Oponentsky posudek na bakaldiskou praci LuboSe Kapusty na téma Skrininky cystické
fibrozy.

Lubo3d Kapusta ve své préci, vlastng literarni reSersi, velice dobfe popsal celou
problematiku onemocnéni cystickou fibrézou, navic pfidal i vlastni ,,vyzkumnou* aktivitu ve
smyslu webové dotaznikové akce tykajici se strategie screeningu CF.

Vyterpavajicim zptisobem se vénuje historii poznani nemoci a zejména diskusi
hodnoceni piinost novorozeneckého a piibuzenského screeningu. Uctyhodny je i rozsah
pouzité literatury a prace s webovymi informaénimi zdroji (zde chvalim imysIné proti sobé
stavéné tisténé a internetové zdroje).

K praci mam nékolik otazek a pfipominek:

Myslim, Ze zejména kapitola DIAGNOSTIKA CF by zaslouzila vétsiho rozvedeni.
Jsou zde velice vagné popsany metody detekce mutaci u CF. Mohl byste uvést vyrobee
jednotlivych diagnostickych kiti? Mohl byste struéné popsat rozdil mezi zminénymi
metodami - reverzni hybridizace (stripy), HRM a OLA? Sly3el jste o metodé dHPLC?

Dale uvedu jen nékolik poznamek, na které miZete (a nemusite) reagovat.

- Dbejte vice na krasy a zaludnosti ¢eského jazyka — vyhnéte se pouZivani nonsensu
.nejoptimaln&jsi* (optimalni jiz v zakladnim tvaru ma vyznam 3. stupn€) — str. 12a
18. uvédomte si, ze tvrdite-li o technologii, Ze mtZe ,,pfehlédnout sekvence viech
exonil (str. 9), muZe to znamenat, Ze sekvence zahlédne (zjisti), nebo naopak pomine
(prehlédne).

- Vice si pohlidejte mo7né etické dopady tvrzeni, Ze ,,Velmi ispésny byl screening...
vedouci uz po prvnim roce ke sniZeni po¢tu narozenych CF déti na polovinu® (str. 14)
nebo Ze ..... 4000 pienasect je kazdorotng vystaveno vysokému riziku narozeni
ditéte” (str. 16). Rozumim, co jste tim chtél fici, volte rad&ji neutraln&jsi hodnoceni.

- Nezapomeiite, Ze velkymi a logickymi zastanci screeningovych programi jsou
v nasem zdravotnim systému jak klienti (pacienti), jez profituji z projektu zlepSenim
péte; i zatastnéné laboratofe, které na téchto projektech profituji finanéné (a které
tvoif vétsinu odbornych stanovisek). Pro skute¢né redlné zhodnoceni prospésnosti
screeningu je nutné stanovit cost-effectiveness nezdvislou autoritou (nebot = jakkoliv
se mi to nelibi — o penize jde aZ na prvnim miste).

Na str. 11 zmifiujete fungujici screening aneuploidii z amniové tekutiny u Zen
staréich 35 let z roku 1970 — ten byl v r. 1970 jen mlhavé naznacen, a ackoliv v 80.a
90. letech fungoval, dnes je jiz nahrazen novym systémem (i kdy?Z ten stary je Casto

zneuzivan,..)

Praci Luboge Kapusty hodnotim jednoznaéné kladné. Autor informuje o cystické fibréze i
reeningovych projektech dostate¢né odborné a pfitom velice srozumitelné. Obzvlaste
fuji hodnoceni pfinost a komplikaci jednotlivych screeningovych strategii. Praci

loporucuji k obhajobé
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