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Nazev prace:
Molekularné cytogeneticka analyza kryptickych chromozomovych pfestaveb

L1 Prace je literarni reSersi ve smyslu zvefejnénych pozadavku (pravidel).
[0 Prace obsahuje navic i vlastni vysledky.

Cile prace (predmét reserse, pracovni hypotéza...)

1. Shrnuti sou€asnych poznatkl o vzniku, vyskytu a analyze kryptickych aberaci se
zaméfenim na mikrodelece (v€etné uvedeni zakladnich fenotypovych znaku
pacient()

2. Srovnani nashromazdénych udaju s vlastnimi praktickymi vysledky studia
mikrodeleci u vybraného souboru pacientu.

3. Srovnani metody FISH a MLPA, jejich vyhod a nevyhod z pohledu analyzy
kryptickych aberaci

Struktura (€lenéni) prace:

Clenéni prace v zasadé odpovida pravidllim platnych pro zavére&né prace (Abstrakt
— Teoreticky uvod — Cil — Experimentalni ¢ast — Vysledky — Diskuse — Zavér —
Seznam literatury — Pfilohy). Ponékud nelogické se mlze zdat zafazeni cill az za
teoreticky uvod — jde o ,inspiraci“ bakalafskou praci obhajenou na pracovisti
Skolitele — 2. |ékarské fakulté, kde jsou pro finalni Upravu praci uplathovany ponékud
odlisSné pfedpisy nez na PfFUK.

Jsou pouzité literarni zdroje dostate€né a jsou v praci spravné citovany?
Pouzil(a) autor(ka) v resersi relevantni udaje z literarnich zdroja?

Pouzité literarni udaje jsou v naprosté vétsiné spravné citovany, drobné nedostatky
nepovazuji za zasadni, nebot nijak nekomplikuji pfipadné dohledani pramene (napf.
u citace 1 Seemanova neni uveden svazek, ale pouze rok vydani a Cislo Casopisu, u
citace 42 Grunewald-Jahno S. et al. chybi strankovy rozsah).

Autorka pouzila v reSersi relevantni udaje a podala soubor poznatkl o kryptickych
aberacich, jejich fenotypovych projevech a moznostech vySetfeni. Vhodné tak
spojila a rozSifila své klinické znalosti ziskané pfi studiu na Iékafské fakulté

s poznatky teoretickymi, probiranymi pfevazné na fakulté pfirodovédecké.

Prace svédcCi o tom, Ze autorka dokaze vyhledat a syntetizovat poznatky z riznych
informacnich zdrojli, v€etné cizich zahrani¢nich periodik. Je vSak §koda, Ze pfi
zpracovani reSerSe (a poté i diskuse) nepouzila pfrece jen vice recentnich odbornych
¢lankd na ukor prament podavajicich pouze vSeobecné informace (napf. wikipedia,
pred kterou jsem autorku sam varoval) a ze z textu Casto neni zfejmé, ke kterému
tvrzeni se jednotlivé citace vztahuiji (jejich Cisla jsou ¢asto souhrnné uvedena az

v zavéru prislusného odstavce).

Pokud prace obsahuje (nadstandardné) i vlastni vysledky, jsou tyto vysledky
adekvatnim zplsobem ziskany, zhodnoceny a diskutovany?

Studentka Kindlova projevovala jiz v prvnim ro¢niku studia na PfF UK velky zgjem o
genetiku a dochazela (zpo€atku velmi Casto a pravidelné€) do nasi laboratore. Je
proto pochopitelné, Zze ¢ast svych vysledkl zaradila i do své bakalarské prace.
Soubor pacientu je dobie charakterizovan (vice klinickych udaju ani nebylo mozné
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ziskat) a laboratorni protokol FISH velmi podrobné popsan (vychazi ze standardniho
operaéniho postupu pouzivaného v laboratofich UBLG). Vysledky autorka prehledné
ztvarnila v tabulkach doplnénych kratkym, ale dostate€nym vysvétlujicim textem.
Ziskana data jsou pak blize hodnocena a srovnana v kapitole 5 (Diskuse), ktera se
muze zdat jako pomérné kratka a v zavéru vyzniva spise jen jako doprovodny
komentar k vysledkim. Je vSak tfeba zduraznit, Ze se jedna o prvni pfiblizeni
problematiky a Ze z dostupnych udaji (vySetfeni 18 pacientl) nelze apriori
vyvozovat rozsahlejSi zavéry, coz autorka v diskusi naznacuje.

Formalni uroven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova
uroven):

Obrazova dokumentace je dostateCna a velmi kvalitni. Autorka dokumentuje
vysledky FISH i fenotypy nékterych typickych pacientt. Piehledny je i tabelarni
doprovod v praktické Casti prace. V textu nenachazim zadné nedostatky, které by
poznamenaly jeho dobrou grafickou urover. Jazykovou uroven textu hodnotim jako
vyhovujici.

Splnéni cili prace a celkové hodnoceni:

Jako $kolitel nechci hodnotit pouze predlozeny text, ale rad bych pfihlédl i k tomu, co
neni napsano, totiz k ¢innosti studentky Kindloveé v nasi laboratofi. Jiz dfive jsem
zminil, Ze autorka si vybrala téma prace proto, Ze ma hluboky zajem o genetiku,
ktery zejména zpocatku presveédcivé prokazala pravidelnymi a velmi castymi
navstévami nasi laboratore, pfi nichz si osvojila metodu FISH i dalSi s ni souvisejici
laboratorni protokoly. To je také dlivod, pro¢ zafazuje do své bakalarské prace (byt
to neni podminkou) i praktickou ¢ast. Pfipominam, Ze pfi praci v laboratofi prokazala
znacnou peclivost a zru€nost.

Nijak neminim zlehCovat nedostatky v textu prace, na které jisté (a detailngji)
poukaze oponentsky posudek, ani nehodlam probirat jisté komunikacni problémy,
které poznamenaly zavérecné faze prace. Jsem si vSak jist, Ze zadny z nedostatku
nebyl zpusoben neschopnosti nebo dokonce nezajmem studentky o zvolené téma,
ale spiSe znac¢nym vytiZzenim kolegyné Kindlové pfi sou¢asném, velmi naro€ném
studiu na dvou fakultach (pfirodovédecké a 2. Iékarské). Jistou negativni roli sehralo
i pfestéhovani nasi molekularné cytogenetické laboratofe do novych, méné
vyhovuijicich prostor, coz ztiZilo dochazku studentky do laboratore.

Navzdory témto obtiZzim studentka podala jasny, souhrnny a velmi kompaktni vyklad
etiologie a klinickych aspektd nejvyznamnéjsSich mikrodele¢nich syndromu, véetné
prehledu metod pouzivanych k jejich diagnostice. Dokazala se tak uspésné ,poprat*
s pomérneé slozitou a velmi obsaznou problematikou, jejiz klinickogeneticky vyznam
je nepochybny.

Proto hodnotim cile prace jako splnéné. Pfi svém navrhu znamky pfihlizim take

k pocCatecni pfikladné aktivité studentky Kindlové v naSich laboratofich a k jejimu
Zivému zajmu o obor klinické genetiky.

Otazky a pripominky epenenta:
Jako Skolitel nemam dotazy.

Navrh hodnoceni Skolitele nebo oponenta

O vyborn& [lvelmidobte [dobfe [ nevyhovdia)

Podpis Skolitele/oponenta:

RNDr.Eduard Kodarek. Ph.D.
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