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Nazev prace: Molekularni podstata vyvojovych vad ¢lovéka

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

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

V uvodu prace uvadi autorka tyto cile:
e stru¢né rozdéleni vrozenych vyvojovych vad podle jejich mechanismu,
cetnosti a pri¢iny vzniku
e definovat molekularni podstatu nékterych onemocnéni zastupujicich vybrané
kategorie genetickych pficin a vnéjSich vlivi

Struktura (Clenéni) prace:

Prace ma 26 stran celkem véetné seznamu referenci. Je ¢lenéna do krat$i ¢asti
teoretické, ktera se vénuje obecné problematice vrozenych vad a dale do
podrobnéjsi ¢asti specialni, kde jsou podrobné probrany molekularni pfi¢iny vzniku
thalidomidového syndromu, syndrom( Potocki-Lupski/Smith-Magenis a chorob ze
skupiny tzv. RASopatii.

Prace obsahuje rovnéz jednostrankovy uvod a jednostrankovou diskusi se zaveéry.

Jsou poufZité literarni zdroje dostateCné a jsou v praci spravné citovany?
Pouzil(a) autor(ka) v reSersi relevantni udaje z literarnich zdroju?

Préace cituje celkem 52 literarnich prament a 4 internetové zdroje. Vybér literatury je
Jisté reprezentativni, v naprosté vétsiné jsou citovany pavodni ¢lanky ze
zahrani¢nich periodik. Citovany jsou vétsinové aktualni — recentni prace, vyuZziti
starSich zdroju i knih v konkrétnich pripadech je opodstatnéné (obecna tvrzeni,
drfive publikovana a uzaviena témata). K formatu citaci nemam vyraznéjsich
pfipominek.

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

Neni relevantni - Prace je literarni reSersi bez vlastnich dat.

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

Formalni uroven prace je celkové dobra, text prakticky neobsahuje pravopisné cCi
typografické chyby. Obrazova dokumentace je pfevzata z rtznych zdroju, tyto zdroje
Jsou vzdy citovany. Méné prehledna je tabulka 2, kde by Ctenar jisté uvital zahlavi

s nadpisem. Prestoze jde o Cetny nesvar i impaktovanych publikaci k danému
tématu, asi bych osobné nevkladal (dobové) obrazky obalt IéCivych pripravki
(Obrazek 8) a vyuZzil toto misto spiSe pro jiny obrazek s vétsi informacni hodnotou.
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Splnéni cilli prace a celkové hodnoceni:

Jako prvni cil autorka zmiriuje stru¢né rozdéleni vrozenych vyvojovych vad. Osobné
ale uvod hodnotim aZz jako pfilis stru¢ny. Rozdéleni vad podle ¢etnosti (pficin) pak
v praci neni prakticky zminéné vabec. Urcité jsem v praci postradal komplexné;si
pohled na problematiku extrémné variabilnich pricin vrozenych vad, ktery by celou
problematiku nastinil podrobnéji, neZli se prace dostane k oné specialni ¢asti, ktera
se jiz (podrobné) vénuje jen tfrem urcitym typum diagnéz

Druhy cil prace — tedy podrobné rozebrani molekularni etiologie vybranych pripadd
vad se naopak jisté poved|, vybrany byly diagndzy souvisejici jak s uc¢inkem
teratogenu, tak i s chromozomovou aberaci respektive bodovymi mutacemi Kazda
z chorob ma diskutovany jak klinicky obraz, tak i aktualni poznatky z molekularni
etiologie.

Celkové Ize konstatovat, Ze i pres nékteré pfipominky prace spinila vyty¢ené cile a
Ize ji jisté doporucit k obhajobé. Zatimco podrobnému rozboru molekularni etiologie
vybranych diagnéz nelze mnoho vytknout — studentka vice nez dostatecne
prokazala schopnost pochopit a zpracovat sloZity, anglicky psany odborny text;
ostatni ¢asti prace — jako je uvod, ktery nas na hlavni odbornou ¢ast prace ma
naladit i nasledné (opravdu velmi stru¢ne) zavéry a diskuse jen obtizné zaradili
celou problematiku do obsirné problematiky biomediciny. Vzhledem k tomu, Ze téma
se velmi dotyka medicinské problematiky a studentka nestuduje medicinsky obor,
nevidim tyto pfipominky jako zasadni.

Otazky a pripominky oponenta:

Otazky:

1) Rozsah thalidomidové aféry je velmi obtizné uvéfitelny. Zkuste porovnat situaci
na pocatku 60 let a nyni? Co se zménilo? Pfedpokladate, Ze by mohlo k podobné
tragédii opét dojit?

2) V praci zmiriujete, Ze MLPA je molekularné cytogeneticka metoda. S tim si
dovolim polemizovat a zareaguji otazkou — jaké jsou hlavni rozdily mezi klasickou
molekularné cytogenetickou metodou — FISH a pravé MLPA diagnostikou?

3) V uvod jsem nebyl zcela spokojen s vysvétlenim pojmu
sekvence/asociace/syndrom — Jaky je hlavni rozdil v patogenezi vzniku sekvence a
syndromu?

Navrh hodnoceni Skolitele nebo oponenta

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

Podpis Skolitele/oponenta:

Instrukce pro vyplnéni:
e Prosime oponenty i Skolitele o co nejstru¢néjSi a nejvystiznéjSi komentarfe k jednotlivym
bodim (dodrzujte rozsah), tu¢né vyznacené rubriky jsou povinnou soucasti posudku.




