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Diplomova praca Martingaplovicovej mé 97 stran, z toho je 83 stran textu a posiel
14 stran tvori rozsiahly zoznam literatary, ktolysahuje 171 zahrafmych a doméacich zdrojov.
Praca jec¢lenend do 9 kapitol, ktoré na seba logicky naduézySetky obrazky, schémy
a tabwky su jasné a préadné.

Predlozena praca bola podporena grantom GAUK 8214.

Teoreticka¢ag’ je dokladne vypracovana na 30 stranach a obsahpjedkapitoly, kde
diplomantka venuje pozornog&raniofacialnym zmenam v priebehu postnatalnepgemnézy, ako
aj podrobnym opisom sledovanych syndromov.

Ciel'om tejto prace bolo zrealizotgilotny projekt hodnotenia dysmorfii pacientov s
vybranymi syndrémami pomocou metdd geometrickej fometrie v Ceskej Republike.
Rozdiely vo vé&kosti a morfologii tvare, rovnako ako ontogenetickeédiely boli sledované na
zaklade tranzverzalnych dat 3D facialnych skenowigmaov oboch pohlavi v ré6znom veku.
Sledovany subor tvori 12 jedincov s Williamsovymdgdmom, 20 jedincov s Noonanovej
syndrébmom a 25 jedincov s DiGeorgeovym syndrémakaakontrolny subor bolo pouzitych 31
skenov.

Diplomantka predpokladala, Ze vystupy z tejto pdgenohli ma prinos nielen v ramci
zmapovania samotnych dysmorfii a ich vyvinu, alenagnosti budicich vyskumov zameranych
na koreléciu genotypu a fenotypu vybranych syndmrtiosztahy medzi facialnou dysmorfiou a
disproporciami v telesnych rozmeroch a celkovymikkym stavom pacienta.

Ciele a hypotézy su presne formulované. Subor adgetsu jasné a zrdiee
charakterizované.

Na Statistické spracovanie pouzila zlozité Statketimetddy, ktoré zvladla na drovni.
Pouzité Statistické metddy geometrickej morfometsé vhodnou vibou pre analyzu
dysmorfickych syndromov, nakko takyto exaktny popis tvare sa klasickou kefaltitkou
analyzou neda vytvati PouZitymi metédami diplomantka dokazala pomerresme zachyfi
typicky fenotyp u pacientov s Williamsovym syndrdmoa Noonanovej syndromom. V pripade
hodnotenia pacientov s DiGeorgeovym syndromom Ved&s obrovskej heterogenity ochorenia
nebolo mozné jednoztiae potvrdi charakteristické dysmorfie. Mozno by bolo dobré do
bududcnosti rozsifisubor odalSich pacientov. NavySe by bolo mozné pordéwthgsmorfie potla
vekovych kategorii a vytvdtitak presnejSi obraz o zmenach v priebehu ontoge@zem toho
by sa analyzy mohli uskuinit' Specificky pre pohlavie¢im by sa odstranilo skreslenie
spbsobené intersexualnymi rozdielmi.

Dospela k zaujimavym vysledkom, ktoré sformulovalaévere, zvl&S pre kazdy
sledovany syndrom.



Pre Williamsov syndrom zistila vyrazné a typickéaky, ako su zUZenigela a bitemporéalne
zUZenie, periorbitalny edém, fpyity a kranialne smerujaci hrot nosa, sploSterféaarbitalna
oblag’, protrizia oboch pier a Spicata brada.
Pacienti s Noonanovej syndromom maju menej vystiggunadoénicové obluky, prominujicu
oblag’ o¢i, menej prominujuci a SirSi nos s konkdvnym poofi] zapadnutejSim katem a
kranialne smerujucim hrotom, menSiu bizygomatickikis protriziu, tieto znaky su typické
najma pre obdobie detstva.
Dysmorfie DiGeorgeovho syndromu Zahju retrdziucéelovych hrbolov, prominenciu oblasti
dolnej polovice 6nic, menej prominujuci nos s Uzkymi nosovymi kridiaa miernu protraziu
slizniénych pier. So vSeobecne uznavanymi dysmorfiamictgpni pre tento syndrom vSak
suhlasia len Uzke nosoveé kridla. Celkovo teda z#R nie su tak Specifické ako u WBS a NS
a k presnejSiemu &eniu charakteristickej morfologie by sme potrebovilc pacientov.
Podrobne sa zaoberala aj vekovymi zmenaniiaddla podobna@smedzi jednotlivymi
syndromami.

K praci mam nasledujlce otazky:

Bola vyuzita 3D morfometrick4 analyza aj na zhoéng inych syndromov a ak ano, s akym
vysledkom?

Pouziva sa tato metoda v klinickej praxi?

Zaver: Praca je napisana pialdne bez gramatickych a formalnych chyb, je datiate’nd
a dokazuje, ze diplomantka sa danej problematikeedmzumie.

Praca splnila zadané ciele a preto ji doporéujem k obhajobe a hodnotim znamkou
vyborne.

V Bratislave, 5.9. 2016

RNDr. EMasakova, CSc.






