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Nazev prace: Analyza klinickych parametru pacientu s autismem a mentalni
retardaci indikovanych na vysetreni metodou SNP array

Cile prace Uchazecka si v praci stanovila nékolik cilu:

1) analyzu vybranych klinickych parametriu souboru pacienti s poruchou autistického
spektra (PAS), u kterych bylo provedeno vySetieni metodou SNP array.

2) komplexni statistickou analyzu ziskanych dat: - zjistovala, zda nékteré parametry budou
vykazovat asociaci a zda i v ji analyzovaném souboru Ize prokazat korelaci vybranych
sledovanych parametri, u kterych jiz v minulosti byla néjaka zavislost publikovdana, nebo ji
bylo mozno ocekavat, a

- porovndvala skupiny pacientu s pozitivnim a negativnim vysledkem SNP array.

3) popis klinické symptomatologie u ti vybranych pacienti, u nichz byla metodou SNP array
identifikovana kauzdlni aberace, a porovnani s doposud publikovanymi pripady se stejnou
aberaci.

Oc¢ekdval bych, Ze si studentka bakaldrského oboru se zamérenim na laboratorni diagnostiku
vybere téma blize zaméreni oboru. Ostatné, obor, pro ktery byla prdce vypracovina, neni
nikde (!) v prdci zminén qa, Zel, neni uveden ani ve formdini Zadosti o posudek a oznameni o
konani obhajob. (Pokud se tedy jedna o jiny obor, nemusi moje hodnoceni vidy odpovidat.)

Struktura (¢lenéni) prace, odpovida pozadovanému? M N

Rozsah prace (pocet stran): 71 stran, 41 citaci, 3 prilohy (2 tabulky, 1 dendrogram)

Je uveden anglicky abstrakt a klicova slova. [ANO| NE

| Je uveden seznam zkratek? NO  NE (seznam neni uplny, nékteré zkratky nejsou
vysvétleny ani v textu prdce ani zavedeny do seznamu)

Literarni pfehled:  Odpovidd tématu? |ANO NE
Je napsan srozumitelné? spise NE Ve snaze popsat strucné principy nékterych
metod jsou jeji definice nepresné ¢i neuplné (nap¥. FISH).
Pouzil(a) autor(ka) v re$ers$i relevantni Gdaje z literarnich zdroju? spiSe NE
Jsou pouzité literarni zdroje dostate¢né a jsou v praci spravne citovany? spise NE

Na tvodu je ziejmé, Ze (nejspise ve spéchu) nedoslo k ,.poslednimu ¢teni* — obsahuje vice
chyb a nepiesnosti (obsahovych, jazykovych i typografickych) - vy¢et uvadim na jiném misté

Material a metody: Nejhufe napsana kapitola!!!! Cistého textu pouze 2 strany!!
Doporucuji, aby autorka nepouzivala termin 3.1 Material — v takovém typu prace je navysost
vhodné pouzit spojeni Soubor nemocnych!! Jinak je soubor snad odpovidajicim zpisobem
popsan, podkapitola mela byt strukturovana, celostrankova Tabulka 5, ktera je jeji soucasti,
je nepiehledna, nezvladnuta (mohla byt napt. do 2 sloupcti, vyuziti tu¢ného pisma).
Podkapitola 3.2 Metody je nepiehledna ,,vypravénka™ — jako by se studentka v tomto
konkrétnim tkolu vibec neinspirovala studovanou literaturou, kterou jinak snad musela
podrobné zpracovat pro ucely tivodu a diskuse.

Odpovidaji pouzité metody experimentalni kapitole? ANO NE nelze posoudit!!!
Autorka neprovddéla ddné experimenty. VySetiovdani nemocnych délali klini¢ti odbornici
vice specializaci. Jak se délda nap¥. SNP array, a kdo délal vy§etFeni, neni uvedeno.
Statistickou analyzu délal odbornik.

Kolik metod bylo pouzito? Rozumim-li dob¥e podkapitole Metody, tak jedinou,
kterou osobné délala uchazecka, je zadavani dat do tabulkového procesoru (MS Excel)?

Jsou metody srozumitelné popsany? ~ ANO @ Pravé v popisu laboratornich metod

(Jakkoli akademickém) mél byt, dle mého nazoru, jeden z vrcholu predkladaného spisu.




