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Posudek na bakala fskou praci

E Skolitelsky posudek Jméno posuzovatele:
X[] oponentsky posudek Doc.MUDr. Alice Baxova,CSc

Datum: 5.6.2013

Autor: Simona Valterova

Nazev prace: Genetika kraniosynostoz

X[_] Préace je literarni reersi ve smyslu zvefejnénych pozadavki (pravidel).
[ ] Prace obsahuje navic i vlastni vysledky.

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

Ciefom prace je literarna reSerSe, prehlad sucasného poznania pri¢in a
molekularnej podstaty kraniosynostdz, ktoré sposobuju ¢asto zavazné patologie,
kraniofacialne dysmorfie, skeletalne a extraskeletalne anomalie a porachy CNS u
Cloveka. Autorka sa zamerala na kraniosynostézy sposobené mutaciami dnes uz
pocetnych kauzalnych génov FGFR1, FGFR2, FGFR3, TWIST1, EFNB1, RECQL4,
and RAB2.

Struktura (Clenéni) prace:

Praca obsahuje abstrakt, Gvod definujuci pojem kraniosynostozy , su¢asné znalosti
o Kklasifikacii, o fenotypovych prejavoch a genetickej podstate syndromov
asociovanych s kraniosten6zami. Logicky opisuje Klinické charakteristiky
syndromovych kraniosynostéz. Dalej praca obsahuje kratky zaver, zoznam
pouzitych skratiek, a bohaty zoznam poufZitej literatary (viac jako 100 ).

Jsou pouZzité literarni zdroje dostate¢né a jsou v praci spravné citovany?
Pouzil(a) autor(ka) v reSerSi relevantni Udaje z literarnich zdroja?

Autorka pouzila bohaté literarne zdroje, ktoré v praci dostato¢ne cituje. Citacie su
spravne uvedené v texte.

Pokud préace obsahuje (nadstandardné) i vlastni vysledky, jsou tyto vysledky
adekvatnim zplasobem ziskany, zhodnoceny a diskutovany?
Praca neobsahuje viastné vysledky.

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

Formalna Uroven prace je vyborna. Napriek tomu, Ze citované prace su prevazne
v angli¢tine, praca je napisana ¢tivo a zrozumitelne, bez chyb. Praca obsahuje aj
obrazovl dokumentaciu, obrazky su priliehavo popisané, je pri nich uvedeny zdro;.
Nutné zdoraznit’ a pochvalit, Ze autorka spravne uvadza nazvy génov a spravne su
prelozené aj fenotypové charakteristiky a klinické symptomy kraniosynostoz..

Spln éni cil & prace a celkové hodnoceni:

Autorka prekazala, Ze je schopna pracovat s odbornym textom, zorientovala sa vo
velmi Specifickej oblasti medicinsko i molekularne biologickej a vypracovala skvelu
bakalarska pracu.

Otazky a p Fipominky oponenta:

1) Autorka uvadza skuto€nost, Ze mnohé kraniosynostézy vznikaju jako mutacie
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2) V pripade familiarneho vyskytu uvadzanych syndrémovych kraniosynostéz

de novo, ich povod je Casto paternalny. Je znama pfi€ina vzniku de novo
mutacii u muzov?

existuje vysoké genetické riziko prenosu na potomstvo. Aka vySka
genetického rizika je pre nositefa uvedenych syndromov? Je mozZné
v danej rodine zabranit narodeniu identicky postihnutého dietata? Je mozné
ponuknut prenatalnu diagnostiku v takych rodinach, v pripade, Ze si ju praju?

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

X[ ] vyborné [ ]velmidobfe [ |dobfe [ ]nevyhovél(a)

Podpis Skolitele/oponenta:

Doc.MUDr.Alice Baxova,CSc

Instrukce pro vyplnéni:

vvvvvvvvvv

boddm (dodrzujte rozsah), tuéné vyznacené rubriky jsou povinnou souc¢asti posudku.

PFi posuzovani je nutno zohlednit poZzadavky stanovené pro vypracovani bakalafskych praci —
viz http://natur.cuni.cz/biologie/files/BZk-pravidla-11-12-2007.doc

Posudek se odevzdava (zasild) v elektronické podobé ) nejpozd é&ji do 3. 6. 2013 na adresu
petr.sedlak-uk-pri@seznam.cz (pro U €ely zve Fejn éni na internetu pro studenty ), a déle
podepsany v 1 vytisku (jako soucast protokolu o obhajobé) na adresu:

Doc. RNDr.Petr Sedlak, Ph.D.

Katedra antropologie a genetiky ¢lovéka

Univerzita Karlova, Pfirodovédecka fakulta

Vini¢na 7

128 44 Praha 2

Ceska republika




