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Autor: Markéta Kindlova

Nazev prace: Molekularné cytogeneticka analyza kryptickych chromozomovych
prestaveb

Prace je literarni reSerSi ve smyslu zvefejnénych pozadavku (pravidel). ano
Prace obsahuje navic i vlastni vysledky. ano

Cile prace (predmét reserse, pracovni hypotéza...)

Prace ma dvé Casti, teoretickou a experimentalni.

Cilem teoretické Casti bylo shrnout sou€asné poznatky o vzniku, vyskytu, analyze a
fenotypovych projevech kryptickych chromozomovych aberaci u Clovéka se
zamérenim na mikrodelece. Mikrodelece se v souCasné dobé nejCastéji vySetruji
molekularné cytogenetickou metodou fluorescenéni hybridizace in situ (FISH).
RozliSovaci schopnosti sond pro FISH vSak nékdy nejsou dostacujici pro delece
mensiho rozsahu. Molekularné cytogenetické metody multiplex ligation-dependent
probe amplification (MLPA ) a komparativni genomova hybridizace na Cipu (Array
CGH ) jsou citlivéjSi a mohou tak upfesnit a doplnit vySetfeni provadéné metodou
FISH. Autorka porovnava metody FISH a MLPA, shrnuje jejich vyhody a nevyhody
z hlediska analyzy kryptickych chromozomovych aberaci.

Cilem experimentalni ¢asti bylo vySetfit metodou FISH jedenéact pacientu

s podezienim na mikrodeleci 22911.2 a sedm pacientll s podezienim na
mikrodeleci 7q11.23 .

Struktura (€lenéni) prace:

Prace je ¢lenéna odpovidajicim zpusobem.

Cil prace by mél byt uveden hned na zacatku. Takto se ho ¢tenar dozvida az
v pllce prace.

Jsou pouzité literarni zdroje dostate€né a jsou v praci spravné citovany? ano
Pouzil(a) autor(ka) v reSersi relevantni udaje z literarnich zdroja? ano

Obsah literatury zahrnuje 52 citaci, z nichz 7 pochazi z wikipedie , jedna z www.
osel. Citovani z téchto zdroju je nepfipustné, protoze se jedna o neovérené zdroje.

Pokud prace obsahuje (nadstandardné) i vlastni vysledky, jsou tyto vysledky
adekvatnim zplsobem ziskany, zhodnoceny a diskutovany?

Ziskané vysledky jsou velmi dobfe vyhodnoceny a jsou relevantnim zptsobem
diskutovany.
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Formalni uroven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova
uroven):

Prace je po formalni a jazykové strance kvalitni, s minimem pfeklept. Obrazova
dokumentace a grafika jsou na dobré urovni. V obrazcich €.1- 4 v8ak neni uvedeno,
co znamena Cerveny a zeleny signal. Dale u obrazku €.1 neni napsano, jakou
technikou byl snimek ziskan.

Splnéni cilli prace a celkové hodnoceni:

Podle mého nazoru jsou cile prace splnény. Prace obsahuje kromé pFehledného
uvodu i experimentalni ¢ast, ze které je patrné, Ze autorka si osvojila metodu FISH,
kterou adekvatné pouzila pfi analyze.

PfedloZzena prace splfiuje pozadavky kladené na bakalaiské prace, a proto ji
doporucuji k obhajobé.

Otazky a pripominky oponenta:

V praci se srovnava klasické a molekularné cytogenetické vySetfeni . Jakou
velikost musi mit chromozomovy usek, aby byl odecitatelny svételnym
mikroskopem?

Na str. 17 mate vyraz , metafazni jadra®“. Tento vyraz je nespravny.

Z tabulky 5 vyplyva, Ze delece 22q11.2 byla nalezena pouze u &tyf pacientu

z 11, které je dle fenotypu mozno zaradit pod syndrom DiGeorge.

Napada mé, Ze by bylo vhodné pouzit jesté jinou sondu, ktera zahrnuje proximalni
usek v oblasti 22q11.2.

Pokud se neprokaze delece 22qg11.2, neprovadi se dale detekce delece 10p14-p13,
ktera by mohla byt za indukci uvedenych fenotypl také zodpovédna ?

Vim, Zze vyskyt delece 10p14-p15, ktera se u syndromu taky vyskytuje, je hodné
nizky(1:100 000).

Navrh hodnoceni Skolitele nebo oponenta

[ ]vyborn& [X] velmi dobife [ ]dobfe [ |nevyhovél(a)
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