Posudek $kolitele

Magr. AlZbéta Vondrackova pracovala jake postgradudlni studentka v oboru biochemic
a patobiochemie v Laboratofi pro studium mitochondridlnich poruch pii Klinice détského a
dorostového lékafsivi 1. LF UK v Praze od 1.10.2009,

Po celou dobu svého plisobeni vna3i laboratefi se vénovala problematice
mitochondridlnich onemocnéni, zejména deficilu cytochrom ¢ oxiddzy zejménz na
molekularné-genetické trovni. Béhem celého obdobi se podilela na roz§ifovani spekira
molekuldrnich metod zaméfenych na diagnostiku mitochondrialnich onemocnéni, tak i na
dalsf onemocnéni, kierd jsou pfedmétem zdjmu Laboratofe pro studium mitochondridlnich
poruch (napf. dé&diéné poruchy glykosylace. tyrosinémie). V ramei postgradudlniho studia
absolvovala Mgr.Vondrakova Fadu praktickych i teoretickych kurzl a byla fesitelem projektu
GAUK.

Béehem svého studia vyuZivala, a podilela se pak na jejich zdvadéni do rutinni praxe,
moderni molekuldrng genetické metody s cilem objasnit genetické priciny poruch cytochrom
¢ oxidazy u détskych pacientll. Nejdiive se se zabyvala metodou analyzy kiivek tani DNA
molekul, kterou vyuZila k mutaéni analyze exond 15 gend pro strukturdlni podiednotky a
asemblacni faklory cylochrom ¢ oxiddzy u 60 pacientd (vysledky bvly publikovany).
Nasledovala analyza na drovni celého genomu u t&chto pacientll a to konkréiné analyzy
mnozstvi kopil DNA pomoci DNA mikroéipti. Vysledky byly také publikovany. V poslednich
3 letech se vénovala zavadéni sekvenovani nové generace pro pacienty s mitochondridinim
onemocndnin. Ve spoluprdci s kolegy z UDMP vypracovala seznam gend pro cilené
resekvenovani mitochondridlniho exomu a nasledné se zapojila do jeho analyzy (pHprava
DNA knihoven). Je zapojend do vyhodnocovani dat zexomového sekvenovani, jejich
ovéfovani a charakierizaci vzhledem k fenotypu pacienta (vysledky byly prezentoviny na
fade¢ zahrani¢nich konferenci). O piinosu AlZb&ly Vondraékové pro nadi laboratol svedéi
nejen ucast na fadé nadich grantovych projekid, ale i vlasini vysledky jeji védecké prace
publikované v ¢asopisech (pf. European Journal of Human Genetics) a také vyznamné pomoc
pfi zavadéni novych postuptl do rutinni diagnostiky.

Doktorandskou dizertacni praci s nazvem ,.Genelic causes of cylochrome ¢ oxidase

o

deficiency in children™ dokonéila v prosinet 20 %3

V Praze dne 16.12.2013
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