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Nazev prace: Autozomalné dominantni polycysticka choroba ledvin a mutacni
analyza genu PKD1

X Prace je literarni resersi. [X] Prace obsahuje viastni vysledky.

Cile prace (pfedmét reserSe, pracovni hypotéza...)

Detekce mutaci v neduplikované oblasti genu PKD 1, ktery je zodpovédny za
onemocnéni cca v 85% pfipadu onemocnéni ADPKD . Soucasné diagnosticky
provadéna vazebna analyza v rodinach s ADPKD nevede vzdy ke zcela jednoznaénému
vysledku, zejména v rodinach s nizkym po&tem osob nelze &asto prokazat vazbu
onemocneni na mutaci v genu PKD1 nebo PKD2. Prikaz konkrétni mutace v rodinach ma
zasadni vyznam pro presymptomatickou diagnostiku, nebot vysledek pozitivni mutaéni
analyzy je zcela jednozna&ny a nezpochybnitelny. Priikaz mutace ma znacny vyznam pro
prognézu onemocnéni u osob, které jsou nositeli dané mutace.

Struktura (¢lenéni) prace:

Bez namitek.

Jsou pouZite literarni zdroje dostate¢né a jsou v praci spravné citovany?

Pouzil(a) autor(ka) v reSersi relevantni udaje z literarnich zdroja?

Pouzité literarni zdroje jsou vice nez dostate¢né, autorka cituje 93 praci, které se
zabyvaji studovanou problematikou autozomalné dominantni polycystické choroby
ledvin. Projevy onemocnéni a jejich molekuldrné geneticka podstata jsou v resersi
velmi podrobné popsany a Udaje jsou relevantni. V citacich se vyskytuje formalni
chyba (pFehozeny sled roéniku a nazvu citované prace).

Jsou ziskané vlastni vysledky nebo zvolené téma adekvatné diskutovany?

Pozitivni vysledky jsou diagnosticky vyznamné pro konkrétni rodiny. Vzhledem
k unikatnosti nalezenych mutaci pfedpokladame jejich publikaci spoleéné s dalSimi
unikatnimi mutacemi identifikovanymi rovnéZz v ramci grantového projektu. Rozsireni
mezinarodni databaze o unikatni mutace pfispiva k objasnéni funkce polycystinu 1.
Vysledky jsou adekvatné diskutovany.
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Formaini uroven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova troven):
Formalni droven prace je na vysoké urovni s velkym pocétem obrazové dokumentace
jak v reSersni Casti, tak i ve vysledkové ¢asti. Obrazky pouzité v teoretické &asti
vhodné pfispivaji o objasnéni zvolené problematiky. Obrazova dokumentace
experimentalni Casti svéd¢i o laboratornich dovednostech autorky a piné
dokumentuji zvolené metodiky.

Splnéni cila prace a celkové hodnoceni:
Prace pIné splfiuje pfedpokladané cile. Autorka prokazala, Ze se velmi dobre
- orientuje v reSerSnim zpracovani odborné literatury. Experimentaini &ast ukazuje
- zvladnuti Sirokého spektra metod pouzivanych k mutaéni analyze gend (izolace
' DNA, PCR, DGGE, restrikce, sekvenace apod.). Autorka méa vSechny predpoklady
pro dalSi védeckou &innost a jeji dosavadni prace v laboratofi ukazuje, Ze bude
| pfinosem pro tento védni obor.

Otazky a pripominky oponenta:

Navrh hodnoceni Skolitele nebo oponenta (znamka nebude soucasti zverejnénych
informaci)

Xl vyborné [ ] velmi dobfe [ ] dobfe [ ] nevyhovel( )

Podpis Skolitele/oponenta: —

Instrukce pro vyplnéni:
e Prosime oponenty i $kolitele o co nertrucnéjéi a nejvystiznéjSi komentafe k jednotlivym
bodim (dodrzujte rozsah), tuéné vyznacené rubriky jsou povinnou souéasti posudku.
e Vpfipadé prace zalozené na vlastnich vysledcich hodnotte rovnéz pouzité metody a
zpracovani vysledkU, obdobné jako u prace diplomové.



