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Zadané cile prace, véetné tématu literarniho piehledu:

Studentka poskytla v ivodni reSersi zvoleného tématu schopnost vybrat podstatné informace
a vhodné zformulovat véty pro zasvéceni ¢tenafe do problematiky. Cilem prace bylo re-
analyzovat DNA molekulu zhruba 100 pacienti se suspektni diagnézou FAP, u kterych se

v minulosti (1995-2004) nepodafilo najit kauzalni mutaci v genu APC, ¢&i MUTYH. Re-
analyza spoCivala v pouziti NGS sekvenovani genti panelu CZECANCA v1.2. V pfipadé
pozitivniho zachytu se studentka méla pokusit vysvétlit davod, pro¢ se diive dostupnymi
metodami nepodafilo mutaci objevit. V pfipadé opétovné negativity se studentka méla
zaméfit na piipadné vylepSeni nasledné verze CZECANCA panelu a piispét tak k vylepSeni
moznosti pro budouci suspektni FAP pacienty.

Pristup studenta Kk prici s literaturou:

Studentka volila vhodné zdroje k popisu své problematiky. Jedna se z velké &asti o zdroje
aktualni. Mezi autory je mnoho evropskych, coz je vzhledem ke genetickym specifikim této
populace velmi vhodné. V praci je uvedeno 204 citovanych zdroja literatury. BohuZel jsem
zjistila az po vytisténi a odevzdani prace, Ze studentka neuvadi publikaci, ktera by se tykala
samotného panelu CZECANCA, konkrétné: Soukupova J. et al. CZECANCA: CZEch CAncer
paNel for Clinical Application Klin Onkol. 2016,;29 Suppl 1:546-54. Czech. doi:
10.14735/amko2016s46. PMID: 26691942, coz beru vice jako svou chybu.

Pristup studenta k praci v laboratofi (pfistup pfi ueni se novych metod, aktivita,
samostatnost, systemati¢nost prace i dochazky do laboratofe): MoZnost pracovat v laboratofi
studenku velmi bavila. V Gvodni fazi projektu byla zaskolena do zakladnich metod a do
spravné laboratorni praxe. Vnimam ji jako bystrou, chapavou a pomérné systematickou a
pilnou, nebéla se sama navrhnout dalsi postup a obhajit si duvody pro jeho zvoleni, praci
dokazala provadét samostatné. Laboratorni ¢ast projektu byla ovlivnéna pandemickou
situaci, nicméné kdykoliv bylo jen trochu mozné pfijit, tak toho studentka vyuzila. Kdyz
udélala chybu, tak se nehroutila a postup zopakovala. Samoziejmé je znat jeji nezkusenost,
kterou miZe zlepsit jen Cas a praxe.

Pristup studenta p¥i sepisovani prace:

Sepisovani této prace ukazalo Petfin velky talent poprat se s velkym objemem informaci,
kter¢ je nutn¢ shrnout jen do omezeného rozsahu. Studentka zvolila systém psani prace po
Jednotlivych kapitolach, ke kterym jsem méla pfistup pies cloudové prostiedi a mohla
korigovat. Nejprve vhodné zacala literarni reSersi, ktera i ji samotné pomohla nasmérovat

k spravnému provedeni laboratorni ¢asti. Jako nejslabsi kapitolu vnimam Material a metody,
kde véfim, Ze se Ctenafi mize hif orientovat. Nicméné postup pfipravy NGS knihovny je




naro¢ny a tudiz popis procedury vyzaduje podrobné sepsani. Ovéfeni piitomnosti variant
nezavislymi metodami ukdzalo nutnost vyuziti mnoha metod, které v této ¢asti prace musely
byt rovnéz viechny uvedeny. Casti Vysledky a Diskuze vnimam jako velmi kvalitni, dobie
strukturované a formulované.

Splnéni cili prace a celkové hodnoceni:

Studentce Petfe se podafilo re-analyzovat mensi ¢ast vzorki nez bylo ptivodné zamysleno
78/100. Nebylo to zpusobeno jeji laxnosti, ale okolnostmi, které nemohla ovlivnit (pandemie,
nedostatek DNA materialu, nekvalitni DNA). U pivodné negativnich se podafilo detekovat
variantu v genu APC u celkem 18% pacientti, v jinych genech nez APC, ale majicich
souvislost s fenotypem Cetné polypozy, u celkem 11%. U tfetiny vzorku bylo tedy mozné
uzaviit jejich klinicky obraz jako dédi¢nou nadorovou predispozici. Tato informace bude
vyuzita klinickymi genetiky pro prediktivni testovani pfimych pfibuznych. Vysoka mira
zachytu byla az piekvapiva. U pacienti, kde se nepodatilo kauzalni DNA variantu odhalit,
Petra uvadi ¢ast takovych, kde nalezena varianta neni zatim jasné definovana se vztahem ke
klinickému projevu (varianty typu VUS, 13%. Zbyla ¢ast (56%) nema ve vySetfenych
genech variantu, kterd by mohla jejich klinicky obraz vysvétlit. Petra vSak dokazala
navrhnout jiné geny, o které by mohla budouci verze CZECANCA panelu byt rozsitena,
nebo jin¢ postupy, které by mohly naptiklad odhalit netradi¢ni genové piestavby.

Petra se v roce 2021 aktivné zcastnila SVK, kde shrnula své vysledky prace v ramci e-
posteru. Jeji abstrakt byl i vybran na prezentaci na evropské konferenci ESHG, ktera se kona
letos na konci srpna v online prostredi.

Petra zaroven studovala dvé Skoly a ptivodné jsem se bala, aby zvladla napor posledniho
ro¢niku tim spi§, Ze vSe probihalo za pandemie a vielijakych omezeni. Petra se s tim
dokézala skvéle vypotadat a rozhodné jsem v pribéhu prace na jejim projektu
nezaznamenala, Ze by néco $idila.
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