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Posudek bakalarské prace

Iva Matéjckova — Molekuldrné geneticka diagnostika cystické fibrozy

Bakalarska prace Molekuldrné genetickd diagnostika cystické fibrézy se zabyva
problematikou zdvazného onemocnéni vyvolaného mutacemi v genu CFTR (cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator). Vzhledem k vysoké incidenci tohoto onemocnéni
byl zaveden v nasi republice novorozenecky screening cystické fibrézy a vsichni darci
pohlavnich bunék musi podstoupit vySetfeni nejc¢astéjSich mutaci v genu CFTR. Genetické
laboratofe pouZivaji ke stanoveni nejc¢astéjsich mutaci komeréné dodavané kity nebo stripy,
které deklaruji zachyt mutaci cca 90%.

Teoreticka ¢ast bakalafské prace je zpracovana peclivé, studentka v prvnich kapitolach
popisuje stavbu CFTR, vznik mutaci zpUsobujici onemocnéni, historii diagnostiky. Podrobné
se vénuje popisu klinickych projevi a komplikaci spojenych s onemocnénim. V dalsi casti
popisuje rGzné metody pro diagnostiku onemocnéni, castecné porovnava vyhody a
nevyhody jednotlivych metod.

Ke zpracovani praktické ¢asti byly studentce Ivé Matéjckové poskytnuty udaje z vySetfeni
2487 pacient(l za ¢asové obdobi 2009-2014 a kompletni dokumentace pracovnich postupd
tfi akreditovanych metod, které se v laboratofi GENvia, s.r.o. pouzivaji ke stanoveni
nejcastéjsich mutaci v CFTR genu.

Studentka ve své bakalaFské préaci nejprve porovnava tyto tfi metody z hlediska zachytu,
dostupnosti pfislusného kitu nebo stripli, ¢asové i ekonomické narocnosti. Zjisténé udaje
popisuje v samostatné kapitole, analyzu dat doplfiuje tabulkou.

Pacienty s patologickymi nalezy rozdéluje dle doporuceni do tfi skupin podle indikaci
k vySetieni (muzska neplodnost, dérci pohlavnich bunék, jiné diagndzy). Neporovnava vsak
procentudlni zachyty vjednotlivych skupindch, coz je jeden ze zakladnich udaji pro
porovnani a diskuzi. Pro porovnani laboratorniho zachytu viech mutaci si studentka vybrala
bakalafskou praci zabyvajici se novorozeneckym screeningem v CR. Zachyt péti nejcastéjsich
mutaci v laboratofi porovnala s populaénimi studiemi vyskytu mutaci na uzemi CR.

Studentka se ve své bakalaiské praci vénovala velice peclivé teoretické &asti. V laboratofi
stravila minimalni ¢as. Zdrojové materialy, které ji byly poskytnuty pro zpracovani praktické
¢asti, pouzila, ale méla problémy nejen sinterpretaci zjisténych vysledkl, ale i s popisy
pouzivanych metod. Zavéry byly krkolomné, nékdy i protichidné, v popisech metod byla
fada chyb. Praktické ¢asti se studentka i pfes upozorfiovani vénovala mnohem méné nez
Easti teoretické. Rozdily mezi zpracovénim teoretické a praktické &asti jsou proto velke.

Stanovené cile bakaladfské prace byly spinény.
Praci doporucuji k dalSimu Fizeni.
RNDr. Miroslava Krkavcova
GENvia, s r.o. — akreditované genetické pracovisté
Sykovecka 276/54, 198 00 Praha 9 — Kyje

E-MAIL: genvia@volny.cz WEB: www.genvia.cz TEL.: +420 721 669 444




