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Nazev prace:
ASOCIACE NEUROPSYCHIATRICKYCH PORUCH S NUMERICKYMI
ABERACEMI GONOZOMU

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

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

Predkladana prace si klade za cil na zakladé sou¢asnych poznatk(i zmapovat souvislost
mezi neuropsychiatrickymi poruchami a gonosomalnimi aneuploidiemi a zhodnotit, zda
pravé tyto zmény karyotypu mohou byt pfi€inou manifestace schizofrenie, deprese, poruchy
pozornosti s hyperaktivitou a poruch autistického spektra.

Struktura (Clenéni) prace:

Clenéni prace je standardni: abstrakt, kliova slova a seznam zkratek (v CJ a ANJ) jsou
nasledovany 4 kapitolami, které se po kratkém uvodu postupné vénuji nastinéné
problematice. Praci uzavira zavér a seznam pouzitych literarnich zdroja.

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

Autorka v ramci studia problematiky vyuzila témérF 130 literarnich pramen( a 1 internetovy
odkaz; z nich 9 je z poslednich 5 let. Pfehledové ¢lanky nejsou v seznamu oznaceny.
Pouzité prameny jsou relevantni.

Citovani v textu je v podstaté jednotné, jen vyjimecné se objevuji drobna pochybeni.
Citovani v seznamu literatury po formalni strance shledavam bezproblémové. Studie
Bruining, H. et al., 2009 je v textu uvedena s nespravnym rokem; obcas se objevuje jedina
citace a to az na samotném konci odstavce — citovany by mély byt vSechny informace hned
po svém uvedeni v textu; kdyz je citovano review, mél by o tom byt &tenaf informovan.

V kap. 4.6 je pravdépodobné preklep: ,Studie byla provedena v roce 2015 a bylo studovano
498 pacientt (Wong et al., 2014)".

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

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

Formalni Uroven prace je pfiméfena. Po jazykové strance hodnotim pozitivné naprosté

je ale prace s odbornymi gen. terminy. Misty jsou pouzivana slova nevhodna pro odborny
text (napf. hol€icky). Obc&as jsou pouZity neobratné nebo ne Uplné vhodné formulace (napf.
,PFi hromadnych studii pacient( se schizofrenii“ (str. 16); ,.... nékteré vzacné
jednonukleotidové varianty a indely jsou spojeny s podobnym rozsahem vysledku® (str.10),
o)

Text prace neobsahuje tabulky ani obrazky €i schémata. Zkratky neni tfeba v textu
vysvétlovat opakované. V seznamu zkratek chybi zkratky genu. Nékteré zkratky genu
uvedené v textu nejsou nikde vysvétleny. Nazvy genl nejsou vzdy psany kurzivou.

Splnéni cilli prace a celkové hodnoceni:
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Predkladana bakalarska prace splnila vytCeny cil a spliiuje naroky kladené na prace tohoto
typu; bakalafskou praci Kristyny Slukové doporucuji k obhajobé.

Autorka zpracovala rozsahlé mnozstvi odbornych zdrojl, ale nevytézila je (a potencial
tématu) na maximum (vice v pfipominkach oponenta). S ohledem na vySe uvedené navrhuiji
hodnotit BP stupném dobre.

Pfipominky a podnéty oponenta:

Ocenuiji snahu autorky dohledat funkéni dopad jednotlivych alel studovanych gend na
fenotyp, ktery by pomohl vysvétlit vztah ke konkrétnimu psych. onemocnéni (resp.
molekularni mechanismus). V celé praci se ale viibec nepracuje s konceptem genové doze,
ktera je u aneuploidii oproti diploidnimu stavu zménéna. NefeSi se ani skute¢nost, ze bez
ohledu na pocéet chromosomu X v burice je vzdy pouze 1 chromosom aktivni, zatimco
ostatni chX jsou umi¢eny, a zaleZet tedy bude na lokalizaci kazdého QTL (PAR x
lyonizované oblasti chromosomu). BP tak podle mého nazoru nevysvétluje, pro¢€ pravé
numerické zmény gonosomU by mély byt pfi¢inou rozvoje vybranych neuropsychiatrickych
poruch, a rozdilné prevalence mezi pohlavimi (pokud jsou) pouze zmifuje, nepokousi se je
objasnit.

Kromé schizofrenie nejsou v praci uvedeny €etnosti vyskytu vybranych onemocnéni u
jedincu s gonosomalni aneuploidii vs. diploidnim genomem; neni tedy mozné posoudit, zda
zmeéna v poctu gonosomu predisponuje k rozvoji neuropsychiatrického onemocnéni &i nikoli.
Prace je psana pomérné obecné a nekonkrétné, za pomoci vyrazl jako nejvyssi, nizsi,
zvySené, nasli souvislost, nenasli... — ale kolikrat zvySené (riziko), jak se ta souvislost
projevovala (nap¥. vyznamnymi rozdily v zastoupeni psychiatricky nemocnych mezi
aneuploidnimi a diploidnimi probandy) atp. se nelze docist. Kdyby ano, ¢tenar by si mohl
odnést konkrétni postiehy/informace. Ty by bylo mozné pro pfehlednost prezentovat i
formou tabulky s OR (¢i RR), nebo grafu &etnosti jednotlivych nemoci, s doplnénymi
vysledky statistické analyzy zkoumanych vztahu. Véta ,... SCZ se vyskytuje 4-6x Castéji u
zen s gonozomalni aneuploidii, nez u Zzen s béznym karyotypem (Nielsen, Wohlert, 1991)*
nespecifikuje, zda jde o monosomii chX, nebo naopak tri- ¢i tetrasomii, coz bude s ohledem
na genovou davku a vysledny fenotypovy projev jisté hodné odlisné...

Otazky:

e Kapitola 4.1 nese nazev ,Polymorfismus genu HOPA'® a schizofrenie®, ale prvni véta
mluvi o genu MED12. Jaky je vztah téchto 2 gend? Jaky je nazev obou gena?

¢ Nepodafilo se mi zorientovat v popisu genu MAOA: ,Gen MAOA muze mit 2 varianty —
typ 1 atyp 2. Typ 1 ma alespon jednu kratkou alelu, typ 2 ma pouze dlouhé alely
(Schulze et al., 2000),“ (str. 19). Lze vyraz ,varianta“ nahradit terminem alela? Pokud
ano, nasledujici véta pak nedava smysl. Pokud ne, co to tedy je?

e Jaky je rozdil mezi syndromy XXY a KS? (viz posledni odstavec na str. 15)

e Autorka pouziva v kap. Deprese terminy ,klinicka deprese®, ,velka depresivni porucha®
.deprese a ,MDD", aniz by tyto pojmy né&jak vzajemné ukotvila — je to vSechno totéz?

Navrh hodnoceni:

[ ]vyborn& ([] velmi dobfe) [X] dobfe [ ] nevyhovél(a)

Podpis Skolitele/oponenta:




