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Nazev prace:
Nesvalové poskozeni tkani spojené s mutacemi v myotubularinu MTM1.

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

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

Pfedmétem literarni reSerSe je sumarizace sou¢asného stavu védéni o rodiné
myotubularint s dirazem na charakteristiku genu a proteinu MTM1 a jeho roli ve
fyziologii a patofyziologii. Prace se dale zabyva popisem X-vazané myotubularinové
myopatie asociované s patogennimi variantami v MTM1 a pfinasi pfehled postizeni
dalSich tkani u jedincli nesoucich tyto varianty.

Struktura (Clenéni) prace:

Prace je ¢lenéna do osmi kapitol, popisuje nejprve obecné rodinu myotubularin,
jejich strukturu a asociace se znamymi onemocnénimi, dale mechanismus jejich
enzymatické funkce a roli ve vezikularnim transportu. V dalSi ¢asti se prace zabyva
ddkladnéji charakteristikou onemocnéni X-vazané myotubularinové myopatie,
patogenezi, korelaci genotypu a fenotypu, zmirfiuje také sou€asny stav vyzkumu
léCby. V posledni ¢asti jsou zminény projevy onemocnéni v dalSich typech tkani
kromé svalu. Prace ma 34 stran a obsahuje 88 citaci.

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

Citace v nékterych pfipadech nejsou adekvatni — napfiklad v uvodu je pfi
konstatovani souvislosti genetickych onemocnéni s mutacemi v genech kédujicich
enzymy citovana souhrnna prace o myotubularinech. Nékteré literarni zdroje mohly
byt vyrazné |épe vyuZity: v Uvodu kapitoly o X-vazané myotubularinové myopatii je
zminovano, Ze bylo identifkovano vice nez 245 riznych mutaci v MTM1 s odkazem
na praci Kusikova et al, 2023. Tato prace dale podava uceleny prehled o typu
variant a korelaci genotyp-fenotyp vSech téchto variant a méla byt vyuZzita i pro tento
ucel pro porovnani s podrobné referovanou praci Bhattacharyya et al, 2023,
popisujici in vitro charakterizaci nékterych variant.

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 aroven prace je velmi dobra, text je gramaticky spravny a obsahuje jen
minimum pfeklepu. Obrazky jsou kvalitni a pfehledné. Ze stylistického hlediska je
v textu ruSivé naduzivani uvozovacich vét typu ,jak jiz bylo dfive uvedeno®, ,jak jiz
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bylo zminéno“. Nékteré pasaze trpi neobratnosti pfekladu, hledani spravné Ceské
terminologie u odborného textu je ale nejen pro studenty Casto velmi narocné.

Splnéni cilti prace a celkové hodnoceni:

Cile prace byly spinény — prace pfinasi literarni pfehled o rodiné myotubularini a o
onemocnénich spojenych s patogennimi variantami v genech, které myotubulariny
kéduji. Formalni uroven prace je dobra. Hlavnim nedostatkem prace je
nedostatecné vyuZiti literarnich zdroju ve smyslu jejich syntézy a porovnani.

Z tohoto duvodu navrhuju hodnoceni ,velmi dobfe®.

Otazky a pfipominky oponenta:

V praci je zminéno, zZe heterozygotni pfenasecky patogennich variant v MTM1
mohou mit symptomy onemocnéni, a to i takové, jaké nejsou pozorovany u
postizenych muzu. Jak Ize tento jev vysvétlit?

Jakymi zpusoby Ize u pacienta potvrdit diagnézu X-vazané myotubularinové
dystrofie?

Navrh hodnoceni skolitele nebo oponenta (bude zvefejnén)
[ ]vyborng [X] velmidobie [ ]dobfe [ |nevyhovél(a)

Podpis Skolitele/oponenta:




