Posudek skolitele

Téma bakalarské prace: Vliv polymorfismi enzymu methylentetrahydrofolat
reduktazy a trombofilnich mutaci na prtbéh gravidity.

Bakalarskda prace Markéty Straské se zabyva ponékud rozporuplnym a diskutovanym
tématem a to vlivem trombofilnich mutaci a polymorfismu na pribéh gravidity. Hlavni népini
této prace bylo predevsim vypracovani obsdhlé reserse vychazejici z recentni odborné
literatury. Dil¢im cilem byla také experimentalni ¢ast ve formé praktického vyzkouseni
publikované metody pro paralelni analyzu tfi riznych genovych variant v ramci jednoho
experimentu. Jednalo se o metodu multiplex PCR v kombinaci s RFLP reakci detekujici
soucasné mutaci Leidenskou, mutaci v protrombinovém genu a polymofismus MTHFR677
C/T.

Téma prace bylo zvoleno zejména s ohledem na metody a genetické testy béiné
provadéné v nasi genetické laboratofi a také s ohledem na finanéni moZnosti laboratore.
V ramci bakalarské prace se studentka snazila projit nejen védecké ¢lanky, ale také védecké
publikace, metanalyzy, stanoviska odbornych spoleénosti a dalsi pfistupné materidly
zabyvajici se vlivem vybranych trombofilnich mutaci a dalSich polymorfismi na pribéh
gravidity. Hlavnim cilem pak bylo zjistit, zda pfitomnost téchto trombofilnich mutaci
konkrétné Leidenské mutace ve faktoru V a mutace protrombinového genu (Faktor 1) a
zejména polymorfismd v genu pro MTHFR (methylentetrahydrofolat reduktazu) maze
zasadnim zplisobem ovlivnit pribéh téhotenstvi a jestli je jejich geneticka analyza pro Zeny
obecné prospésna. V ramci polymorfismi genu pro MTHFR se rutinné vysetfuji dva
polymorfismy C677T a A1298C, zplisobujici snizenou aktivitu tohoto enzymu, pfi¢em?
kombinovany homozygot MTHFR 677TT a MTHFR 1298CC se v populaci viibec nevyskytuje,
patrné z divodu upiné nefunkénosti enzymu MTHFR, kterd je pak nesluditelnd se Zivotem.
Tento fakt nas pfivedl na myslenku zdsadniho vlivu téchto polymorfism( na ¢etnost
spontannich potrat( u rodi¢u s variantnimi genotypy.

Na zakladé prostudovani asi 80 védeckych publikaci a dalSich internetovych zdroja se
jevi stanovisko ke genetickému testovani téchto mutaci jako vysoce rozporuplné, existuji
nazory pro i proti jejich rutinnimu testovani odvolavajici se zejména na nedostatek klinickych
dikazl. OvSem stanovisko Spolec¢nosti lékarské genetiky vychazejici s americké studie je
proti tomuto testovani.

Markéta Straska v ramci své bakalarské prace prokazala skvélou samostatnost pfi
hledani a zpracovani odborné literatury a védeckych publikaci v ¢eském i anglickém jazyce a
také béhem vypracovani reserse na toto komplikované téma. Ve své praci velice podrobné




popsala i dalsi mozné komplikace v souvislosti s trombofilnimi stavy v téhotenstvi a uvedla
recentni statisticka data pro ¢eskou populaci. V pribéhu experimentalni ¢asti prace se
projevila také jeji samostatnost a ochota pomoci, kdy se prakticky podilela i na jinych
projektech napf. béhem izolace DNA z krve (pro ziskani zru¢nosti v laboratorni praxi).
Vyzkousela si izolaci DNA z bukalniho stéru, pfipravu PCR reakce a jeji optimalizaéni kroky,
restrikéni Stépeni, elektroforetickou detekci PCR produktd na agarézovém gelu a analyzu
ziskanych vysledku. Spoluprace s Markétou byla velice pfijemna. Nedokoncenou
experimentalni ¢ast chceme rozvinout a dokoncit v rdmci magisterské prace, ktera bude na
tuto praci ¢astecné tématicky navazovat.

Bakalafskou praci sleény Markéty Straské doporucuji k obhajobé a hodnotim vyborné.
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