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Vyuziti novych sekvena€nich technik v biomedicinském vyzkumu

Zadané cile prace, véetné tématu literarniho prehledu:

1. Podat ptehled novych, komeréné dostupnych metod sekvenace genomu (platformy
454 Life Science, Applied Biosystems, Illumina, Helicos), vysvétlit princip na kterém

tyto metody pracuji a nastinit smér, kterym se ubira dalsi vyvoj na tomto poli.

2. Porovnat a zhodnotit aktualné¢ dostupné mapovaci algoritmy pro rekonstrukci dat
sekvenatoru SOLiD4
3. Provést analyzu dat ziskanych sekvenaci exomu pacienta s adultni formou

autozomalné dominantni neurondlni ceroid lipofuscindzy
4. Definovat a funkéné anotovat unikatni mutace nalezené v analyzovaném vzorku

5. Propojit vysledky této analyzy s dalSimi experimentalnimi daty z vazebné analyzy,

analyzy expresnich profilt a funk¢ni anotace

6. Definovat mnozinu kandidatnich mutaci a ovéfit jejich segregaci s fenotypem ve

studované rodiné

7. Definovat potencidlné kauzalni mutaci(e) pro nasledné funkcni ovéteni

Pristup studenta k praci s literaturou:

vyborny

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

vyborny

Pristup studenta pri sepisovani prace:

velmi dobry




Splnéni cila prace a celkové hodnoceni:

Anna Pristoupilova splnila vS§echny zadané cile prace, teoreticky i prakticky zvladla
nové bioinformatické metody analyzy sekvenacnich dat, prokazala schopnost
samostatné pracovat v laboratori, zvladla zdkladni techniky analyzy nukleovych kyselin
(izolace DNA/RNA, PCR, sekvenovani, klonovani, genotypovani, studium genové
exprese pomoci DNA ¢ipii) a jeji prace prispéla k identifikaci a charakterizaci genu
podminujiciho adultni formu neuronalni ceroidni lipofuscinosy.

K zadanym tkoliim prFistupovala aktivné, se zajmem.

Jeji praci hodnotim vyborné.

Navrh hodnoceni skolitele:

DX vyborné¢ [ ] velmi dobie [ |dobie [ ]nevyhovél(a)

Podpis skolitele:




