ABSTRAKT

Kvantitativni fluorescencni polymerazova tetézova reakce (QF-PCR) je molekularné
genetickd metoda zalozena na amplifikaci kratkych tandemovych repetic (Short tandem
repeats, STR) a méfeni vySek pikli amplikont na elektroforeogramu. V soucasné dob¢ je QF-
PCR povazovana za spolehlivou, rychlou a levnou metodu nahrazujici postupné bézné
cytogenetické analyzy aneuploidie (vySetieni z dlouhodobych kultur bunék plodové vody).
Ptesto vSak v nékterych ptipadech nelze pomoci QF-PCR urcit parentalni a meioticky ptivod
aneuploidie.

Cilem mé prace bylo ovéfit nové dinukleotidové STR markery na chromozomech 13,
16, 18, 21 a 22. Dale zvysit diagnostickou efektivitu QF-PCR pfibranim dalSich
tetranukleotidovych STR markeri na chromozomech 15, 16, 22 a zjistit populacni a
analytické charakteristiky téchto markert.

U vSech dinukleotidovych STR markert se vyskytovaly ve vétsi mife stuttery, a proto
nejsou vhodné pro tcely rutinni diagnostiky. STR markery pro chromozomy 15, 16 a 22 byly
oveéfreny na 100 pacientech. Byly vybrany 4 informativni markery pro chromozom 16, 4 pro
chromozom 22 a 3 pro chromozom 15. V diplomové praci jsem tak rozSifila spektrum

diagnostickych STR markeru.
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