji. Po strance vécného obsahu je prace zvladnuta velmi dob/e, drobné
nedostatky |ze najit zejména ve tvardi praci s textem. Domnivam se, Ze autorka
dostatecné prokazala schopnost pracovat s odbornym textem, zorientovat se

v urcité problematice a aktivné zpracovat a uvést do souvislosti ziskané informace.
Proto doporucuiji prijeti prace k obhajobé. Vzhledem k vySe uvedenym nedostatkim
navrhuji ohodnotit ji stupném ,velmi dobre* za predpokladu kvalitné provedené
obhajoby.

Otézky a p Fipominky oponenta:

1) Autorka v kapitole 3.4.1. uvadi podil pacientd s CMT 1A jako 30 — 80 %

z pacientd s CMT 1 (dle raznych studii). Jak si autorka vysvétluje takovy rozptyl?

2) V kapitole 3.3. (a na jinych mistech) autorka piSe o genovych mutacich
zpusobujicich CMT. (pozn.: Formulace ,mutace v CMT* mi nepfipada Stastna.)
Mohla by specifikovat povahu téchto mutaci? (Jsou to pouze bodové nebo i drobné
strukturni aberace? Jedna se o bodové mutace missense, nonsense, ¢i zptsobujici
frameshift?)
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3) Autorka uvadi (tab. 5 a souvisejici kapitoly), Ze rizné mutace ve stejnych genech
(PMP22, MPZ, ERG2, GDAP1, HSPB1) mohou zpdsobit rdzné typy CMT, které vSak
maji odlisny zpdsob dédi¢nosti (dominantni vs. recesivni). Je znamo, pro¢ k tomuto
rozdilu v dédi¢nosti dochazi?

4) Autorka konstatuje (kap. 3.4.1.), Ze nejCastéjSi typ CMT, tj. CMT 1A, zpusobuji
sLandemové duplikace” v genu PMP22. Nasledné (kap. 3.10.) uvadi deleci téhoz
Useku DNA jako pfi¢inu HNPP a uvadi jeho velikost (1,5 Mb). Jedn& se pouze o
jeden typ duplikace, nebo o duplikace rdzné co do lokace a velikosti? Pokud o jeden
typ, je duplikovan pravé tentyz usek DNA, ktery je v pfipadé HNPP deletovan?
Pokud jsou tyto pfestavby u pacientd shodné, pro¢ tomu tak je (napf. jde o
rekombinaci mezi bloky LCR (low-copy repeats))?

5) Mohla by autorka stru¢né popsat princip metody MAQ (multiplex amplicon
guantification)?

6) Co bylo klicem k vybéru zarazenych kazuistik?

Navrh hodnoceni Skolitele nebo oponenta (znamka nebude soucasti zverejnénych
informaci)

[ 1vyborng [X] velmidobfe [ |dobfe [ |nevyhovél(a)

Podpis Skolitele/oponenta:




