Oponentsky posudek na disertacni praci MUDr.Miroslavy BalasCakové: ,,Cysticka fibroza a
novorozenecky screening cystickeé fibrozy v CR*.

PredloZzena disertatni prace se zabyva aktualni problematikou zavadéni  G€inného
managementu a diagnostiky cystické fibrézy, predevsim zavedenim novorozeneckého
screeningu cystickeé fibrozy v Ceské republice.
Konkrétné se autorka ve své praci zaméfila na studium cystické fibrézy z hlediska:

e zavdeni celoplosného novorozeneckého screeningu a zhodnoceni jeho dopadu

e stanoveni evropskych doporoudeni pro sledovani pacientll s atypickymi formami

onemocnéni

e studia dalSich genl podilejicich se na atypickych formach onemocnéni

e populacni genomiky Ceské populace z hlediska novorozeneckého screeningu (NSCF)
Z téchto vytcéenych cilll je jasné patrna aktualnost a vyznam feseného tématu, z nichZ navic
vyplyva, Ze predkladana prace je vysledkem celého Sirokého pracovniho tymu, ktery se na
managmentu CF podili jak v CR , tak i v zahrani¢i. Vyznam préace dokladaji ¢etné a velmi
kvalitni publikace na kterych se autorka podilela a které jsou soucasti disertacni prace.

Autorka prehledné shrnula sou€asné informace o klinické a genetické podstaté nejcastéjSiho
zavazného autozomalné recesivniho onemocnéni u evropskych populaci ( incidence CF v CR
je uvedena 1:2736). Podrobné se zabyva genetickou podstatou CF, konkrétné genem CFTR,
ale soucasné popisuje i moznou ulohu dalsich genll jako SCNN1A, SCNN1B a SCNN1G |,
kodujici 3 podjednotky ENaC kanalu, ktery by se mohl podilet na vzniku atypickych forem
onemocnéni. Zabyva se historii novorozeneckého skreeningu v CR i v zahranigi, rozebira
principy a etiku NS, rozebird jednotlivé pfistupy v NSCF a navrhuje protokol pro pilotni
studii NSCF. Vysledky pilotni studie NSCF (provadéna na pracovisti CF centra FN Motol)
byly podkladem pro odborné spolecnosti (Spolecnost Iékafské genetiky a Pediatricka
spole¢nost CLS JEP) a Ministerstvo zdravotnictvi (MZCR), které pak rozhodly o zavedeni
celoplo3ného pravidelného novorozeneckého screeningu CF.

Predlozena prace spliuje cile uvedené v anotaci této studie v plném rozsahu. Je tieba
zddraznit kvalitni zplsob celkového zpracovani disertaéni prace, predevsim precizné
diskutované priloZzené publikace. Autorka prokazala schopnost analyzovat ziskané
informace a schopnost koordinace tymové prace. Jedinym malym nedostatkem této
prace se mi jevi ne zcela jasné vymezeni autorCiny prace, ackoli je z uvedené prace
zfejmé, Ze autorka je soucdasti tymu velmi podstatnou.

Doporucuji disertacni praci k obhajobé.

V Brnég, dne 9.9.2010 RNDr. Jitka Kadlecova, Ph.D.



