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Diplomová práce Bc. Ivy Trsové „Lidská onemocnění způsobená zárodečnými 

mutacemi Hedgehog signální dráhy“ se věnuje vyšetření germinálních patogenních změn u 

genů PTCH1 a SUFU. Práce, která má 75 stran je členěna obvyklým způsobem. V úvodu je 

velice dobře popsána SHH dráha a geny do ní zapojené. Dále je popsán mechanismus vlivu 

patogenních změn na poruchu kaskády a onemocnění, která jsou s touto poruchou spojena. 

Soubor pacientů (30 a 10) je nízký, což je ale zapříčiněno nízkou incidencí 

onemocnění a byli vyšetření všichni dostupní pacienti. 

Metodické postupy jsou vhodně zvolené a zavedení a zařazení NGS vyšetřovacího 

schématu naplňuje předpoklad lepšího záchytu patogenních variant u sledovaných 

onemocnění. 

Ve vyšetřované skupině pacientů nebyla zachycena patogenní změnu v SUFU genu, 

ale vhledem k nízké incidenci těchto patogenních změn je tento výsledek akceptovatelný. 

Naopak v genu PTCH1 byly prokázány dvě nové patogenní změny. 

 

Jednotlivé stanovené cíle práce byly splněny  

 

Předloženou práci posuzuji podruhé. Nyní předložená práce je rozšířena především v diskusi, 

která je nyní dobře zpracována. Studentka také upravila práci podle mých připomínek a 

rozšířila ji o odpovědi na mé otázky. 



Celkově je práce velice dobrá. Autorka splnila zadání a cíle práce a práci předložila 

v dobré formální úpravě. Práci doporučuji k obhajobě a hodnotím známkou výborně. 

 

V Praze, 7.1.2020     MUDr. Aleš Vícha, PhD. 
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