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Oponovana bakalafska prace (BP) se vénuje srovnani cytogenetickych vysetfovacich metod
pouzivanych v prenatalni diagnostice pro detekci chromosomovych abnormalit. Dfive vyhradné
pouzivané vysetieni karyotypu, doplnéné pfipadné o fluorescenéni in-situ hybridizaci (FISH), je
aktualné nahrazovano vyrazné citlivéjSim cytogenomickym vysetfenim - array komparativni
genomovou hybridizaci (aCGH). Zamérem prace bylo dokumentovat vyhody a limitace tohoto
technologického posunu.

K praci mam bohuzel zavazné vyhrady, a to jak po formaini, tak zejména po odborné strance. Zde
shrnuji jen ty nejzavaznéjsi, které se odrazily v bodovych srazkach v téchto kritériich:

1.3: stylistické nedostatky, neobratné formulace, nelogicka navaznost vét a obéasné chybna
interpunkce, které na nékterych mistech znaéné ztézuji pochopeni textu,

1.4: v textu celé prace naprosto schazi odkazy na obrazky, grafy a tabulky; zkratky ¢asto nejsou
vysvétleny po prvnim pouziti, nékteré zkratky .zabéhlé" s malymi pismeny jsou uvedeny s pismeny
velkymi; opakuji se také preklepy v duleZitych terminech (napf. aminocentéza misto amniocentéza),
1.6: uvadeéni citaci v textu neni jednotné, a velmi ¢asto neni spravné (napf. citace "White et al., Di
Renzo, 2023" na str. 39; v nékterych pasazich citace chybi (napf. kap. 3.2),

2.1: odborna uroven textu teoretické ¢asti ukazuje bud na ne zcela dobré pochopeni problematiky
nebo na zpracovani pod ¢asovym tlakem (pfip.oboji), coZ se projevuje mnohymi nepfesnostmi i
evidentnimi chybami,

3.4: kap. Metodika prace obsahuje metody, jejichz vysledky nejsou v BP dale prezentovany (Q, R
pruhovani, FISH); opét se zde vyskytuji odborné chyby; u klicové aCGH neni uvedena pouzita
platforma,

3.5: charakteristika souboru neni postacuijici, zejména chybi udaj, kolik vzork( z hlavniho datasetu
(2019-2023) bylo vysetfeno kterou metodou; upfesnéni by zaslouzil i duvod pouZiti srovnavaciho
datasetu z let 2014-2018,

3.6: vysledky nejsou zcela pfehledné, neni jasné vymezeno, co reprezentuji nalezy z vysetfeni
karyotypu a z aCGH, coZ vede k nejasnostem: napf. v grafu 2 nejsou trisomie 13, 18, 21 fazeny mezi
nebalancované aberace (!?), dale je opakované uvadéno, Ze aCGH byly nalezeny pouze bodové
mutace (kromé zavadéjiciho terminu "bodové mutace" pro submikroskopické delece/duplikace se tak
zda, Ze metodou nebyly nalezeny ani celochromosomové nebalancované aberace, coz zcela jisté
neodpovida skuteénosti).

3.7: diskuse pochopitelné trpi nejasnym vymezenim vysledku (viz 3.6); u aCGH nalez( dale schazi
podrobnéjsi diskuse patogenicity nalezl (vEéetné komentafe ke kazuistice, ktera tvofi soucast
vysledku); chybi porovnani se zahraniéni literaturou,

3.8/5: pfinos vysledkl pro praxi je nezpochybnitelny, ale mohl byt lépe formulovan.

Zavérem mi nezbyva neZ konstatovat, Ze studentka méla k dispozici velmi rozsahly a kvalitni dataset,
ktery se ji véak bohuZel nepodafilo v BP zcela Uspésné zpracovat. Pro vyjasnéni nékterych bodu
Zadam v ramci obhajoby o zodpovézeni nasledujicich dotazu:

1. MlzZete uvést kolik vySetfeni z hlavniho souboru vzorkl (z let 2019-2023) bylo provedeno aCGH a
kolik vySetfenim karyotypu? Jaké byly divody volby vySetfeni? Pokud vSechny vzorky nebyly
vysetfeny obéma metodami (jak by odpovidalo udajum z pfilohoveé tabulky &. 3), vysvétlete, pro¢
pfesto zachyt patologii u obou metod vztahujete k celkovému poétu odebranych vzorku.

2. V diskusi na str. 60 zmirujete, Ze trisomie 21 (Downuv syndrom) byl druhy nejéastéjsi patologicky
nalez. To je pomérné pfekvapivé tvrzeni, jaky nalez byl tedy ten upIné nejcastéjsi?

3. Co je ,bodova mutace*? Opravdu je moZno tento typ mutaci nalézt vysetfenim aCGH?

4. Dle nalezu aCGH uvedenych v pfilohovych tabulkach je zjevné, Ze &ast téchto nalezu tvofily
heterozygotni delece autosomalné recesivnich genl (napf. delece STRC a CATSPER2 v tab. 9). Ty
samy o sobé nelze povaZovat pro plod za ,nebezpecné”. MuZete komentovat, proc jsou tyto nalezy
zarazeny do vysledkovych dat? Jaky je dalsi postup pfi podobném nalezu? DokaZete odhadnout, jaky
podil tyto nélezy tvofily z celkovych 2,75 % (107) pfipadl reportovanych nalezu aCGH?

Po zodpovézeni dotazu i pfes uvedené vyhrady praci doporucuji k obhajobé&, navrhuji vSak
hodnoceni "dobfe".