Experimentalni ¢ast: zde kap. 4 Vysledky
Je vysvétlen cil experiment? spiSe NE
Je dokumentace vysledku dostacujici? spise NE - v ¢em jsou nedostatky?
Postacuje mnozstvi experimentt k ziskani odpovédi na zadané otazky?
s omezenimi m NE

Diskuze:
Je opravdu diskuzi, nejde jen o konstatovani vlastnich vysledka? spiSe NE
Struktura a éislovani oddili kap. 5 Diskuse odpovida clenéni kap. 4 Vysledky. Takto je
snaha kazdy dilci ndlez diskutovat zvidst. Tento zamér se vSak ne zcela naplnil. Zel,
prehlednost je snizena chybou (pravdépodobné automatického formatovani seznamu
cislovani) — na str. 56 namisto odstavce 5.2.1 atd. je zmatecné uvedeno 3.3 a ndsledujici.
Jsou vysledky porovnavany s literaturou? spise ok
Prdace s literaturou je zde ziejmd. Publikace jsou prevazné recentni. Pocet odpovidajici.
Jsou uvedeny n¢jaké hypotézy ¢i navrhy na dalsi feSeni problematiky? NE
Je uveden jediny navrh (opakované), a to soubor vySetiovanych rozsiFit, protozZe analyza je
po zatFidéni podle jednotlivych kritérii zatiZena ,, malymi cisly .

Diskuse je misty vagni, upovidand. Koincidence epilepsie a ndlezu na MRI je jedinou
(., nijak silnou ") asociaci. Prekvapuje mne, Ze se relevantni data nepodarilo v literature
dohledat. Souborna diskuse spiSe chybi.

Zavéry (Souhrn) :
Jsou vystizné? spise ANO| NE

Formalni aroven prace (obrazova dokumentace, grafika. text, jazykova uroven):

Spise dobrd, odpovida priuméru bakaldrFskych praci, kap. Metody jsem kritizoval vyse; text
v kap. Uvod, Vysledky a Diskuse je logicky ¢lenén a cislovani jednotlivych kapitol umoZiuje
(az na vyse uvedeny problém) dobrou orientaci.

Tabulek je v praci jen nékolik, na Skodu véci. Kromé vyse zminéné Tab. 5, jsou Tab. 1, 2, 3 a
4 prehledné. Podle jakého klice je sefazena Tab. 3? Problémem je také zalomeni tabulek do
textu — odkaz na tabulky je casto predchazi o 2-3 stranky. Nazev Tab. 4 je tieba doplnit
(napr. Indikacni kritéria k vySetieni metodou aSNP podle de Vriese...). Tab. 6 na str. 41
méla uvadeét primo procentudlni zastoupeni pacientu v kategoriich podle poctu bodii na
zakladeé rodinné anamnézy (pak by nemusel byt graf na Obr. 21, nebo naopak: pokud by se
Obrdazek 21 doplnil nebo jeho legenda o popisky kategorii, nemusela pak byt Tab 6.). Tab. 7
Je pékna, presto bych durazné navrhoval neuvadét % u vsech hodnot (staci jen v zahlavi
sloupcu, ¢i pouze jedenkrdat ve sloupci Parametr a v ndzvu ¢i legendé tabulky).

Obrazovd dokumentace je proménlivé urovné. Obrdazky 1 a 3 jsou malé, obr. 2 necitelny,
v§em by prospély popisky ¢i doplnéni v ndzvu a legenda. Obr. 4 je dostatecné popsan v textu,
ale také by mu prospél doplnény nazev, vice popiskit a legenda. Viechny obradzky ve
vysledkové casti jsou viastné grafy. Uchazecka pouziva vyhradné kruhové segmentové
(kolacové) grafy, ackoli se, nap¥. pri srovnavani vice skupin (obr. 23 aZ 27) nabizi uZiti grafii
Jinych formatu; uzity graf nent plné vhodny k tomu, co chce uchazecka ukdzat. UZiti grafit na
Obr. 5 az 20 je nadbytecné, dalo se Fesit nékolika prehlednymi (neprilis sloZitymi) tabulkami
(s vysledky v %), napr. zvlast anamnestickd data, zvlast' data antropometricka atp. Graf na
Obr. 8 by mohl ndlezy seskupit do svou skupin (pro ndazornost do 34. a od 35. t.t). V Obr. 22
doplnit ndzev a popisky, ale bylo mozno nahradit celou podkapitolu 4.1.13 velkou tabulkou.
Podobné odst. 4.2.2 a graf na Obr. 23 mohly byt nahrazeny spise tabulkou. Zpiisob uziti
obrazki 28, 29 a 30 je, dle mého ndazoru, promarnéna Sance, jsou na hranici citelnosti,
srozumitelnosti. Mohly byt uvedeny na samostatné strance na §irku a vétsi velikosti (a klidné
vS§echny tr'i pod sebou na jediné).

