Vyjadreni Skolitele k préci:
Luka$ Holer: , Preventabilni genetické nemoci a moznosti jejich prevence v Ceské republice.”

Téma préce Lukdse Holera spada do konceptu série Bc. praci o moznostech prevence genetickych nemoci. Navazuje
na lofiskou préci (téma: cysticka fibréza) a opét se skldda z reSerdni a plivodni ¢asti. PFi jeji koncepci jsem vyuZil svych
zkuenosti s vedenim bakalafskych praci na McGill Univerzité (Montreal) volil téma aktudlni i , diskuze-schopné“ tak,
aby student pro3el formdini re$erini zkuSenosti a také predved| aktivni p¥istup zisku pivodnich dat.

Domnivédm se, Ze v Bc. préci nelze prvoplanové oéekévat dosaZeni ¢asopisecky publikovatelné kvality. Chapu ji jako
pfedvedeni schopnosti orientovat se reder$né, pfipadné se pokusit o uspofadani dat a diskuzi véetné vkomponovani
nové zjisténych skuteénosti.

K praci mam dvé vytky:

(1) autor dodal 3koliteli findIni resersni text nékolik dni pfed uzdvérkou odevzdavani - tudiz jiz nebylo mozno
vénovat adekvatni ¢as gramatické, stylové a , Spatné-prekladové” Cistoté textu, oponentské namitky jsou v tomto
ohledu pIné oprévnéné.

(2) neni spravné citovéno, ze cely text Dotazniku je praci 3kolitele. Deklaruji timto, Ze mné, coby osobé autorsky
dotéené, to nevadi, protoZe vim, Ze celd v préci prezentovand diskuze o Dotazniku vznikala tak jak m4, v intenzivnim
dialogu mezi mnou a autorem préce a jde zjevné o prehlédnuti.

Oponent dvakrat pouZil tfeti stupefi pfidavnych jmen v ndmitkach a dvakrat podtrZeni textu. Pfedpokladam tedy, Ze
jde pro néj o stéZejni témata a bylo by nemistné, ponechat jejich osvétleni jen na studentu 3. roéniku.

V prvnim pfipadé jde z&asti o nedorozuméni slovni a riznorodost ndzorl na to:

e zda je preimplantacni diagnostika diagnostikou prenatéini a co je a co neni uZ Zivy lidsky jedinec ?

e kdo rozhodne, kterd nemoc (resp. mutace v konkrétnim genu) je indikaci k preimplantaéni a/nebo klasicky
prenatdini intervenci a s kym a jak se ma osoba v riziku radit ?

To vysvétluje prevenci zdravi déti neplodnych parti. Nemalo pari se stane plodnymi diky IVF technologii, kde se

skrinink b&Znych mutaci provadi (i v CR) a to ve chvili, kdy je par je§té ,neplodny” a viastné i proto, Ze je ,neplodny”.

Ve druhém pfipadé, dle mého nédzoru zdvaznéjsim, jde o klasicky stiet liberdiniho x konzervativniho pojeti klinické
genetiky. Zde mame s oponentem odlidny ndzor, ktery u mne stav ,nejvétsiho prekvapeni” nebudi. Na to,KDO, JAK,
KDY by mél rozhodovat o testu dédlénych vloh” sdilim liberdIni ndhled vyhrazujici rozhodnuti vyhradné testovanému
ibez ,povinné“r. h (v direct-to-consumer reZii (DTC)) a to ani kdyby byla ,geneticka porada”
zdarma (protoze samoziejmé zdarma nem) Jde tu o spravné a prlihledné nastaveni pravidel. Pak je, podle mé
zkudenosti, riziko zneuziti stejné kdyz , dohlizi geneticky poradce &i nikoliv (viz napf. britsky model regulace DTC
testu) a vidy jde trestny ¢&in. Je-li zajisténo to, aby:

e byl test neelitdisky, tj. dostupny viem,

e mél testovany opravdu dostatek asu na to, aby se dobfe rozhodl (a sdm si (ne)vyhledal nezavislého poradce),

e byla vile k testu stvrzena podpisem konsenzuélniho Informovaného souhlasu — a jeho zneuZiti rdzné stihdno,

pak Ize nejvétsi podiv obréatit, a poZzadat oponenta, aby dal pfiklad, kdy a jak Ize viastné DTC testu zneuZit ?

Predpoklddali jsme, Ze se oponentsky zajem soustfedi pravé na Dotaznikovou akci, potaimo na diskuzi o formé
prevence genetickych nemoci. Zde se neslo zmylit, protoZe co odbornik, to jiny ndzor a u autora obhajované prace
lze stézi predpoklddat se Skolitelem rozporné nazory. Na rozdil od oponenta jsem v3ak presvédien, Ze nikoliv
mnohdy, ale vidy se v ndzorech na medicinskou prevenci odrazi ekonomicky profit diskutujiciho, at jde o subjekt tzv.
stétni nebo soukromy. Nevidim v tom v3ak nic nemorélniho, ba naopak, z pohledu pacienta je to pfinosné.

Souhlasim s oponentem, Ze by bylo vhodné je3té zminit rozlieni prevence na primarni, sekundérni atd. | kdyz i zde je
prekryv. Podporuji viak nazor Lukdse Holera, Ze skrinink aneuploidii je pasivni ¢ekdni na nemocny plod a odlisit tak
moznou aktivni variantu prevence vyhleddvanim napf. pfenasedli Robertsonovské translokace. | novorozenecky
skrinink fenylketonurie bezpochyby je pasivni vy¢kavani na narozeni nemocného (lé¢iteiného, ale nevylécitelného). |
zde aktivni prevence fenylketonurie existuje - vyhledavani pfenaseci, doplinéné o eticky i technicky schiidnou
preimplantacni diagnostiku.

K Dotazniku. Slo ndm o to vytvofit co nejredIndjii stav i za cenu jisté fikce typu ,,Cesky geneticky sen” tak, aby se
respondent citil pfi rozhodovéni v co nejredingji. Skoda, Ze se oponent nepokusil aspoi kratce zhodnotit vysledky
Dotaznikové akce, byt se nasledkem malého pottu odpovédi samoziejmé nesmi precerovat.

Domnivam se, Ze préce Lukase Holera spinila svij Giéel, autor se zdarné zhostil reSersni ¢asti i shromazdéni
puvodnich dat a proto ji piné doporuéuji k obhajobé.
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