POSUDEK VEDOUCIHO DIPLOMOVE PRACE

Autor: Bc. Tereza Kmochova
Nazev prace: Hledani genetickych a molekularnich pficin familiarni formy SAA

amyloidézy

Zadané cile prace, v€etné tématu literarniho prehledu:

Ukolem a cilem této diplomové prace bylo:

1. provést literarni reserSi o problematice amyloiddz se zaméfenim na dédi¢né podminéné
typy AA amyloidoézy, patofyziologii sérového amyloidu A a soucasné metodologické piistupy
ke studiu a charakterizaci genetickych a molekularnich pfic¢in dédi¢né podminénych nemoci
2. ve studované rodiné s AA amyloidézou revidovat a doplnit vS§echny dostupné klinické
informace o progresi nemoci, biochemické vysledky s cilem upfesnit klinicky stav jedincu,
revidovat vysledky dostupnych genetickych dat

3. provést celogenomové sekvenovani u vybranych jedincl a prokazat kauzalitu vybranych

kandidatnich mutaci pomoci vhodnych genetickych a molekularné biologickych metod

Urceni genetické ptriciny by mélo byt podkladem pro zhodnoceni vhodnosti terapeutickych
postupll u postizenych jedinct a ptipadné k ¢astecnému objasnéni funkce SAAL v bunééné

signalizaci.

Pristup studenta k praci s literaturou:

Studentka Tereza zpracovavala téma familiarni SAA amyloidézy, které bylo obsahové zcela
nové, jak pro ni, tak pro nase pracovisté. Literaturu prostudovala do hloubky a informace
komplexn¢ zpracovala. Pouzité zdroje jsou vice nez dostatecné, cituje vice nez 100 odbornych
citaci k danému tématu. Literdrni pfehled na 25 stranach srozumitelnou formou zasvécuje
Ctenafe do pomérné Spletité problematiky amyloidoz a pfinasi i ptehled o pouzitych metodach,
které jsou soucasti postupu zavedeného na naSem pracovisti, pro studium pii¢in vzacnych

geneticky podminénych onemocnéni.



Pfistup studenta k praci v laboratofi:

Tereza pracovala v laboratofi aktivné, snazila se plnit pokyny Skolitele a kolega, kteti ji metody
ucili. Metodické postupy pracovisté obohatila zavedenim nové metody-luciferazové eseje,
pomoci které oveérovala vliv nalezené mutace na promotorovou aktivitu.

Praci si dokazala ¢asové vyborné zorganizovat, protoze je, jako vrcholovy sportovec, od détstvi
zvykld kloubit naro¢né sportovni tréninky s individualnim studijnim planem, a Cas efektivné
vyuzit pro oboje. Diky karanténé méla také dostatek ¢asu vyzkouset si Sirokou skalu metod,
které na naSem pracovisti pouzivame, ne jen ty, co pouzila pii feSeni své diplomové prace.
Naptiklad se podilela i na testovani koronaviru SARS-CoV-2, které se na naSem pracovisti
zavedlo a v pribéhu karantény provadé€lo. Zpracovavala pacientské vzorky, obsluhovala
roboticky systém Tecan, zapojila se do logistiky pfijmu a zpracovani vzorku, a odesilani

vysledkd.

Pristup studenta pfi sepisovani prace:

Zodpovédné piistoupila i K sepsani vlastni prace, vénovala ¢as obsahu i form¢ a proto se ji,
myslim, povedlo predlozit vysledky jasné a srozumitelné.

Tereza, i ptes svij sluchovy handicap, dobfe vladne anglickym jazykem slovem i pismem, tudiz
neméla problém se zorientovat v potiebné literatuie, databazich, programech pouzivanych pro
sestavovani rodokmentl, vazebnou analyzu, vizualizaci exomovych a genomovych dat a jejich

zpracovani.

Splnéni cilt prace a celkové hodnoceni:

Veskeré cile prace byly beze zbytku splnény a dosazené vysledky budou v co nejblizsim obdobi
soucasti publika¢niho vystupu.
Vétime, Ze uréeni genetické piic¢iny bude podkladem pro zhodnoceni vhodnosti terapeutickych

postupt u postizenych jedincti.



Studentka bude prozatim pokracovat v kariéfe sjezdové lyzaiky, ale praci v laboratofi se chce
vénovat 1 nadale, hlavné po ukonceni vrcholové sportovni ¢innosti.

Veskeré pristupy, které si osvojila v priabéhu diplomové préce, zajisté vyuzije i na jiném
pracoviSti. Samostatny pohyb a orientaci v laboratoii bude nezbytné posilit jesté v praxi, ale s
ohledem na jeji peclivost a preciznost bude zajisté platnou soucasti kazdé diagnostické, ¢i
vyzkumné laboratote.

Celkove povazuji praci za zdafilou a navrhuji hodnoceni ,,vyborné* .
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