Zpracovadni seznamu literatury neni typograficky pékné (napr. mélo byt zarovnano doleva,
vice péce odkazium na web), ale vétsi chyby tam byly jen dvé — u citaci 5 a 12 chybi vrocent.
PFiloha 1 — chybi komentar, vysvétlivka, odkaz na software (v textu ¢i primo u obrdzku).
Priloha 2 — podobné, formalni i informativni stranka nedostatecna (chybi vysvétlivky).
Priloha 3 — vsazena vzhiru nohama, namisto clusterovy ma byt clusterové, chybi komentdr.
Jazykova kvalita textu je zatiZena vice stylistickymi neobratnostmi. V nékolika vétach je
chybny tvar slovesa. Preklepy a chyby pravopisné a ve vétné interpunkci nejsou vyjimecné.
Detailni vyéet mohu s autorkou rozebrat. Upozornil bych viak na tyto:




V celém textu je opakované a diisledné uzivano sloveso uddavat, doporucuji zaménovat jinymi
nebo alespon stiidat s uvddét, které nemda negativni konotace.

Str. 28, F.1.: ... zanalyzovat... vidy a jen analyzovat

Str. 59, konec 1. odst. bylo by lepsi: Mezi autisty je 0,5 % jedincu se Sotosovym syndromem.
Str. 59, konec 2 odst. lépe: Pacientka na zakladé rozsahu duplikace patri do tridy I
Neobvykly je nazev vyctu literarnich zdroju (str. 62), Referencni seznam, lépe snad Seznam
referenci ¢i Seznam literatury, nebo jen Literatura ¢i jen Reference.

Splnéni cila prace a celkové hodnoceni:
Uchazecka splnila zadané cile prdce. Praci povazuji za méné zdarilou, presto vsak ji mohu
v souladu se Studijnim a zkusebnim Fadem 2. LF UK s vyhradou deporucit k dalSimu Fizeni.

Otazky a pripominky oponenta:

1. Uvod - zda by mohla uchazecka vysvétlit:

a) co to je a jak vypada metafdzni jadro (str. 24),

b) co to je DAPI (str. 25 dole), proc¢ se pouziva k podbarveni chromosomii a proc je
vyslednym efektem pruhovdani chromosomui,

c) ktery chromosom je nadbytecny v karyotypu 47, XXY (str. 22), pFipadné, ktery chybi

v karyotypu 45,X, a zda je takova otdazka viibec na misté,

d) je néjaky rozdil mezi pseudodicentrickym invertovanym duplikovanym chr. 15 (na str. 18
posl. F. odst. 2, a izodicentrickym chr. 13, ktery je uveden v ndzvu a ziejmé i na obrdzku 2,
e) nerozumim, proc je nutné odlisovat CNV od polymorfismu typu SNP (str. 17), ale chtél
bych se zeptat, co znamenaji zkratky VNTR a STR a jak se tyto jevy lisi od CNV (V znamend
ovsSem variation!).

2. Statistika

Uchazecka v prdci diskutuje AIC (str. 47) a devianci — jak si tuto metodiku predstavuje

3. Diskuse

Je jedendct chlapcu moc nebo malo? (str. 60, 1 F.) V cem je tato diskuse nedostatecnd.

Uvedené body navrhuji jako podklad pro diskusi nad prezentaci prdce, jejiz odbornou kvalitu
Jjsem zhodnotil jiz vyse. Uchazecce, slecné Nikole Petrikové preji tispésné ukonceni studii a
hodné §tésti v dalsim profesnim i osobnim Zivoté.

Névrh hodnoceni oponenta
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