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Posudek na bakalarskou praci

[l $kolitelsky posudek Jmeéno posuzovatele:

X oponentsky posudek MUDr. Anna Kfepelova, CSc.
Datum:
10. 9. 2012

Autor:

Lucie Prochazkova

Nazev prace:
Nanismus. Patogeneze onemocnéni se zvlastnim zaméfenim na genetickeé pficiny.

X Prace je literarni reSersi ve smyslu zvefejnénych pozadavku (pravidel).
[] Prace obsahuje navic i vlastni vysledky.

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

Cilem prace je literarni reSerSe, pfehled sou¢asného poznani molekularni podstaty
vybranych skeletalnich dysplazii, které se projevuji nanismem. Autorka se zaméfila
na skeletalni dysplazie zplsobené mutacemi gena FGFR3, COMP, COL2A1,
DTDST a PTH/PTHrP.

Struktura (Clenéni) prace:

Prace obsahuje abstrakt, uvod definujici pojem nanismus, obecnéjsi kapitoly o
skeletalnich dysplaziich a mutacich a specialni ¢ast o geneticky podminénych
skeletalnich dysplaziich s nanismem, logicky ¢lenénou podle zodpovédnych genu a
znamych klinickych syndroma. Dale obsahuje kratky zavér, seznam zkratek a
seznam pouZité literatury se 74 citacemi odbornych ¢lankd, seznam internetovych
zdroju a citovanych knih.

Jsou pouzité literarni zdroje dostateCné a jsou v praci spravné citovany?
Pouzil(a) autor(ka) v reSersi relevantni udaje z literarnich zdroji?
Autorka pouZila dostate¢né literarni zdroje, které v praci hojné cituje.

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

Formalni uroven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova uroven):
Formalni uroven prace je vyborna. Presto, Ze literarni zdroje jsou témér vSechny
v angli¢ting, je prace psana Ctivou védeckou Cestinou, bez preklepu. Prace ma
bohatou obrazovou dokumentaci, obrazky jsou pfiléhavé popsany, u pfevzatych
obrazkl uveden zdroj. Ocefiuji spravny zplsob zapisu nazvu genu, proteinli a
spravny zpusob zapisu mutaci.

Splnéni cili prace a celkové hodnoceni:

Autorka prokazala, Ze je schopna prace s odbornym textem, zorientovala se ve
velmi slozité odborné problematice medicinské i molekularné biologické a
vypracovala bakalafskou praci na vysoké odborné i formalni urovni.

Otazky a pripominky oponenta:

K praci mam nékolik pfipominek:

1. Formulace pouzité ve tfetim odstavci Uvodu navozuiji dojem, Ze existuji tfi typy
nanismu: prvni - disproporcionalni, dalsi - hypofyzarni a posledni -nanismus pfi
kretenismu. Autorka méla pravdépodobné na mysili tfi rizné pfiklady nanismu.

2. V kapitole Skeletalni dysplazie autorka uvadi, Zze diagnostika se provadi odbérem
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choriovych klki nebo amniocentézou a naslednymi molekularnimi testy. Tak se ale
provadi jen prenatalni diagnostika a bylo by vhodné doplnit alespon principy
postnatalni diagnostiky. Klinicka diagnostika a diferencialni diagnostika skeletalnich
dysplazii je velmi komplexni, zahrnuje posouzeni klinickych pfiznaku, vysledkl
pomocnych vysSetfeni, mezi nimiz ma vyznamné postaveni rtg diagnostika, a podle
dostupnosti i molekularné-genetickou analyzu. Klasifikace skeletalnich dysplazii je
velmi slozita a je pfedmétem odbornych diskuzi. Pro informaci autorky uvadim, ze
posledni revize byly publikovana v roce 2010 (Warman ML et al, Am J Med Genet
Part A 155:943-968, 2010).

3. V kapitole Mutace autorka uvadi nestandardni a neuplné déleni mutaci (uvedené
déleni napf. nezahrnuje delece a inzerce nevedouci k posunu &teciho ramce).
Vhodnéjsi by bylo uvést déleni podle zmény na urovni DNA, na urovni mRNA a
dasledku na arovni proteinu.

4. Autorka v textu cituje vzdy prvni dva autory prace, a€ standardné se uvadi prvni
autor, dva jen v pfipadé, Ze neni vice spoluautort. V odbornych textech je také
nutno respektovat védecke priority, t.j.citovat autora, ktery poprvé chorobu popsal,
mapoval nebo identifikoval gen, jakkoliv se tyto prace dnes jevi jako ,staré®. Tak jsou
napf. kliCové publikace pro achondroplazii z roku 1994, pro hypochondroplazii a
thanatoforickou dysplazii z r. 1995 a pro SADDAN z roku 1999.

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

X vyborné [ ] velmi dobfe [ ]dobfe [ ] nevyhovél(a)

Podpis Skolitele/oponenta:
MUDr. Anna Krepelova, CSc.

Instrukce pro vyplnéni:

e Prosime oponenty i Skolitele o co nejstru¢néjSi a nejvystiznéjSi komentafe k jednotlivym
bod{m (dodrzujte rozsah), tu¢né vyznacené rubriky jsou povinnou soucasti posudku.

e P¥i posuzovani je nutno zohlednit poZadavky stanovené pro vypracovani bakalarskych praci —
viz http://natur.cuni.cz/biologie/files/BZk-pravidla-11-12-2007.doc

e Posudek se odevzdava (zasild) v elektronické podobé ) nejpozdéji do 10. 9. 2012 na adresu
petr.sedlak-uk-prf@seznam.cz (pro ucely zverejnéni na internetu pro studenty), a dale
podepsany v 1 vytisku (jako souc€ast protokolu o obhajobé) na adresu:

e Doc. RNDr.Petr Sedlak, Ph.D.
Katedra antropologie a genetiky Clovéka
Univerzita Karlova, Pfirodovédecka fakulta
Vini¢na 7
128 44 Praha 2
Ceska republika
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