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UNIVERZITA PAVLAC,KEHO V OLOMOUCI
LEKARSKA FAKULTA
Dé&kanat, Hnévotinska 3, 779 00 Olomouc

V Olomouci 27. ledna 2021

Zapis o konani obhajoby disertacni prace v oboru Lékarska genetika

Mgl’. Zuzana Capkové, odborna asistentka Ustavu lékatské genetiky LF UP a FNOL,
studentka prezenéni formy doktorského studijniho programu Lékarska genetika na LF UP v Olomouci.

Téma prace: ,,Analyza variability po¢tu kopii genomu u pacientli s mentalni retardaci a/nebo poruchou
autistického spektra*

Obhajoba se konala v Olomouci dne 24. unora 2021 v 11:00 hod.
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Predseda komise pfednesl stru¢nou charakteristiku uchazede, hodnoceni Skolitele a vedouciho
Skoliciho pracovisté. Poté uchaze¢ vylozil podstatny obsah své disertace. Oponenti piednesli své
posudky. Ve védecké rozpravé vystoupili: viz priloha — zapis o diskusi.
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Usneseni:

Pfitomni ¢lenové komise tajnym hlasovanim rozhodli, Ze Mgr. Zuzana Capkova obhajila/neebhajita*
disertaéni praci a doporudili/nedoperuéili* udéleni akademického titulu doktor ve zkratce Ph.D. dle
§ 47 Zakona o vysokych Skolach ¢. 111/98 Sb.

prof. MUDr. Martin Prochazka, Ph.D.
predseda komise

*nehodici se Skrtnéte



24.2.2021
Studentka: Mgr. Zuzana Capkova

Disertacni prace: Analyza variability po¢tu kopii genomu u pacientl s mentélni retardaci a/nebo
poruchou autistického spektra

Otdazky:
doc. MUDr. Jifina Zapletalova, Ph.D.:

1. Jakym zpGsobem byla selektovana skupina pacientl s PAS a MR? Slo o ndhodny
vybér napf' jen doporuceni détskym lékafem pripadné psychologem nebo se dg.
opirala o jednoznaény ndlez pedopsychiatra v pfipadé PAS a neurologa v pfipadé
MR?

2. Vjakém primérném véku byla stanovena dg' PAS s MR a Cistého PAS bez MR
(bylo-li to z dostupnych dat to zndmo)?.

3. PAS je Cast&jsi u chlapct neZ u divek' Je pro tuto gendrovou nevyvaZenost
v literature vysvétleni?

4. Jakou roli hraje v patogenezi PAS a MR epigenetika? Pokud ano, uvazuje se mozné
epigenetické terapii jako nap. u syndromu Pradera a Williho?

5. Jaké jsou Casové rozdily v ziskani vysledkli CNV analyzy ve srovnani WES, pfip
WGS? Jaky je finan¢ni rozdil mezi témito vySetfenimi?

prim. MUDr. Renata Gaillyovd, Ph.D.:

1. Planujete do komplexni genetické diagnostiky pacientl s PAS a MR zafadit vyuZiti novych
sekvenacnich technik? Jaka by byla jejich vyhoda oproti doposud pouzivanym metodickym
postuplim uvedenym ve vasi praci? Jaké by byly jejich nevyhody & komplikace.

2. Uvadite doporuceni odborné spole¢nosti, aby v prvnim kroku byl u pacient s MR stanoven
karyotyp a vylou¢ena expanze FMR1 genu. Jaky byste navrhla diagnosticky algoritmus dalsich
genetickych laboratornich vySetreni pro pacienty s normalnim nalezem v t&chto dvou
vySetfenich. Byl by algoritmus pro skupinu pacientl s MR a PAS zcela identicky nebo by bylo
vhodné doporudit dva pFistupy.

3. Jaklze hodnotit zavaZnost varianty neznamého vyznamu bez zjisténi pfitomnosti &i
nepfitomnosti této varianty u rodi¢l pacienta a jaké jsou potom moZnosti pro genetickou
konzultaci takového nalezu v rdmci genetického poradenstvi.

Prof. MUDTr. Jifi Santavy, CSc.:
MUZe COVID-19 infekce ovlivnit postnatalni fenotyp plodu nakazené pacientky?
doc. Mgr. Radek Vodicka, Ph.D.:

Provedli jste podrobnéjsi stratifikaci podle zavaznosti onemocnéni pacient( s mentalni
retardaci?
Jaka je rozdil mezicili2a3?

MUDr. Vaclava Curtisova, MSc.:

Diskuze o etickych Uskalich pfi interpretaci variant s nedplnou penetranci a variabilni
expresivitou.

Zapsala: Mgr. Andrea Stefekova



