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Zadané cile prace, véetné tématu literarniho prehledu:

1) Urcit patogenitu nalezené de novo varianty v genu KDMS5C u pacienta s X-vazanou
poruchou intelektu typ Claes-Jensen pomoci molekularné genetickych analyz a tyto analyzy
porovnat (sekvenovani transkriptu, RNA sekvenovani a stanoveni metylacniho stupné u
vybranych promotorovych oblasti).

2) Stanovit epigenetické profily pomoci metod metyla¢niho sekvenovani a mikro€ipt a
porovnat obé metody u vybrané skupiny $esti pacientll s neurovyvojovym onemocnénim,
kteti maji variantu v genu ARIDIB, ATRX, BRWD3 ¢ KDMS5C.

Literarni piehled je zaméfen pfevazné na ustanoveni metylace DNA a na vztah mezi
histonovymi modifikacemi a DNA metylaci. Znalost téchto procest je zdkladem k pochopeni
metody stanoveni epigenetickych profilti u pacientli s neurovyvojovym onemocnénim.

Pristup studenta k praci s literaturou:

Studentka pro svou diplomovou praci zvolila t¢éma nové diagnostické metody, kde bylo
potiebné objasnit molekularné genetické pozadi, na kterém se tato metoda zaklada. Studentka
se s obtiznym tématem vypotadala velmi dobte, pracovala samostatn¢, aktivné vyhleddvala
relevantni odborné publikace, dobfe se v literatui'e orientovala a spravné nalezené informace
interpretovala. Prace obsahuje vice neZ 100 citaci odborné literatury.

Pristup studenta k praci v laboratori (pfistup pii uceni se novych metod, aktivita,
samostatnost, systemati¢nost prace i dochazky do laboratote):

Studentka dochézela do laboratote pravidelné od 3. ro¢niku vysoké Skoly. V laboratofi byla
samostatnd, velmi pecliva a prokézala, ze dobte chape princip jednotlivych metod. O jejim
zapojeni v laboratofi svédci 1 velky pocet laboratornich metod uvedenych v této praci. Kromeé
laboratorni prace se podilela 1 na bioinformatickém vyhodnocovéani ziskanych dat, 1 zde
prokézala nadprimérné schopnosti pfi jejich zpracovani.

Pristup studenta pri sepisovani prace:

Studentka sepisovala svoji praci velmi peclivé, metody, vysledky a diskuzi zpracovala
nadprimérné dobfte. Urcité téZkosti méla pfi zpracovani tvodni ¢asti literarniho piehledu,
nikoliv s pochopenim problematiky, ale pfimo s psanym projevem. Nicmén¢ téma bylo velmi
slozité a obsahové na diplomovou praci naro¢né. Studentka i v tomto sméru béhem
zpracovani diplomové prace ucinila velmi vyrazny pokrok.

Splnéni cilt prace a celkové hodnoceni:

Studentka cile zadané prace splnila. Celkové bych vyzdvihla jeji praci v laboratofi, orientaci
pii studiu odborné literatury a pii zpracovani dat. Praci studentky hodnotim vyborné a
doporucuji praci k obhajobg.
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