Posudek bakalirské prace Bronislavy Polejové: ,,VySetreni mikrodele¢nich syndromu
metodou FISH*

Autorka feSila velmi zajimavou problematiku moderni diagnostiky mikrodele¢nich
syndromll. Vyznam této prace podtrhuje potfeba ziskavani novych poznatkd o téchto castych
chromosomalnich aberacich, kter¢ se objevuji s incidenci 1/10 000.

Co se tyCe formalni stranky, piedlozena prace obsahuje 82 stran vcetné obrazkd a
prehledu literatury. Prace je pséna vybornou ¢eStinou s minimalnim mnozstvim preklept i
minimalnim pouzivanim slangovych vyrazi a anglism.

V textu jsem nasel jen n€kolik mélo nepodstatnych nepresnosti:

a) Str. 6. Prace je psana Cesky, proto se pfimlouvam za uvedeni Ceskych ekvivalentl u
vysvetleni n€kterych zkratek.

b) Str. 7, 8, 16 a dalsi. Doporucuji jednotné psani s/z u pojmi odvozenych z teckého
slova soma, nikoli zoma: autosom, ale chromozom?

c) Str. 13 a dalsi. U syndromil napt. kocic¢iho kiiku, z franc. cri du chat je vhodné
vynechani pomlcek.

d) Str. 17, 18 a dalsi. Primlouvam se za jednotné psani jmen syndromi, napt. Pradertiv-
Williho syndrom, i kdyZ uzndvam, Ze je autorka ve vét$ing€ piipadi na rozdil od velké
vetSiny genetikil piSe spravné.

e) Str. 20. Falanga, rid¢eji falanx, -ngy, f, skloriuje se tedy jako zena.

f) Str. 28, 42 a dalsi. V n€kterych pripadech by se méla autorka vyvarovat anglismi,
doporucuji pouzivat sondu DNA nebo DNA-sondu, nikoliv  DNA sondu, DNA
analyzator apod.

g) Str. 29. Obr. 12 by mél mit ¢esky popis.

h) Str. 46 a dalsi. Pro lepSi srozumitelnost textu pii vyjadreni 7. padu u Aqua pro
injectione doporucuji predradit ,,vodou*.

Uvod bakalatské prace sl. Polejové informuje ucelenou formou o hlavnich
problémech zvolené¢ problematiky: o chromosomovych aberacich, mikrodelecnich
syndromech, jejich rozdé€leni a o metodickych moznostech jejich vysSetreni. Velmi podrobné
Jsou popsany pouziteé metody. Vysledky obsahuji obrazky velmi dobré kvality pfimo v textu,
coz usnadiiuje orientaci. Diskuse je zajimava.

Po obsahové strance se jedna o kvalitni bakalarskou praci, zahmujici velmi podrobny
popis uréeni karyotypu a metody FISH, v¢etné modemich postupii jejich hodnoceni. Autorka
se nejprve zabyvala metodikou karyotypovani u mikrodeleénich syndroml u vybranych
pacienti a jejich rodin. V nasledujici ¢asti se autorka zabyvala metodou FISH u stejného
souboru pacientd, kdy identifikovala ve spolupraci se skoliteli 12 mikrodcleci. Kromé toho
sledovala autorka také familiami vyskyt mikrodelece na 22q11 a 7q11.23.

Formalni pfipominky jsme s autorkou probrali stn€, kromé toho mam k autorce jen

nékolik doplnujicich dotazli a pripominek:
1) Budou vysledky, které ziskala autorka metodou FISH publikovany, nebo se tak jiz stalo?
2) Str.68-70. U nékterych indikovanych mikrodeleénich syndromi nenasla

autorka ocelkavanou mikrodeleci pomoci analyzy FISH . Jak tyto nélezy vysvétluje?
3) Bude autorka pokracovat analyzach mikrodeleci?
4) Str. 51. Pro¢ se sleduje 200-500 interfaznich jader, nenalezne-li se metafaze?
5) Str. 25. Co je to ,,geometrickad amplifikace®?




6) Str. 39. Pti kapani sedimentu na sklicko se vrstva vody vytvari skute¢né ,,ofouknutim®?

Celkoveé se mi prace libila. Autorka zvladla dilezit¢ modemi cytogenetickéh metody
(klasické karyotypovani, metodu FISH, analyzy se sondou ,,DiGeorge II Region Probe®) a
ziskala, jak doufam, 1 n€které dulezité a publikovateln¢ vysledky. Predpokladam, Ze autorka
zodpovi uspokojivé na par uvedenych dotazli. Prace podle mého nazoru spliuje veskeré
pozadavky kladené na bakalarské prace a doporucuji ji k obhajobé.
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