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Hodnoceni diplomové prace

Klara Vavruskova: Vyznam trombofilnich mutaci v kli nické genetice.

Diplomova prace Klary Vavruskové je zaloZzena ngefgni 4 nejastjSich
trombofilnich mutaci 3 génu souboru 300 lidi (169 probaind 131 jejich rodinnych
prisludniki). Jedna se o detekci a genotypizaci jednobodomdaci: G1691A lidského genu
pro FV (Leidenskad mutace), G20210A genu pro Flbimmbin), C677T a A1298C lidského
genu pro 5,10-methylentetrahydrofolat reduktazu KIWR). Ke genetickému vySeni je
pouZzita moderni metoda, real-time PCR analyza wyjizi FRET sondy. Pro statistické
hodnoceni je pouZit chi-kvadréat teg2). Z tohoto pohledu diplomova préace spiniléjsv
zakladni pedpoklad vlastni laboratorni prace.

Po formalni strance prace, rozvrstvena do 11 &bpitivedena abstraktenteském a
anglickém jazyce, obsahuje viechny nalezitostivijd, 2) Cile prace, 3) Seznam zkratek, 4)
Literarni grehled, 5) Material, 6) Metodika prace, 7) Vysled®yDiskuse, 9) Zair, 10)
Seznam pouzité literatury, 11j§iBhy.

Prace je napsana relatévpeilivé activym zpisobem, i kdyZ se zde vyskytuji s
drobné peklepy (nap. str.7fadek 13 ,| accordance” nebo striflek 19 ,nikdy spontarn
neporodila“). Nadbyt&né pisobi vioZzeni do odborného textu diplomové pracdaztiich
definic genetiky (naip str.25 teti odstavec — popis heterozygota).

Co je teba na praci Klary Vavruskové vyzdvihnout, jegevsim brilantni rozbor
vyznamu trombofilnich mutaci v klinické geneticéetré jasného uvedeni klinickych
indikaci ke genetickému vygehi, detailniho rozboru korelace genotypu a fenatyp
procentualniho zastoupeni jednotlivych mutaci aiékiych symptom. Zde se nezap
hodnotné odborné vedeni prace zkuSenym Klinickynetijeem.

Oproti tomu poskud kontrastuje velmi gmerné zpracovani vlastni laboratorni prace,
kde naopak jako by jakékoli odborné vedeni @éhyhZakladni metodiky jsou popsany spiSe
jako navody pro gedoskolské laboranty, chybi teplotriaisové parametry PCR reakce a neni
dostatén¢ popsan princip metody real-time PCR analyzy vyaitdv zvIas¢ vice FRET sond.
Ve vysledcichi v diskusi také chybi rozbor faleSné pozitivitpegativity.

Zawrem nutnarici, Ze diplomova préce splnilaigwzakladni pedpoklad viastni
laboratorni prace. Odrazi se v ni aléityrrozpor. Na jedné strane zde nadgmerny rozbor
vyznamu trombofilnich mutaci v klinické genetice, druhé strahzpracovani vlastni
laboratorni prace trpickterymi nedostatky. Sihlédnutim k tomu, Ze celkova uraverace
je velice dobra a Ze diplomantka musela prokazedvsou samostatnostiwlastni
laboratorni praci a jejim zpracovani, navrhuiji jak@mku velmi dote.

Dotazy oponenta:

1) Vyswetlete princip real-time PCR analyzy vyuZivajicie/feERET sond (genotypizace
genu pro 5,10-methylentetrahydrofolat reduktazu).

2) Mezi trombofilni stavy uvadite zvySenou hladinutéak VIII. V klinické genetice se
vyskytuje ale také genetické onem&ei) kde je naopak tento faktor vyznagrsmizen.
Vite o jaké onemocmi se jedn4, jaky ma charaktexdinosti a projeu? Existuji
jeS€ obdobné dalsi takové choroby, charakteristickdo&hiyn jinych koagulanich
faktoni?
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