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POSUDEK NA BAKALARSKOU PRACI BRONISLAVY POLEJOVE (SPECIALIZACE
VE ZDRAVOTNICTVI — OBOR ZDRAVOTNICKY LABORANT): VYSETREN]
MIKRODELECNICH SYNDROMU METODOU FISH

Predlozena bakalafska prace byla zadana v roce 2007 a vznikla pod mym vedenim na Ustavu
biologie a I¢karské genetiky UK 2.LF v roce 2008. Nekteré dil¢i prace a konzultace probehly také
v cytogenetické laboratofi Pronatal (pod vedenim RNDr. Marcely Kosafové) a v genetické
ambulanci MUDr. Miloslava Kuklika, CSc.

Ustiednim tématem a soucasné i nazvem préce je vysetfeni mikrodele&nich syndromi metodou
FISH. Prace mé celkem 82 stran; obsahuje 16 tabulek, 34 obrazk (15 pfevzatych obrazka, 15
fotografii, 4 graty) a 1 kombinovanou piilohu (dokumentujici pouziti ptistroje ThermoBrite). Je
¢lenéna klasickym zpisobem na tvodni teoretické pasaze (kapitoly 2 a 3), experimentalni ¢ést
(kapitoly 4 a 5), vysledky (kapitola 6), diskuzi (kapitola 7) a zavér (kapitola 8). V ¢asti 9 uvadi
pisatelka seznam pouzité literatury. Cituje celkem 46 informaénich zdroja, z nichz vét$inu tvori
¢lanky z odbornych €asopist a internetové zdroje.

Ustfednim tématem prace je problematika molekularné cytogenetického vysetieni
mikrodelec¢nich syndromu. Jde o tématiku, ktera ma velky vyznam pro genetické poradenstvi, nebot’
mikrodelece patii k nejéastéjSim chromozomovym aberacim s klinicky zdvaznym fenotypem.
Metoda FISH, kterou autorka prakticky vyzkousela i detailné popsala ve své préci, zGstane ziejme
nadlouho jednou ze zékladnich diagnostickych metod slouzicich k diagnostice téchto
chromozomovych abnormalit (tfebaze, jak je také uvedeno v praci, bude stale ¢astéji kombinovana
s novymi molekularnébiologickymi metodami).

V tvodni ¢asti autorka nejdfive shrnuje zdkladni poznatky z klinické cytogenetiky se
zaméfenim na strukturu a vyznam nékterych chromozomu. Od subkapitoly 2.4 dale se vénuje
mikrodele¢nim syndromiim, které struéné charakterizuje po klinické strance. Kapitola 3 uvadi
prehled vSech laboratornich metod, které slouzi ke studiu chromozomu. Autorka za¢ind metodami
mikroskopickymi, ale nezapomné¢la ani na moderni perspektivni metody, jakymi jsou array CGH a
MLPA.

Prakticka, resp. experimentalni ¢ast zacina vyty€enim zakladnich cilt prace, které byly
stanoveny pii jejim zadani. Dale autorka podava ptehled vSech 91 vySetfenych pacientl, kteti byli ve
druhé poloving roku 2007 a v prvni poloviné roku 2008 indikovéani k analyze mikrodeleci.

V nasledujicich pasazich jsou podrobné popsany metodické postupy pii kultivaci bun€k a pii
zakladnim, resp. molekularn€ cytogenetickém vySetteni chromozom. Autorka tyto postupy
prakticky vyzkousela nejen v laboratoti UBLG UK 2.LF, ale také v laboratofi centra reprodukéni
mediciny Pronatal. Ziskala tak nejen praktické zkuSenosti, ale i moznost srovnani riznych
laboratornich protokol( a pristroji (v zdvéru své prace se pak bliZze zabyva ramcovym srovnanim
pocitatovych systému LUCIA a Metasystems uzivanych k analyze chromozom).
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Kapitola 6 vénovana vysledkiim za¢in ukazkami vysledki zakladniho cytogenetického
vySetieni, které vSak, jak autorka potvrzuje, maji pti diagnostice mikrodele¢nich syndromt jen
okrajovy vyznam. Druhd ¢ést je pak vénovéna tabeldrné i fotograficky zpracovanym vysledkim
vSech pacienti metodou FISH s lokus specifickymi sondami. Autorka dokumentuje i uspé$nou
aplikaci v laboratofich dosud téméf nepouzivané sondy slouzici k diagnostice vzacné delece
chromozomu 10p14.

V diskusi (kapitole 7) autorka shrnuje a z¢asti i kriticky hodnoti nashromazdéné vysledky,
které srovnava s literarnimi udaji. Kromé metodickych aspektl, na které jiz upozornuji
v pedchozich odstavcich, se snazi vyhodnotit i udaje o fenotypu pacienti. V zavéru blize komentuje
1 jeden (jako kasuistika bezpochyby zajimavy) pozitivni familidrni zachyt mikrodelece chromozomu
22ql1.2. Ve shodg s literarnimi udaji konstatuje autorka velkou variabilitu fenotypovych projevi,
kterd je charakteristicka zejména pro mikrodeleci chromozomu 22q11.2. VSechny zékladni vysledky
prace jsou shrnuty v zavéru (kapitole 8).

Kolegyné Polejova mé&la ke své praci vyhrazen jen kratky €asovy interval: redlné€ sotva ptlrok.
Je jasné, ze tento Casovy ramec nestaci k tomu, aby bylo ziskdno vice udaji, z nichz by bylo mozné
vyvodit obecnéjsi, v odborném periodiku publikovatelné vysledky. Toho si je uchazecka dobie
védoma a uvadi to také v diskusi.

Prace kolegyné& Polejové napomohla k feSeni grantového projektu IGA NR/9457-3, ktery bude
na UBLG v pii§tim roce zavrien. Sviij prakticky vyznam maé i ovéfeni komeréng dodavané sondy
ur¢ené k detekci mikrodelece chromozomu 10p14 (byt’ zatim jen na vzorcich od dvou pacientl) a
srovnani dvou do laboratofi nejcastéji doddvanych pocitacovych systéml pouzivanych k analyze
chromozomul.
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uvod a ne zcela standardni rozliSovani obrazki na ,,graf™, , foto” a ,,obrazek* (a s tim souvisejici i
oddelené ¢islovani). V experimentalni casti by jisté stalo za uvahu bliZe klinicky charakterizovat i ty
pacienty, u nichz delece nakonec prokézéna nebyla. Literarni prameny uvedené v zavéru prace jsou
sice citovany spravné, avsak nejednotné (napf. u citace 1 je uveden rok zadani hned za jménem
autorky, u dalSich citaci az v zaveru).

Navzdory obtizim, které¢ poznamenaly praci zejména v pocatecnich fazich (dlouhodoba
hospitalizace sle€ny Polejové po urazu a nutné ziskani zakladnich zkuSenosti s praci v genetické
laboratofi), jsem presvédcen, Ze vysledek predstavuje maximum mozného a vypovida o tom, Ze si
uspésné osvojila zakladni cytogenetické a molekuldrn€ cytogenetické metody a umi interpretovat
jejich vysledky. Z tohoto hlediska mohu konstatovat, ze zadani a ucel prace byly naplnény.

Doporucuji proto praci Bronislavy Polejové k uspésné obhajobe.
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