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Zadané cile price, véetné tématu literarniho piehledu:

Studentka nastoupila do 1. ro¢niku magisterského studia v roce 2016. Po zadatku studia
na Pfirodovédecké fakulté se v ramci své vyzkumné ¢innosti jisty Sas zabyvala jinym tématem, neZ je
téma piedloZené prace. Vlastni téma diplomové prace proto zapocala pod mym vedenim fesit az
témef na konci 1. roéniku studia. Diky své laboratorni zruénosti a samostatnosti se béhem né&kolika
mesicl vpravila do studované problematiky a v souladu se zadanim zcela samostatné provedla
vSechny analyzy.

Mimo vysledkd popsanych v diplomové praci, provedla screening genu RHO u rodiny s vyskytem
autozomélné dominantni retinitis pigmentosa a vysledky price prezentovala ve formé vyzadané
pfednasky na 18. Studentské védecké konferenci, 1. LF UK. Je také spoluautorkou na posteru na 19.
Studentské védecké konferenci, 1. LF UK zaméfeného na hledani molekuldmé-genetické piiciny
onemocnéni u pacienta s achromatopsii.

Cile diplomové prace Jany Moravikové byly:

* studovat molekuldmé genetickou pfi€inu dysgenezi pfedniho segmentu oka na souboru 12
probandi vySetfenych na Oé&ni klinice 1. LF UK a VFN v Praze.
piispét k obecnému poznani molekularné genetickych piicin této skupiny chorob
zdliraznit a ovéfit vhodnost celoexomového sekvenovani u téchto klinickych jednotek
v diagnostickém procesu
ovéfit vhodnost metody Exon trappingu pro verifikaci potencialng sestiihovych mutaci
zlepsit klinické poradenstvi pacientiim a jejich rodindm a tim napomoci pfi planovani Zivotnich
cilii a rodiCovstvi, véetné piipadné preimplantagni/prenatalni diagnostiky

Pomoci ptimého sekvenovani kodujicich iseki a piilehlych intronovych oblasti genu PAX6 byly u 3
probandii nalezeny v heterozygotnim stavu mutace c.183C>G; p.(Tyr61%), ¢.1032+1G>A a
¢.1183+1G>T. U dalSich 9 pacientii bylo provedeno celoexomové sekvenovani, které vedlo u jedné
probandky k nalezeni mutace ¢.622C>T; p.(Arg208Trp) v genu PAX6 a u dalii probandky k nalezu
dvou mutaci v genu FOXE3 ¢.244A>G; p.(Met82Val) a ¢.541delG; p.(Glul81Lysfs*26). U dalsich 7
probandii nebyly detekovéany zadné potencidlné patogenni varianty ve zndmych genech asociovanych
s vyskytem dysgenezi pfedniho segmentu. Segregace mutaci s onemocnénim byla v rodinach dale
ovérovana pomoci Sangerova sekvenovani. Metodou Exon trappingu bylo prokdzino, Ze mutace
¢.1032+1G>A a c.1183+1G>T naruduji sestiih PAX6.

U probandi bez detekované patogenni varianty je naplanovdna analyza|podtu kopii a pFipadné
celogenomové sekvenovani, které bude probihat jiz v ramci postgradualnihg studia Jany Moravikové
a za podpory projektu GAUK, kde je studentka hlavni feSitelkou.

Ptistup studenta k praci s literaturou:

Studentka vyhledava udaje v literatufe zcela samostatné, je schopna spravné posoudit publikované
udaje z hlediska dileZitosti a v kontextu ostatni literatury. Béhem diplomové prace se nauéila
pracovat s citatnim manazerem (Endnote).




Pristup studenta k praci v laborato¥i (pfistup pii uéeni se novych metod, aktivita,
samostatnost, systemati¢nost prace i dochazky do laboratofe):

Aktivni, samostatna studentka, kterd pracuje velmi systematicky s vybornou dochazkou, odpovidajici
maximalnimu vyuZiti ¢asu v laboratofi véetné planovani experimenti. RovnéZ samotny design
experimentd zvladala samostatné s miniméalni pomoci.

Diplomova prace byla pomémé metodicky naro¢na (ndvrh primert véetné optimalizace PCR reakci,
piiprava vzorkl na pfimé sekvenovéni, hodnoceni dat z piimého a celoexomového sekvenovani,
prace s databazemi a predikc“:nimi programy, vybér restrikénich enzymu na zaklonovani fragmentu do
vektoru, kontrola spravné ligace). Funkéni analyzy probihaly na Ustavu molekularni genetiky (AV
CR), kam studentka dochazela samostatné, pokud to bylo nutné i ve velernich hodinach nebo
o vikendech.

Pristup studenta p¥i sepisovani price:

Aktivni, veSkeré naméty a piipominky vZdy zpracuje a doplni samostatné potiebné informace.
Samostatné vyhledava relevantni literaturu a cituje zdroje.

Splnéni cilit prace a celkové hodnoceni:

V souhrnu lze fici, ze diplomova price Jany Moravikové splnila pivodné predsevzaté cile a
v nekterych ohledech i pfedéila naroky kladené na studentku. Jedna se o systematicky pracujici velmi
peclivou studentku a z jejiho pfistupu lze poznat, ze védecka prace ji bavi. Podrobnd molekularné
geneticka vySetieni pacientil s dysgenezemi predniho segmentu oka, které studentka provedla, méla i
ptimy dopad v klinické praxi.

Rovnéz finalni zpracovani diplomové prace povaZuji za velmi zdafilé a diskusi v ni obsaZenou
za odpovidajici pozadavkim kladenym na diplomovou praci véetn& spravného pouziti a citovani
literArnich zdroji.

Studentka ziskala fadu originalnich vysledki, které byly prezentovany formou posterového sd&leni
na konferenci ,,18. Mezioborové setkani mladych biologi, biochemikii a molekuldrnich biologii®.
Tyto vysledky budou dale publikovany v impaktovaném mezinarodnim Easopise a budou zdkladem
pro jeji dalsi védeckou praci.

Vysledky a osvojené znalosti ziskané b&hem diplomové prace studentka Jana Moravikova
kontinudlné vyuzije na naSem pracovisti v ramei postgradualniho studia.
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