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Posudek na doktorskou disertaéni prici Mgr. Hany Hartmanové
Studivm molekularni podstaty vybranych dédi¢né podminénych onemocnéni

Disertacni prace Mgr. Hany Hartmanové mapuje genomické pristupy k identifikaci kanzalnich
genil d&¢ditn& podminénych vzicnych onemocnéni a na pfiloZenych publikacich ukazuje ptiklady
vyuZziti nékolika z popsanych technik u konkrétnich onemocnéni.

Disertatni price je zaloZena na 7 publikacich v &asopisech s impakt faktorem z celkového
poctu 17 publikacf autorky. U jedné z pfedkladanych publikaci je Mgr. Hartmanov4 prvni autorkou.

Diserta&ni price mé 146 stran véetné pfilozenych publikaci. Je psina Sesky a je roz&lenéna do
2 hlavnich Cisti. Vyznamnou 8ast prace tvoil pFiloZené publikace. V 1. &asti, nazvané , Vzacné
choroby a jejich studiu®, autorka definuje skupinu vzacnych chorob a popisuje metodické piistupy
vedouci k identifikaci genii podmitinjicich tyto choroby. Tabulky a obrazky vhodn& doplituji text a
umoZiiujici snadnou orientaci v problematice. Pfehledné zpracovani této Gasti je dikazem toho, Ze se
autorka ve studovaném tématu vyborné orientuje. Ve 2. &4sti definuje cile prace ve 4 bodech a
popisuje projekty na jejichz YeSeni se podilela v §ir§im historickém kontextu. Tato ¥4st je Castetnsd
strukturovana dle definovanych cild price. Obsahuje zakladni informace o studovanych vzécnych
chorobach, strun& popisuje metodiku, kterd byla p#i studiu t&chto chorob vyuZita a shrnuje vysledky
Jednotlivych publikacf. V ,,Zavéru® autorka definuje sviij podil na feSeni jeddotlivych vyzkumnych
projektli a jeSté jednou shrnuje dileZité vysledky. Prace je opatfena vice jak 90 citacemi. Citace jsou
voleny pfiléhavé, pfiméfeny je i polet recentnich praci. Rozsah citaci odpovidd celkové vyborné
kvalité prace.

Formalni pfipominky:
1. N&které prevzaté obrazky teoretického tivodu jsou velmi $patng Zitelné.
2. Chybi pfehledné shrnuti vysledki fefeni jednotlivych cili prace.
3. Zavéretny piehled hlavnich vysledki neobsahuje reference k jednotlivym piloham,

Chtél bych autorce polozit nasledujici otazky:

1. Jednim z problémii sekvenovani nové generace miZe byt nerovnomérné pokryti genomu
vedouci k tomu, Ze ndkteré dileZité &asti genomu mohou ziistat nepfedteny nebo nemohou byt
spravné usporddany (napf. dlouhé repetitivni sekvence). Je moZné tyto nedostatky odhalit p¥i
zpracovani vysledkl sekvenovani a piipadné jejich vyskyt minimalizovat?

2. Autorkou popsana mutace genu FLHI se manifestuje srdeénim selhdnim (NYHA IV) v
riznych dekédach Zivota jednotlivych pacientd s hypertrofickou kardiomyopatii. Jsou zndmé
tzv. onemocnéni modifikujicich geny v rozvoji hypertrofické kardiomyopatie? Jakou tilohu
maji faktory okolniho prostiedi, napf. biomechanicky stres?

Zavér:

Téma disertalni préce je aktualni. Autorka se podilela na zavedeni molekuldrn& biclogickych
metod, které vyuZzila v projektech zaméfenych na urdeni genetické a molekuldrni podstaty n&kolika
vzécnych d&diéné podminénych onemoenéni. Disertaéni prace dokazuje vybornou teoretickou
pfipravenost autorky a schopnost samostatné v&decké prace. Doporuéuji piijeti disertadni prace Mer.
Hany Hartmanové jako podkladu pro udéleni védecké hodnosti Ph.D.
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