Skolitelsky posudek

ndzev diplomové prdce: Molekuldrné genetickd analyza chromozomalni oblasti 8924 u pacientl
s trichorhinofalangealnim syndromem nebo izolovanymi exostézami

autorka prdce: Michaela Klugerova

cil prace: Cilem diplomové prace bylo analyzovat chromozomovou oblast 8g24 (zejména geny TRPS1 a EXT1) a
odhalit moZné pfriciny vzniku onemocnéni u souboru 8 pacientl s trichorhinofalangedlnim syndromem a 8
pacientl s izolovanymi exostozami.

formdini ndleZitosti: Diplomova prace spliiuje véechny kladené formalni naroky. Clenéni prace je standardni,
obsahuje abstrakt, klicova slova, seznam zkratek i seznam pouzité literatury. Literatura je citovana radné a
pfipustnym zplsobem. Seznam literatury nema zcela jednotné formatovani a obsahuje drobné chyby. Text
prace je doplnén obrazky a tabulkami, jez jsou Fadnym zplsobem oznaceny a popsany.

literarni reserse: Literarni reSerSe je zpracovana velmi kvalitné. Autorka prokazuje vybornou schopnost
dohledavat publikace, vybirat z nich relevantni informace a ty syntetizovat a davat do souvislosti. Text reSerse
ma logickou souslednost, je stylisticky dobfe zpracovany a informacné hutny. Obecné povaZuji tuto cast
diplomové prace za nejzdafrilejsi a v praci s informacemi spatfuji autorcinu nejsilnéjsi stranku.

materidl a metody: Soubor pacientl s trichorhinofalangealnim syndromem je maly, coZz oviem odpovida
pomérné vzacnému vyskytu tohoto onemocnéni, stejné jako kvalitativnimu charakteru vyzkumu. Doplnén je o
soubor pacientl sizolovanymi exostézami. PouZité metody jsou popsany velmi detailnim zplsobem, ktery
misty sklouzavd az k ponékud banalnim informacim, na druhou stranu ovSem svédci o autorciné snaze o
preciznost.

vysledky a diskuse: Ziskané vysledky jsou zpracovany vcelku prehledné a interpretovany korektné. V pfripadé
jednoho z pacientl absentuji klinické Gdaje, ovSem tato skutecnost nejde na vrub autorky prace. Vysledky
analyz DNA jednoho z pacientld byly jesté dodatecné ponékud reinterpretovany, resp. zpresnény. Diskuse
vcelku obsahle reflektuje autorcina zjisténi a konfrontuje je s publikovanymi pracemi. Pozornost je vénovana
jak dil¢im nalez(m, tak faktu pomérné malého mnozstvi odhalenych mutaci. Samotny text vysledkl a diskuse je
dosti nevyrovnany. Pasaze, v nichZ autorka pracuje s prevzatymi informacemi, jsou zpracovany kvalitné, oproti
tomu pasdze, kde popisuje vlastni zjisténi ¢i Uvahy, jsou co do pojmoslovi i stylistiky ponékud méné zdafrilé.

praktickd prdce: Co se tyCe autorciny vlastni prace v laboratofi, vyzdvihl bych zejména jeji snahu o preciznost
pfi provadéni vsech analyz. Autorka si osvojila metodu MLPA a reakce spojené se sekvenaci, ackoli spise
,Uzivatelsky”. VyuZivala téZ konzultace s ¢lenkami Laboratore sekvenace DNA (servisni pracovisté biologické
sekce). Autorce bych vytkl snad jen aZ nekritické spoléhani se na doporuceni druhych, resp. nizkou snahu o
vlastni invenci (tedy v pripadé vyskytu problému snahu reseni spise ,zjistit”, nezli ,,vymyslet”). To ovSsem nijak
neznehodnocuje vlastni provedenou laboratorni praci.

celkové hodnoceni: Domnivdam se, Ze prestoze obsahuje drobné nedostatky, které by byvalo bylo tfeba
,dotahnout”, je posuzovana diplomova prace celkové zdafilda a spliuje na ni kladené naroky, procez ji

doporucuji k obhajobé a navrhuji ji hodnotit stupném ,vyborné” nebo ,velmi dobfe” s ohledem na nazor
oponenta a prabéh vlastni obhajoby.

v Praze dne 24. 5. 2015 Roman Solc



