Posudek diserta¢ni prace RNDr. Petry Dusatkové — Genetika MODY diabetu

Diserta¢ni prace RNDr. Petry Dusatkové ma celkem 42 stran vlastniho textu. Soucasti
jsou dale kopie celkem 5 publikovanych ¢lankut a 2 ¢lankd, které byly v dobé sepsani
prace v recenznim Fizeni. V publikacich je RNDr. Dusatkova 4 x prvni autorkou (2
publikace v Pediatric Diabetes (IF 2.7) a 1 publikace v J. Pediatr. Endocr. Metab (IF 0,7)
, | letter Diabetic Medicine, IF 3,0). RNDr. Dusatkova je dale 1 x ¢tvrtou spoluautorkou
(Pediatric Diabetes) publikovaného ¢lanku a spoluautorkou dvou ¢lanki v recenznim
fizeni (prvni respektive druha spoluautorka)

Prace se zabyva nepochybné zajimavym a velmi aktudlnim tématem MODY diabetu, ve
kterém je diky pracovisti disertantky Ceska republika mezi zemémi s vyborné zavedenou
diagnostikou i sledovanim pacienti s touto diagn6zou. Jednd se o téma mimoradné
dulezité, protoze spravna a v¢asna diagnostika MODY diabetu umoziiuje jednak
adekvatni Ié¢bu pacientd, jednak predikci vyskytu tohoto onemocnéni u potomka.
Celkoveé je prace zpracovana piehledné, orientace v textu je snadnd a logicka. Formalné
je prace zpracovana dobie z hlediska pieklept ¢i jinych nesrovnalosti. Z obsahového
hlediska jinak neni &asti Uvod ani Shrnuti genetického vySetfovani MODY co vytknout.
Tato ¢ast dokazuje velmi dobrou orientaci autorky ve studované problematice.

Cile prace jsou piehledné definovany

Metodicka ¢ast je zpracovana velmi struéné. Metody jsou viak podrobné rozebrany ve
vlastnich publikacich. Site i kvalita pouzitych metodik je nepochybné pickova a celkové
ji hodnotim velmi pozitivné. K této ¢asti nemam namitky ani pfipominky.

Zaver a Sméry dalsiho vyzkumu jsou pak struéné shrnuty na dvou strankéach. I pies
stru¢nost obsahuje tato ¢ast prace vSechny potiebné informace a nemam k ni zadné
ptipominky.

Z hlediska celkového hodnoceni publika¢nich vystupti by praci prospél seznam
publika¢nich vystupti s uvedenim impact factort, coz by oponentovi usnadnilo préci

s jejich hledanim.

K praci méam déle nésledujici dotazy:

1. V tabulce k rozhodovani o diagn6ze MODY na str. 14 je jako jedna z podminek
diagndézy uvedena glykémie u rodi¢t > 5,8 mmol/l. Zajimalo by mé, pro¢ je
hodnota 5,8 a nikoliv 5,6 — tedy b&zna hranice normalni glykémie.

2. Nastrané 21 autorka uvadi, ze zvySeny HDL cholesterol, je jednim typickych
znakii u DM HNF-1A MODY. Zajimalo by mé, pro¢ je tato odchylka ptitomna a
zda né&jak souvisi s mutaci HNF-1A.

3. Zavelmi cenné povazuji vysledky odeslaného rukopisu zabyvajiciho se
makrovaskularnimi komplikacemi u GCK-MODY diabetu. Tito pacienti nemaji i
pies zvySenou glykémii na laéno podle vysledki autorti zvysené riziko
makrovaskularnich komplikaci. Ve svétle poznatki u pacientl s prediabetem je
tento vysledek lehce ptekvapujici, protoze vzestup vyskytu makrovaskularnich
komplikaci za¢ina jiz pfi hrani¢nim zvySeni hodnot glykémie. Maji autofi pro
tento nalez néjaké vysvétleni? Je mozné, ze mutace i pies zvyseni glykémie mtize
vznik makrovaskuldrnich komplikaci ptimo ovliviiovat?



Celkové prace zahrnuje velké mnoZstvi kvalitnich vysledkd a na PhD disertaci
nadstandardni pocet publikaci v ¢asopisech s uspokojivym impact factorem. Ve Ctyfech
ptipadech je disertantka prvni autorkou, coz svéd¢i pro jeji vyznamny podil na
publikovanych vysledcich.

Celkové hodnocenti:

Jde o zajimavou praci zabyvajici se dtilezitou problematikou s jasnou klinickou
vyuzitelnosti. Vysledky jsou nepochybné podloZeny velkym mnozZstvim prace, byly
pouzity velmi kvalitni a moderni metody. Uvod i dalsi &asti prace dokazuji dobrou
orientaci autorky v uvedené problematice. Celkové praci RNDr. Dusdkové hodnotim jako
vyborny priklad aplikovaného genetického vyzkumu s ptimym vyuzitim v klinické praxi.
Z hlediska publikaéni aktivity i ostatnich naleZitosti prace jednozna¢né splfiuje vSechny
zékonné podminky a doporuduji na jejim podkladé po usp&sné obhajobé ud€leni titulu
PhD za jménem.
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