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Bakalarska prace se vénuje relativné castému metabolickému onemocnéni — fenylketonurii a
hyperfenylalaninémii. Prace je prehledné a Ctivé napsana. Mam pouze dvé pfipominky:

1) V popisu metodik pouZivanych pro analyzu genu PAH se student zaméruje na
techniky jako je DGGE nebo DHPLC, které se ale v sou¢asné dobé uz vétSinou
viibec nepouZivaji a provadi se pfima analyza mutaci na zakladé PCR a sekvenace.
Na str. 23 se dokonce pise ..... Sekvenovdni je rychlejsi a levnéjsi metoda, nicméné
diagnosticka citlivost je mensi ...... (predokladam, Ze sekvenovani srovnava
s metodami DGGE a DHPLC) cozZ neni pravda, pfimé sekvenovani je drazsi nez
DGGE nebo DHPLC, ale pfi hledani germinalnich mutaci citlivéjSi nez nepfimé
metody.

2) Co se tyka molekularné genetické diagnostiky PKU v CR, vyslo v zahraniéni
literatuie nékolik ¢lankd a vyskytu mutaci v nasi populaci. V bakalarské praci mi
schazi odkaz na nékteré z nich véetné nékolika vét popisujicich situaci u nas.
Mozna by v diskusi k obhajobé bakaldfské prace mohl student celkové zhodnotit
situaci tykajici se PKU/HPA v CR véetné &etnosti zastoupeni jednotlivych typl
mutaci v populaci ¢eskych pacienti s PKU/HPA.

il

Doc. RNDr. Lenka Fajkusova, CSc.



