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Posudek na bakalarskou praci

[l skolitelsky posudek Jméno posuzovatele:
X oponentsky posudek MUDr. Antonin Sipek, Ph.D.

Datum: 21.5.2024

Autor: Patricie Koplikova

Nazev prace: Uniparentalni disomie v lidském karyotypu

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 se zaméfenim na uniparentalni disomii, mechanismy
jejiho vzniku, moznosti vySetfeni a vybrané klinické syndromy s timto mechanismem
spojene.

Struktura (Clenéni) prace:

Prace ma logické Clenéni reSersniho typu bakalarské prace, obsahuje uvod, viastni
obsahovou ¢ast ¢lenénou do odpovidajicich celku a zaveér.
Prace ma celkem 40 stran z toho je 22 obsahovych.

Jsou pouzité literarni zdroje dostate¢né a jsou v praci spravné citovany?
Pouzil(a) autor(ka) v resersi relevantni udaje z literarnich zdroja?

Prace odkazuje na vice jak 100 riznych zdrojl, vybér zdroju je relevantni, vzhledem
k Sifi tématu a rozebrani problematiky uniparentalni disomii z riznych uhli pohledu
je vysoky pocet referenci jisté adekvatni. U historickych poznatku jsou (spravné)
citovany primarni zdroje.

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

Prace neobsahuje vlastni vysledky.

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

Formalni uroven prace je velmi dobra, prakticky neobsahuje ,klasické” chyby

v oblasti typografie €i prace se zdroji. Odborna terminologie v oblasti laboratorni i
lékaFské genetiky je pouzivana spravné, i popisy klinickych syndromu jsou velmi
pfesné se zaméfenim na relevantni a vyznamné projevy.

Za této situace prakticky neni prostor pro naméty ke zlepSeni, snad jen rozsahlou

tabulku 1 na strance 12 bych doporudil pfisté fesit jinak (rozdélit) aby nebylo
roztazeni pfes celou stranku na ukor Citelnosti.




Strana 2

Splnéni cilti prace a celkové hodnoceni:

VytyCeny cil reSerSe na dané téma prace jisté splnila. Formalni uroven prace je
vysoce kvalitni, v pfipadé uspésné obhajoby tak navrhuji nejlepSi mozné hodnoceni.

Otazky a pripominky Skolitele/oponenta:

V praci jsou detailné pospany mozné mechanismy vzniku uniparentalni disomie
(UPD). Nékteré bézné metody cytogenetického vySetieni, avSak nemusi (pfi
normalnim karyotypu) odhalit. Kdy je napfiklad v ramci prenatalni diagnostiky
vysloveno podezieni na UPD a je indikovano specializovanéjSi vySetfeni?

Pokud je vysloveno podezieni na Angelmannutv syndrom, jaké genetické laboratorni
vySetfeni je mozné pro ovéreni podezieni pouzit? Jakou strategii pro jejich poradi by
bylo vhodné zvolit?

ProcC je v ramci rutinni cytogenetické diagnostiky tak Casto vyuzivano metody array-
CGH, ackoliv neumi UPD odhalit? Jaky je Vas nazor?

Navrh hodnoceni:

X vyborng [ ] velmidobife [ ]dobfe [ ] nevyhovél(a)

Podpis Skolitele/oponenta:

Instrukce pro vyplnéni:

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

o Posudek se odevzdava (zasila) v elektronické podobé ve Wordu nebo PDF/A nejpozdéji do
27.5. 2024 na adresu petr.sedlak-uk-prf@seznam.cz (pro ucely zverejnéni na internetu pro
studenty), a dale podepsany v 1 vytisku (jako soucast protokolu o obhajobé) na adresu:

e doc. RNDr. Petr Sedlak, Ph.D.

Katedra antropologie a genetiky Clovéka
Univerzita Karlova, Pfirodovédecka fakulta
Viniéna 7

128 44 Praha 2
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