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PfedloZena bakalatsk4 prace Kristyny Dohnalové pfedstavuje téma variability poctu
kopii v prenatalni a postnatalni genetické diagnostice. Autorka se ve své praci zaméfuje na
zékladni informace ohledné této problematiky a souhrnné ji komentuje v prvnich kapitolach —
variabilita po¢tu kopii, fyziologické CNV a dé&diénost. V nasledujicich oddilech prace se
zameéfuje na konkrétni klinické syndromy, které s problematikou souvisi, déle na prenatalni a
postnatalni diagnostiku, molekularné genetickou diagnostiku a moznosti 1é&by.

Prace je logicky €len¢éna do jednotlivych kapitol, obsahuje 17 obrazkii a 1 tabulku.

Autorka se kazdé kapitole vénovala s velkou pellivosti, shromézdila aktudlné
dostupné informace a podala uceleny souhrn v mapovani této problematiky. Seznam literatury
obsahuje 146 citaci véetné citaci tabulek a obrazki, z nichZ pfevaZné vétiina tvoii odkazy na
pavodni odborné Elanky v anglickém jazyce. Prace obsahuje i seznam pouzitych zkratek a
terminologii. Autorka splnila zadani, rozsah prace je pfiméfeny.

Po strance stylistické i jazykové je prace na odpovidajici urovni. Autorka se peclivé
zhostila zadaného tématu a prokézala schopnost samostatné pracovat s literaturou. Kladné
hodnotim obohaceni prace o konkrétni ptiklady kazuistik a studii.
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