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ana|ýza genu PKD'I

CiIe práce (předmět rešerše, pracovní hypotéza...)
Detekce mutací v neduplikované ob|asti genu PKD 1 , kteý je zodpovědný za
onemocněnícca v 85% případů onemocněníADPKD . Současně diagnosticky
prováděná vazebná ana|ýza v rodinách s ADPKD nevede vŽdy ke zce|a jednoznačnému
výs|edku, zejména v rodinách s nízkým počtem osob ne|ze často prokázatvazbu
onemocnění na mutaci v genu PKD1 nebo PKD2. Průkaz konkrétní mutace v rodinách má
zásadní význam pro presymptomatickou diagnostiku, nebot'uýs|edek pozitivní mutační
ana|ýzy je zce|a jednoznačný a nezpochybnite|ný. Průkaz mutace má značný význam pro
prognózu onemocnění u osob, které jsou nositeli dané mutace.

Struktura (č|enění) práce:

Bez námitek.

Jsou pouŽité |iterárnízdroje dostatečné a jsou u
PouŽi|(a) autor(ka) v rešerši re|evantní údaje z literárních zdrojů?
PouŽité |iterárnízdroje jsou více neŽ dostatečné, autorka citujó 93 prací, které se
zabyvají studovanou prob|ematikou autozomálně dominantní po|ycystické choroby
|edvin. Projevy onemocnění a jejich mo|eku|árně genetická podsiaia.|sou v rešerši
velmi podrobně popsány a údaje jsou relevantní. V citacích se vyskýúje formá|ní
chyba (přehozený sled ročníku a názvu citované práce)'

Jsouzískanév|astnívýs|edkynebozvo|enétémaaoervatň@
Pozitivní výs|edky jsou diagnosticky významné pro konkrétní rodiny. Vzh|edem

k unikátnosti na|ezených mutací předpok|ádáme jejich pub|ikaci spo|ečně s da|šími
unikátními mutacemi identifikÓvanými rovněŽ v rámci grantového projektu' Rozšíření
mezinárodní databáze o unikátní mutace přispívá k objasněnífunkce polycystinu 1.
Výs|edky jsou adekvátně diskutovány.
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Formá|ní úroveň práce (obrazová dokumentace, grafika, text, jazyková úroveň):
Formá|ní úroveň práce je na vysoké úrovni s ve|kým počtem obrazové dokumentace
jak v rešeršní části, tak i ve výs|edkové části. obrázky pouŽité v teoretické části
vhodně přispívají o objasnění zvo|ené problematiky. obrazová dokumentace
experimentá|ní části svědčí o |aboratorn ích dovednostech autorky a p|ně
dokumentují zvo|ené metod iky'

Splnění cílů práce a celkové hodnocení:
Práce p|ně sp|ňuje předpok|ádané cí|e. Autorka prokáza|a, Že se ve|mi dobře

orientuje v rešeršním zpracování odborné |iteratury' Experimentální část ukazuje
zv|ádnutí širokého spektra metod pouŽívaných k mutační ana|ýze genů (izolace
DNA, PcR, DGGE, restrikce, sekvenace apod.). Autorka má všechny předpok|ady
pro da|ší vědeckou činnost a její dosavadní práce v |aboratoři ukazuje, Že bude
přínosem pro tento vědníobor.

otázky a připomínky oponenta:

Návrh hodnocení ško|ite|e nebo oponenta (známka nebude součástízveřejněných
informací)

X Woorně ! ve|mi dobře. ! ooore ! newhově|(a)
Pod pis školiteIe/oponenta :

Instrukce pro vyp|něni:
o Prosíme oponenty i Ško|ite|e o co nejstručnějŠí a nejvýstiŽnější komentáře k jednot|ivým

bodům (dodrŽujte rozsah), tučně vyznačené rubriky jsou povinnou součástí posudku.
. V případě práce za|oŽené na v|astních výs|edcích hodnot'te rovněŽ pouŽité metody a

zpracování výs|edků, obdobně jako u práce dip|omové.


