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Struktura a ¢lenéni prace

Prace je ¢lenéna do deseti kapitol doplnénych o abstrakt, seznam zkratek a seznam literatury (v
podobé jedenacté kapitoly. Teoreticky tUvod je rozloZen do kapitol 3 — 6, jinak je struktura prace zcela
standardni.

Formalni zpracovani

Formalni zpracovani prace je primérné, obsahuje drobné chyby (napf. format nékterého nadpisu,
Zadny obrazek nema cislo 1, Spatné umisténa Cisla stran s tabulkami ,,na leZato“, nékteré rozsahlé
tabulky by bylo moznda vhodnéjsi pfiloZzit jako pfilohu).

Jazykova droven

Jazykova udroven prace neni prilis dobra. Autorce nechybi bohatd slovni zdsoba, ovsem vétné
konstrukce pUsobi mnohdy ponékud krecovité a nejasné. Problém vidim zejména v pouZivani
predloZzek a spojek. Preklepy a gramatické chyby se v textu vyskytuji jen ztidka.

Pouzita literatura

Autorka cituje 145 ¢lankd a knih a dale nékolik internetovych zdroja. Vhodnost vyuziti nékterych knih
(Kingston, 2002; Kocarek, 2007; Muntau, 2009; Nussbaum et al., 2004; Pritchard et Korf, 2007;
Roztodil et al, 2008; Smarda et al., 2008; Zima, 2000) je polemickd, na druhou stranu jsou tyto zdroje
pouzity zejména v kapitolach 4, 5 a 6, kde jejich vyuZiti mGze byt opodstatnéné. Forma citaci je
vhodna a jednotna, pouze asi u dvou poloZek v seznamu literatury jsou udaje neuplné. U nékterych
informaci uvedenych v praci postrddam odkaz na informacni zdroj, naopak u nékterych obecné
znamych informaci mi odkaz pfipada az nadbytecny.

Obsah prace
Cile prace jsou definovany srozumitelné, ackoli stylisticky nestastné.

Teoreticky Uvod prace je velmi rozsahly (kapitoly 3 — 6). Jedna se o vcelku kvalitni text, presto bych
k nému mél jisté vyhrady. Ve srovnani s relativné dzkym zamérenim prace mi ptipada pfilis rozsahly
(jak co do obsahu, tak co do mnozstvi textu). Pfistupuje totiz velmi zeSiroka k prenatalni diagnostice a
jejim metodam, numerickym chromozomalnim aberacim a jejich klinickym dlsledk(im a metodé PCR
a jejim variacim. To samo o sobé rozhodné neni $patné, nebot jde o uvedeni tématu prace do
pfislusného kontextu. Problém vidim v tom, Ze jde o zpracovani na ,ucebnicové urovni“, a vtom, Ze
se takrka nezabyva tématy klicovymi pro vlastni téma diplomové prace (QF-PCR, STR, pouZivani
marker(, jejich charakterizace apod.). Domnivam se, Ze by bylo vhodnéjsi bud obecny text na
stdvajici drovni zestrucnit, resp. zkratit, na prehled, jehoZz informacni hodnota by byla obdobn3,
anebo zachovat rozsah a sifi, ale rozebrat dana témata vice do hloubky tak, aby se zvysila informacni



hodnota textu. A dale doplnit text o podrobné;jsi rozbor klicovych témat (uvedenych vyse). Navic
se v textu objevuji drobné vécné chyby (napt. Ze fragmenty DNA se elektroforeticky déli podle své
hmotnosti nebo Ze QF-PCR vyvinul Kary Mullis roku 1985).

Kapitola material a metody je ponékud nevyvazena. Podrobné seznamy pouZitych pfristrojd,
spotfebniho materidlu a chemikalii kontrastuji s popisem zpracovavané DNA na tfi radky (bylo by
vhodné charakterizovat soubor osob, jejichz DNA byla pouZita, co do véku, pohlavi apod.; bylo by
vhodné uvést, jak byla DNA ziskana, resp. izolovana, purifikovana apod.; informace o souhlasu etické
komise je ve srovnani s vySe uvedenym opravdu postradatelna). Informace o metodach jsou uvedeny
v kapitolach 6, 7 i 8. Obecné informace o elektroforéze a PCR jsou velmi obsahlé, postraddm ovsem
podrobnéjsi informace o variaci QF-PCR.

Vysledky a jejich diskuse jsou ve srovnani se zbytkem prace velmi strucné. Postrddam rlzné
detailnéjsi informace, obsahlé tabulky by si zaslouZily obsahlejsi komentaf. Pro pochopeni je tfeba
propojovat informace z téchto tabulek navzajem a s informacemi porliznu uvedenymi dfive v textu,
coz ponékud ubirad na srozumitelnosti.

Souhrn

Jsem presvédéen o tom, Ze autorka odvedla dobrou védeckou praci a Ze jeji vysledky budou jak
pfinosem pro diagnostiku, tak pfispéji k rozvoji znalosti v oboru lidské genetiky. Domnivam se, Ze se
mohou stat téZz zakladem nebo soucasti védecké publikace. Na druhou stranu, zpracovani pisemné
prace povazuji spise za nekvalitni. Nerozumim zcela tomu, pro¢ na fadu nedostatkli neupozornil
autorku jiz pfi psani prace jeji Skolitel — kdyby se vyvarovala fady zbytecnych chyb, byla by tato
hodnocena jisté Iépe.

Domnivam se, Ze prace by méla byt pfipusténa k obhajobé. Pokud autorka dobie predstavi svou
védeckou praci a fadné se vyporada sdotazy a pripominkami uvedenymi vtomto posudku,
doporucuji ohodnotit jeji diplomovou praci stupném ,dobfe”. V opacném ptipadé doporuduji
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ohodnotit préci jako ,,nevyhovujic
Dotazy k vécné i formalni strance prace

1) Autorka cituje 145 ¢lankd a knih jako primarni zdroj, Zadny zdroj necituje sekundarné. Opravdu
pracovala se véemi témito zdroji primarné (vcetné napft. publikace Down, 1866)?

2) Jak byly vybrany markery pro tuto studii (pro obé ¢asti)?

3) Jaké jsou nukleotidové sekvence vyuzitych repetic? Existuje souvislost mezi nukleotidovou
sekvenci a vhodnosti pro diagnostické wvyuZiti? Popf. mezi nukleotidovou sekvenci a mirou
interindividuadlni variability?

4) Pro¢ byly sety markerU (A-F) sestaveny pravé takto?

5) V kapitole 5.2.1. je zminéna moznost vzniku Prader-Williho nebo Angelmanova syndromu
v disledku uniparentalni disomie a klade to do souvislosti se vznikem trisomie. Souvislost neni z textu
zcela jasna — mohla by autorka objasnit souvislost mezi uniparentalni disomii a trisomii, resp. mezi
diagnézami?



