POSUDEK VEDOUCIHO PRACE

Nazev prace: Angelmanuv a Prader-Williho syndrom z lékarského a genetického
hlediska (Angelman and Prader-Willi Syndromes from the Medical and Genetic
Aspect)

Studentka: Pavla Kalinova
Vedouci prace: Mgr. Lucie Stéibrna Ph.D.

Predlozena bakalafska prace Pavly Kalinové predklada porovnani Angelmanova a
Prader-Williho  syndromu  zhlediska: Iékarského, genetického, diagnostického a
psychomotorického. Prace je ¢lenéna do 10 hlavnich kapitol; obsahuje 3 tabulky, 14 obrazku

a schémat a 4 piilohy.

Prvni oddil prace se zabyvd obecnou cytogenetikou a syndromologii. V dalsich
oddilech autorka charakterizuje oba syndromy a uvadi jejich komparaci. Posledni oddil prace
je vénovan diagnostice a korekci v 1é¢bé syndromil. Praci uzavira statisticky piehled na

incidenci obou syndromt u nas a v zahrani¢i.
PouzZita literatura obsahuje 68 citaci, z toho polovina je tvofena zahrani¢nimi odkazy.

Cilem prace bylo nabidnout komplexn&jsi pohled na oba syndromy jako na ne zcela
béZna onemocnéni, shrnout tuto problematiku do uceleného profilu, coZ se autorce
z podstatné ¢asti podatilo. Téma prace sice splnila, ale komunikace se studentkou nebyla vzdy
jednoduchd. Doporu¢ované rady zapracovévala jen obtizné, velky problém byl s dodrzovanim
predepsanych smérnic pro psani BP. Bakalaiska prace je po formalni i jazykové strance na

priamérné urovni.
Praci doporucuji k obhajobé a hodnotim znamkou dob ¥e.

Vstup pro diskusi: Jak je definovdn geneticky podtext u jednotlivych syndromii?
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V Pardubicich dne 12. 8. 2014 Mgr. Lucie Stiibrna Ph.D.




