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POSUDEK DIPLOMOVE PRACE

Mechanisms of immune dysregulation leading to inflammatory bowel disease
Bc. Klara Horackova

Diplomova prace Bc. Klary Horadckové, kterou jsem vedla jako Skolitel, méla za cil hledani genetickych
aberaci imunitniho systému, které by mohly byt podkladem zanétlivého postiZeni stfev (IBD) u déti.
Prace se zabyvala dosud malo standardizovanou casti analyzy dat ze sekvenace exomu (WES), kterou je
filtrovani genetickych variant a uréeni jejich vyznamu pro rozvoj choroby. Cilem bylo porovnani nékolika
algoritm0 bioinformatického zpracovani dat, vybrani nejucinnéjsiho postupu a snaha o urceni
genetického podkladu u déti IBD, spolu se segregacni analyzou nalezenych variant.

Zpracovadni diplomové prdce

Celkovd struktura prace je prehlednd a obsahové odpovidd viem poZadavkim. Jazykova udroven
(anglictina) je slusna, ale v pripadé publikovani by zaslouzila profesiondlni korekci.

Teoreticky uvod

Literarni prehled ma logickou strukturu a ve srovnani s vétSinou ostatnich diplomovych praci, které jsem
recenzovala, je velmi obsahly, s mnoZstvim citaci literarnich zdrojG. Pozitivné hodnotim podrobny rozbor
genetického podkladu postizeni jednotlivych komponent imunitniho systému.

Materidl a metody
Metody identifikace variant jsou popsany adekvatné.
Vysledky:

Vyznamnym vysledkem je samotné vytvoreni postupu identifikace variant, ktery umozni ¢asnou a
rychlou diagnostiku téchto pacienti v budoucnu. Toho bylo dosazeno porovnanim nékolika postupl
bioinformatické analyzy a vybranim nejlepsi kombinace néstrojli. Studentka zde prokazala samostatnost,
schopnost orientace v novych postupech a velmi dobrou a kritickou praci s literaturou, ktera je pro tuto
¢ast analyzy nezbytna (vytvareni virtualnich paneld, interpretace kausality nalezenych variant). Klinicky
dalezitym vysledkem je pak popsani nékolika variant v genech Ucastnicich se imunitni regulace. To mlze
pomoci k nastaveni vhodné cilené Iécby u téchto pacientd.

Diskuse a zavér:

Diskuse je podrobna a oceniuji, jak uvadi vlastni vysledky do kontextu literatury. Podobnych studii zatim
existuje malo, ale celkovd proporce identifikovanych variant vtéto praci je podobnd dosud
publikovanym soubordm.
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Celkové hodnoceni:

Studentka se kdiplomové praci stavéla velmi zodpovédné, prokazala velkou miru samostatnosti,
kreativity a predevsim kritické mysleni potfebné k samostatné védecké cinnosti. Jeji praci jako Skolitel
hodnotim vyborné.
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