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Diplomova prace Be. Ivy Trsové ,,Lidskd onemocnéni zpisobend zarode¢nymi
mutacemi Hedgehog signalni drahy* se vénuje vysetieni germinéalnich patogennich zmén u
genil PTCHI a SUFU. Prace, kterd ma 75 stran je ¢lenéna obvyklym zptisobem. V uvodu je
velice dobie popsana SHH draha a geny do ni zapojené. Déle je popsan mechanismus vlivu

patogennich zmén na poruchu kaskady a onemocnéni, kterd jsou s touto poruchou spojena.

onemocnéni a byli vySetieni vSichni dostupni pacienti.
Metodické postupy jsou vhodné zvolené a zavedeni a zafazeni NGS vySettovaciho

schématu napliuje predpoklad lepSiho zachytu patogennich variant u sledovanych

onemocnéni.

Ve vySetfované skupiné pacientli nebyla zachycena patogenni zménu v SUFU genu,
ale vhledem k nizké incidenci téchto patogennich zmén je tento vysledek akceptovatelny.

Naopak v genu PTCH1 byly prokazany dvé nové patogenni zmény.

Jednotlivé stanovené cile prace byly splnény

Ptedlozenou praci posuzuji podruhé. Nyni predlozend prace je rozSifena predevsim v diskusi,
kterd je nyni dobfe zpracovana. Studentka také upravila praci podle mych piipominek a

rozsifila ji o odpoveédi na mé otazky.



Celkové je prace velice dobra. Autorka splnila zadani a cile prace a praci predlozila

v dobré formalni uprave. Praci doporucuji k obhajobé a hodnotim znadmkou vyborng.

V Praze, 7.1.2020 MUD:r. Ales Vicha, PhD.
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