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Tdmatem prhce bylo testov 6ni pacientrh s Usherovym syndromem na molekul6rnd genetick6

frovni. Vzhledem k tomu, Ze Usherriv syndrom je nejdastdjSi piidinou hluchoslepoty, je

zvolen1probiematika velmi aI<tufinia piinosn6. Onemocndni je geneticky heterogenni

a systematickd studium mutaci zprisobujfcich Usherriv syndrom u deskych pacientri je teprve

v pod6tcich.

pr6ce obsahuje 84 stran textu, ztoho 8 stran literatury vdetnd webovych zdrojfi. elendni je

piehledn6, po trvodu je zaiazenakapitola o anatomii oka se zamdienim na retinu. Usheruv

syndrom je charckterizov6n piitomnosti vrozen6 di v ddtstvi vznikle hluchoty a progresivnf

degeneraci sitnice. proto by bylo vhodnd zaiaditi strudnou zminku o anatomii sluchov6ho

ristroji. Do tunicafibrosa bulbibylamylnd zaiazenasitnice (retina) namfsto rohovky (cornea)

(str. 10). Opakovand se v textu vyskytuje piidavnd jm6no sv6tlodivn6 (buiky), adkoliv

spr6vn6 zndni je svdtlodiv{. N6sleduje popis onemocndni sitnice typu retinitis pigmentosa'

pliOemZ kapitolu L2.4bylo vhodndj5i pojmenovat Onemocndnf sitnice u metabolickych

poruch. V r6mci charakteristiky Usherova syndromu je piehlednd a podrobnd pops6n

mechanismus vzniku onemocndni, prevalentni mutace v Evrop6 a vysledky haplotypovych

analyz.

Cilem pr6ce bylo zhodnoceni spr6vn6ho urdeni klinick6 diagn6zy Usherova syndromu na

z1kladdmolekul6rnd genetickdho testov6nf a segregacekavzfinich mutacf ve studovanych

rodin6ch.

Kapitola matei1la metodika je na vysok6 odbornd itrovni, obsahuje podrobny popis

pou1itychmetod (izolace DNA, PCR, WES, atd.), stejnd tak hodnoceninalezenych variant

vdetnd dokumentace obrdzky a tabulkami a prokazuje kvalitni znalosti a piehled autorky

v dan6 problematice.

Nejobs6hlej5i d6sti diplomov6 pr6ce jsou vysledky. Autorka piehlednd a komplexnd

prezentuje molekul6rnd genetickouanalyzu2} probandri. V kapitole 4.1.1 je nutno vytknout

nepiesnost v soudtu pacientri (str. 38).

V r6mci diskuze jsou ziskand vysledky zasazeny do kontextu soudasnych znalosti av zitvErv

je konstatov6no, Le urdenimutaci zptisobujicich onemocndni vedlo ke zlep5eni klinick6ho

poradenstvi pacientiim s Usherovym syndromem a jejich rodin6m, umoZnilo stanoveni rizika

pro dalsi dleny rodiny. Z pohleduklinick6ho oftalmologa se s timto ztotoLiruji,vyzkum

napomohl objasilovat fakiory podilejicf se na etiopatogeteziUsherova syndromu u deshfch

pacientri, coL je dtileLitepro vdasnou diagnostiku, zlep5eni klinick6ho poradenstvi a

dlouhodobou pddi o postiZen6 jedince a jejich piibuzn|. Nalezeni piidinnych mutaci,

popiipadd i novych gentr pro usherfiv syndrom, je piedpokladem pro vyvoj a zavilddni

cilen;ich terupti.



Jazykovda stylistick6 rirovef, textu je dobr6, ziidkatextprovtneji pieklepy, gramatickd chyba

byLanalezena jedin6 (str. 29). Citace jsou misty nejednotn6, nebyla zavedenapouLithzl<ratka

IVF.

Pii obhajobd navrhuji poloZit nAsledujici otazl<y:

podle deho byl vybr6n jako prvni cileny screening exonu 61 genu USH2A?

J alq md vy znam nalezeni efektu zakladatele?

Jak6 metody by autorkapouLilak prtkazu patogenity mutaci?
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