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Nazev prace: Vplyv typu mutacie v géne COL1A2 na klinicky obraz pacientov
s osteogenesis imperfecta

(X] Prace je literarni redersi ve smyslu zvefejnénych poZadavkd (pravidel).

(] Prace obsahuje navic i viastni vysledky.

Cile prace (pfedmét reserse, pracovni hypotéza...)

Prace shrnuje dosavadni literarni poznatky o klinickém obraze a molekularné -
genetickeé podstaté vrozené kostni lomivosti — osteogenesis imperfecta. Podrobné
se zabyva dosud uvefejnénymi mutacemi v genu pro kolagen typu 1 alpha 2 fetézec
a jejich vlivu na fenotypicky obraz onemocnéni (klinicky typ onemocnéni).

Struktura (¢lenéni) prace:

Prace je ¢lenéna na abstrakt v CJ a AJ, 8 kapitol (véetné tvodu a zaveéru), seznam
pouzite literatury a pfilohy. Ma celkem 39 stran, z toho je 17 stran textu, 10 stran
predstavuje seznam pouzité literatury, zbytek tvofi 5 tabulek a 11 obrazk.

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

Pouzil(a) autor(ka) v resersi relevantni Udaje z literarnich zdroji?

Seznam pouzité literatury je velmi rozsahly, vzhledem k délce samotného textu az
nadmeérny, obsahuje 82 citaci a 3 internetové odkazy. Zdroje informaci jsou fadné
citovany.

Pokud prace obsahuje (nadstandardné) i viastni vysledky, jsou tyto vysledky
adekvatnim zplsobem ziskany, zhodnoceny a diskutovany?

Formaini roven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova urover):
Prace je vypracovana pedlivé, prehledné, s dobrou grafickou Upravou a bohatymi
pfilohami v podobé& obrazk( a tabulek. Jazykovou Urover vzhledem k sepsani ve
slovenstiné nemohu posoudit.

Splnéni cilu prace a celkové hodnoceni:

Studentka se v predlozené bakalaiské praci blize seznamila s jednou z
nejcastéjsich vrozenych chorob pojivové tkané charakterizovanou zvysenou
kostni fragilitou skeletu vznikajici ve vét§iné pripadu na podkladé mutaci v
genech kédujicich fetézce kolagenu typu I. Zamérila se zejména na
molekularné-genetickou podstatu onemocnéni. Na konkrétnich pfikladech
poukazuje na dosud zji$téné souvislosti mezi jednotlivymi mutacemiv v genu
pro kolagenu typu | v alpha 2 Fetézci (COL1A2) a projevy ve fenotypu.

Autorka se dobfe se zorientovala v nelehké problematice etiopatogeneze
tohoto syndromu, ktera je zatim nejednoznacna. Zadaného ukolu se zhostila
velmi dobfe, prokazala, ze umi vyhledavat literarni i internetové informace, umi
je zpracovavat.
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Otazky a pfipominky oponenta:

Otazky:

1) U popisu pfiznaku u jednotlivych klinickych typ dle Sillence uvadite, ze pacienti
typu | maji kromé skeletalnich pfiznakd a mozné pfitomnosti dentinogenesis
imperfecta (typ IA &i IB) normalni vzrast, modré skléry a postupnou ztratu sluchu.
Jsou vzdy pfitomny modré skléry a ztrata sluchu u typu 1? Odkdy se vétsinou ztrata
sluchu manifestuje?

2) Muzete upfesnit, jak je to s vyskytem dentinogenesis imperfecta (zubniho
postizeni) u typu IV?

3) Jak byste si pfedstavovala pF. 5tileté dité s podezienim na onemocnéni Ol typu |?
Na co byste se pfi zjistovani rodinné anamneézy ptala, kdyby v rodin& dosud toto
onemocnéni nebylo diagnostikovano?

Drobné pfipominky:

V tvodu bych nejdfive obecné definovala kolagenopatie, kolik typt kolagend je

v souCasné dobé popsano, kde se ktery nachazi, a potom se vénovala piikladim
konkrétnich onemocnéni pfi deficitu &i defektu n&kterého z nich.

Citace v seznamu literatury nejsou vzdy zapsany zcela jednotné (za oficialnimi
zkratkami Casopistl jsou nékde tecky, jinde nejsou, nékde chybi v zapise oddélovaci
carky, pfed zapisem poétu stran jsou vétsinou dvojtecky, nékde Carky atd.).

Praci bych pfisté koncipovala do tfi zakladnich kapitol - Uvodu, hlavni &asti a zavéru,
tyto pak ve formé bodl rozvadéla. Seznam literatury bych zahrnula do pfiloh, zviast
za sebou uvedla oéislované tabulky a potom obrazky pro prehlednost (je fazeno dle
zminky v textu). U obrazkl &.1, 2, 4 postradam citaci zdroje.

U odkaz( na literarni zdroj bych kromé autora a roku uvitala jesté Cislovani pro lepsi
orientaci pfi vyhledavani konkrétnich citaci v seznamu literatury a zpétné citaci
textu.

Pro posouzeni diplomové prace bych doporugila vybrat slovensky mluviciho
oponenta Ci psat praci v angli¢ting.

Navrh hodnoceni $kolitele nebo oponenta (znamka nebude soucasti zvefejnénych
informaci)

<] vyborng [ velmi dobfe []dobfe [ ] nevyhovél(a)

Podpis $kolitele/oponenta:
MUDr. Olga Hudakova, Ph.D. [




