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TurnerQv syndrom a jeho souvislost s inaktivaci chromozému X

[ ] Prace je literarni reSersi ve smyslu zvefejnénych pozadavku (pravidel).

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

Prace je zaméfena na geny a genetické mechanismy, které stoji za fenotypovymi
projevy Turnerova syndromu. Tento syndrom Uzce souvisi s procesem inaktivace
chromozomu X. Prni ¢ast reSerSe je zaméfena na rizné karyotypové varianty
Turnerova syndromu a jejich fenotypové projevy. Nasleduje podrobna
charakteristika molekularnich mechanismu inaktivace chromozomu X. Podrobné
jsou probrany jednotlivé RNA podilejici se na inaktivaci a zejména regulacni
mechanismy exprese genu XIST. Autorka se dale vénuje riznym zpusobum
inaktivace chromozomu X u savcU, specifikuje chromozomové oblasti a geny, které
nejsou inaktivovany. Tyto geny jsou pravdépodobné pfiinou fenotypovych projevu
Turnerova syndromu, jejich davka je odliSna u zdravych a postizenych zen. Nejvice
poznatku je v tomto sméru o genu SHOX, ktery je zodpovédny za nizkou postavu a
deformace skeletu u postizenych. VétSina poznatku o inaktivaci chromozomu X a
genech souvisejicich s Turnerovym syndromem byla ziskana u mysSi. Tento model
neni pro extrapolaci na ¢lovéka optimalni, zpasob inaktivace se u ¢lovéka a mysi lisi.
Projevy Turnerova syndromu jsou navic u mysi méné vyrazné, podminéné mensim
poctem genda.

Struktura (Clenéni) prace:

Problematika je zpracovana velmi podrobné. Prace ma 40 stran, je standardné
Clenéna (uvod, vlastni reSerSe, zavér a seznam literatury), doplnéna Ceskym a
anglickym abstraktem, obsahlym seznamem zkratek a rejstfikem.

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 zahrnuje 113 citaci, autorka prostudovala vétsinu
uvedenych praci. Znacny pocet citaci a kvalitni zpracovani ziskanych informaci
svédci o dobré orientaci v problematice.

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

Prace neobsahuje viastni vysledky

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

Jazykova uroven prace je pomérné dobra, frekvence preklepu a hrubek je na velmi
nizké urovni (ponékud vysSi je v seznamu zkratek). Autorka Casto (a zbytecné) tristi
informace, které spolu Uzce souvisi, do kratkych odstavcu. | kdyz ob&as zapasi se
stylistikou i s tim aby pfesné vyjadrila své mysSlenky, prace je jako celek velmi
zajimava a docela étiva. Casté jsou anglikanismy. Pouzivani nékterych zkratek je
podle mého nazoru zbyte€né (napfi. Xa, Xi, XIC, Xm, Xp). Srozumitelnost textu
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snizuje i obCasné fetézeni zkratek. Pro otcovsky chromozom X a kratké rameno
chromozomu X je pouzivana stejna zkratka Xp. Ctenaf mize byt zaskoden i tim, Ze
text zabira obCas jen Cast stranky, pficemz se nejedna o konec kapitoly, ta
pokracuje plynule na dalSi strané (str. 16, 19, 24).Obrazova dokumentace je kvalitni.
V popiscich obrazku a tabulek se ale obcas vyskytuji nepfesnosti a ne vse je vzdy
vysvétleno, coz ztéZuje orientaci v nékterych obrazcich a jejich pochopeni. Obrazek
2 by mél byt zafazen k pfislusné problematice, tedy do kapitoly 5. Autorka
zapomnéla na nékolika mistech uvést citace.

Splnéni cilli prace a celkové hodnoceni:

Autorka se zvoleného naro¢ného tématu zhostila velmi dikladné, prostudovala
hodné puvodnich pramenu, pochopila a dobfe vysvétlila dulezité souvislosti tykajici
se inaktivace chromozomu X a genetického pozadi Turnerova syndromu. Studie
spliuje pozadavky kladené na bakalarské prace a proto ji jednoznacné doporucuiji
k obhajobé. NiZe uvedené poznamky a pfipominky upozorriuji vétsSinou na
nepresnosti formulaci a stylistické prohresky.

