Posudek bakalarské diplomové prace studentky Ivy PospiSilové na téma

Morbus Gaucher.

Cil predloZené prace je jasné definovan. Mélo jit o podrobnou resersi souc¢asnych poznatkl o
relativné vzacné nemoci, u které se s vyvojem védeckych poznatku otviraji diive netusené
lééebné moznosti. Tento pfehled mél umoznit orientaci odbornikiim, jejichZ profesni zajem
se dotyka této problematiky jen okrajové, seznamit se s vyvojem nazor( na Gaucherovu
chorobu, SirSim medicinskym kruhGim potom pochopit jednotlivé klinické formy nemoci

v SirSich souvislostech.

V uvodu je dobfe probrana genetika onemocnéni i etiopatogeneze. Stiadavé choroby nejsou
béhem studia mediciny probirany nijak podrobné, takze pro vétsinu zdjemcu z Iékarskych
kruh( byla hlavni informaci z posledni doby stat dr. Véry Malinové, uvedené v asopisu
Remedia, rocnik 19, ¢islo 6/2009, s. 426-430. Autorka tento zdroj cituje a nékteré citace
pouziva. Literarni reSere jde ale daleko za hranici éeské literatury. Zdroje z anglosaské
oblasti ma prostudovany velmi podrobné. V oblasti némecky psané literatury je také nékolik
zajimavych praci, napf. prace Hanse Lieba z r. 1927, a dalSich z nové doby, které by mozna
staly za citaci.

Studentka vysvétluje velmi podrobné fysiologickou ulohu lysosomt, bunéénych membran i
patologie jednotlivych enzym. V kapitole 2 a 3 podrobné pojednava o lysosomalnich
stfadavych onemocnénich obecné, ¢tenafi prace je hned ziejmy rozsah problematiky.
Zduraznuje obtiznou orientaci klinika v jednotlivych formach onemocnéni, které mohou
napodobit fadu jinych chorob interni mediciny, jejichZ vyskyt je podstatné castéjsi a Iékari se
spokoji s jednodussi diferencialni diagnézou a skondi ve slepé uli¢ce. V ramci Sirsi informace
se zminuje i o Fabryho chorobé, ktera je v sou¢asné dobé v medicinskych kruzich
»popularnéjsi“, na kterou jsme si zvykli myslet Castéji.

V praci, v kapitole 7, jsou uvedeny i nejnovéjsi poznatky lékarské a molekularni genetiky,
ktera zajemciim umozZiiuje se rychle orientovat i ve specialnich populacich. Ve 13. Kapitole je
uvedena i nejnovéjsi analyza mutaci.

Klinické typy nemoci jsou v kapitole 8 a 9 rozpracovany s dostatecnou podrobnosti pro
zajemce z fad internistt, neurologt, osteologll i hematologtl. Uvahy autorky spravné zasahuiji
i metabolické a imunologické dusledky této stfadavé choroby. Na internetu autorka
prostudovala materialy jednotlivych narodnich spolecnosti pro Gaucherovu nemoc.

V kapitole 13 se studentka strucné vénuje diagnostickym moznostem i zaludnostem
diferencialni diagnostiky, pro informaci tohoto typu rozsah uvedenych vy3etfovacich
pristupl zcela postacuje.




Autorka pozorné sleduje vyvoj modernich snah o terapii Gaucherovy choroby. Uvadi pocatky
enzymoveé substitu¢ni metody, vS§ima si novych snah o redukci substratu i moznosti genové
terapie. Podrobnéji si vdima Cerezymu, vlivu lécby timto preparatem na jednotliva organova
postiZeni. V praci jsou prehledné uvedeny nadéje, vkladané do genové terapie, i rizika
vedlejsich ucinka, se kterymi je v souc¢asné dobé tieba pocitat.,

V diskusi studentka prehledné shrnuje probranou tématiku, vyzdvihuje znovu klinické
symptomy i soucasnou realitu IéCebnych moznosti.

Struktura textu, ¢lenéni jednotlivych kapitol je zpracovano velmi dobfe, prekryvy informaci
jsou minimalni.
Praci s literaturou pokladam za pfikladnou, vyuZiti dostupnych prament za témér idealni.

Po strance jazykové nemam Zadnou negativni pfipominku. Prace s tabulkami i grafikou je na
dobré Grovni. Zddnou zasadni faktickou medicinskou chybu se mi nepodafilo objevit.

Jsem presvédcen o tom, Ze cil prace byl spinén. Autorce se podafilo shromaZzdit dostupné
literarni Gdaje z pocatkd vyzkumu nemoci i velmi recentni, uvedené odkazy umoznuji potom
jednotlivym zajemctm jit i k literarnim pramentm predkladanych nazoru.

Navrhuji hodnoceni vyborné

Otazka k obhajobé:

Pro nemocné se vzacnymi a dédi¢nymi chorobami jsou v souc¢asné dobé velmi dalezité
internetové stranky jednotlivych narodnich spolec¢nosti i pacientské diskuse na nich. Jaké
problémy si nemocni nejcastéji sdéluji, jaké jsou zkusenosti pacientti s moderni |é¢bou?
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