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Bakaldfskéd préace se zabyvd vyuZitim metody MLPA v laboratorni diagnostice
nebalancovanych chromozomovych zmén vySetfovanych na OLG FN v Ceskych
Budé&jovicich. Autorka popisuje teoreticky princip metody MLPA i jeji
vyuZiti p¥#i detekci mutaci v genech BRCAl,2, pfi vy3etfovani mikrodeleénich
syndromi i analyze pfiéin ment&lnich retardaci jak je provadéno na
pracovisti v CB. Z toho pohledu je tato prace uZitednd a prosp&3sna.

Z hlediska formalniho prace v3ak obsahuje dosti nepfesnosti, pEeklepi,
autorka se neobté&iovala ani pfeloZit do Ze3tiny zkratky ¢&i néazvy
jednotlivych chorob (napf. Tab. 1). Seznam literatury obsahuje celkem 39
citaci, prevdiné jsou to ov3em pfevzaté informace z internetu, nékteré ale
vzbuzuji pochyby (napf. cit. 39 - autorka studovala tento zdroj

v polstiné?}, navic napf. cit. 19 neni zapsand sprdvné&, Genetiku
nepfekladala dr. Matalova, ale kolektiv autorl. Obrazky jsou popisované
jednou v cestiné, poté v pol3tiné a angli&tiné,

Jako jeden z pfinosu prace (str. 1) si autorka vyty&ila porovnat tuto
metodu s dal3imi technikami pouZivanymi v lékafské genetice. Tento z&mér je
jisté logicky - vyhody a nevyhody jednotlivych technik pfeduréuji jejich
vyuziti v laboratorni diagnostice. Na druhé strané ov&fovat hypotézu..iZe
.Metoda je schopna plnit své cile a je vyuZivand v léka¥ské genetice™..
povaZzuji u metedy pouZivané v laboratofich od roku 1985 za ponékud
zbytecné.

BohuZel, porovnani metody MLPA s ostatnimi diagnostickymi metodami, coZ
bych povazoval za vrchol préce, neni v této studii pfilis dobfe zpracovano.
Vlastnim experimentdlnim vysledkem je srovnéni nalezu aberaci pouze u
jednoho pacienta vySetfeného pomoci techniky MLPA a array-CGH a srovnani
obecnych charakteristik obou metod. Metoda array-CGH a jeji rozliSeni
navic zédvisi na pouZitém DNA mikrocCipu - coZz je zasadni - a coZ neni vibec
konkretizovano v Tab. V. K hlubSimu srovnédni vyhod a nevyhod jednotlivych
metod chybi vyhodnoceni nalezl na vice pacientech, coZ by kvalitu prace
podstatné zvy3ilo. Z tohoto divodu by mné zajimalo - otazky k ustni
obhajobé:

a) jaké jsou zkuSenosti se zachyty aberaci napf. u souboru pacienti
s mentdlnimi retardacemi vy3etfenymi pomoci MLPA a array-CGH na
pracovisti v CB?



b) jaky je laboratorni. algoritmus vy3etfovani pacientt .s mikrodele&nimi
syndromy ¢€i mentdlnimi retardacemi v CB (€ili, ktery test se pouZiva
jako prvni - FISH, MLPA, array-CGH? a jaka jsou mezinarodni
doporuceni?)

c) jaky je zakladni rozdil mezi vy3etfenim chromozomovych aberaci
‘provadénym pomoci techniky-MPLA a array-CGH? 7

d) miZe autorka bliZe objasnit, co rozumi ‘pojmy velké a malé
chromosomové aberace, str. 72

Praci splfiuje zékladni poZadavky kladené na tento typ prace; a proto ji
doporucuji k ustni obhajobé.
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