Otazky a pripominky oponenta:

Seznam zkratek:
1. aggrecan (spravné agrekan)
2. trimetylovany histon H3 na lysinu 27 (spravné trimetylovany lysin 27 histonu
H3), stejné v dalSich podobnych pfipadech
3. Mid1 (neni vysvétleno co znamena zkratka)
4. pseudoautozomalni homeobox obsahuijici osteogenni gen (spravné
pseudoautozomovy osteogenni gen obsahujici homeobox)
5. represivni komplex 2 Polycomb (Iépe represivni komplex 2 ze skupiny
Polycomb)
gen obsahujici homeobox 2 souvisejici s malou postavou (spravné gen
souvisejici s malou postavou a obsahujici homeobox 2)
protein SRY — box 2 (Iépe box 2 proteinu SRY)
sex-determinujici faktor Y (Iépe faktor Y ur€ujici pohlavi)
X inaktivaéni centrum (Iépe inaktivacni centrum chromozomu X)
O X-inaktivacni intergenni transkripcni element (Iépe intergenni transkrip&ni
element ucinkujici v inaktivaci chromozomu X)
11.antisense nikoliv antisence

o

Uvod:

1. str. 1, 1. odst. - 6-leta holCiCka (spravné Sestileta holCicka)

ReSerse

1. str. 3, 2. odst. — Kubuki syndrom (doporucuiji velmi stru¢né vysvétlit o co se
jedna)

2. str. 3, posledni odst. — autozomalni (anglikanismus, spravné autozomovy)

3. str. 5, obr. 1 — doporucuji vyznacit inaktivovany chromozom X jinou barvou
nez autozomy

4. str. 8, obr. 2 — neni vysvétleno, co znamenaji Sipky u jednotlivych gena.

V popisku je Tsix fazen mezi pluripotentni faktory.

str. 13, posledni odst. — inzulator (nikoliv izolator nebo izolant)

str. 14, posledni odst. — genomova oblast je dlouha 63 kb (podobné dale

v textu): autorka ma na mysli délku genu?

7. str. 19, 3. odst. a dale v praci — variabilni unik genu z inaktivace (Iépe razny
stupen inaktivace genu)

8. str. 20, obr. 4 — z obrazku je patrné, Ze i u mysi Ize najit oblasti s vy$Sim
zastoupenim genu, které nepodléhaji inaktivaci (okoli centromery,
pseudoautozomova oblast). G- pruhovani je postup, kterym se na

oo
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chromozomech indukuje specificky vzor pruh(, nikoliv zptsob barveni.

9. str. 22, 4. odst. — co ma autorka na mysli abnormalnim pomérem horniho a
spodniho kostniho segmentu? Autorka dale zminuje Léri-Weilliv syndrom.
Doporucuji velmi struéné vysvétlit o co se jedna.

10.str. 25, obr.5 — neni vysvétleno, proc€ je distalni ¢ast chromozomu Y oznacena
zelené. Jednotlivé exony genu SHOX jsou oznaceny riznymi barvami. Co tim
autorka vyjadruje?

11.str. 26, 2. odst. — existuji dvé signalizaCni centra ... (neni jasné ¢eho)

12.str. 27, tab. 2 — Ctvrty sloupec: identita s SHOXa v % (spravné shoda se
SHOXa v %). Z popisku neni Uplné jasné co znamenaiji udaje v poslednim
sloupci

13. str. 29, posledni odst. — autorka by méla stru¢né vysveétlit co ma na mysli
,Streak” gonadou

14. str. 30, 3. odst. — u dvouramenného chromozomu, kterym je i chromozom X
nelze hovofit o proximalni ¢asti chromozomu (oznaceni proximalni se maze
pouzit jen v souvislosti s chromozomovymi rameny, napf. proximalni ¢ast
kratkého Ci dlouhého ramene chromozomu)

Navrh hodnoceni oponenta:

upfesnim po obhajobé prace

Podpis oponenta:




