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Předmětem předkládané diplomové práce bylo zhodnocení výskytu abnormálních variant 

v počtu opakování v genomu pacientů s diagnostikovanou poruchou autistického spektra. 

Příčiny tohoto velice variabilního neurobehaviorálního postižení jsou komplexní se 

zastoupením jak genetických a epigenetických faktorů, tak i působení vnějšího prostředí a je u něho 

odhadována vysoká míra dědičnosti. Hlavním cílem práce bylo statistické zpracování záchytu 

abnormálních nálezů CNV u pacientů s PAS v závislosti na míře komplexnosti jejich postižení a výskytu 

neurovývojových poruch v jejich rodinné anamnéze.   

Diplomová práce je členěna na teoretický úvod, který je přehledně a dostatečně zpracován, 

metodiku a dále výsledky, které jsou dokumentovány přehlednými grafy a tabulkami, následně 

adekvátně diskutovány a porovnány s dostupnými recentními publikovanými poznatky, jejichž rozsah 

byl víc než dostatečný.   

Kladně hodnotím a oceňuji schopnost diplomantky rychle se přizpůsobit prostředí laboratoře 

a naučit se novým metodám, rovněž i její manuální zručnost při laboratorních postupech molekulární 

cytogenomiky. Vyzdvihnout musím i její schopnost vyhledávat a zpracovávat relevantní literární 

zdroje a graficky vyjádřit získané výsledky. Vytknout mohu snad jen poněkud rozvláčnější styl 

písemného vyjadřování, který sice dokumentuje bohatou jazykovou vybavenost diplomantky, avšak 

pro dosažení potřebné výstižnosti bylo nutné práci výrazně zestručnit. Jsem nicméně přesvědčena, že 

studentka bude mít v budoucí každodenní laboratorně vědecké činnosti, pro kterou má kvalitní 

předpoklady, mnoho příležitostí se této úspornosti naučit.  

Předložená diplomová práce bez pochyby odpovídá po formální i obsahové stránce 

požadavkům kladeným na tento typ práce. Autorka prokázala orientovanost v dané problematice, 

schopnost odborné laboratorní práce a výsledky její studie jsou jistě přínosem k celkovému poznání 

problematiky příčin poruch autistického spektra. Doporučuji diplomovou práci Bc. Markéty 

Dvořákové k obhajobě a navrhuji hodnocení výborně. 
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