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Posudek na bakalarskou préci

X skolitelsky posudek Jméno posuzovatele:
[ ] oponentsky posudek Katefina Hodatlova
Datum:
1. 6. 2015

Autor: Tereza Kmochova

Néazev prace:
Soucasné metody a moZnosti vyzkumu vzacnych geneticky
podminénych onemocnéni

[ ] Prace je literarni reersi ve smyslu zvefejnénych pozadavki (pravidel).
X] Prace obsahuje navic i vlastni vysledky.

Cile prace (predmét reSerSe, pracovni hypotéza...)

Cilem prace bylo ziskat pfehled o problematice vzacnych nemoci.

Studentka méla za ukol definovat skupinu vzacnych onemocnéni a
popsat spoleCensky vyznam jejich studia. Dale méla popsat zakladni
biologické mechanismy vzniku vzacnych geneticky podminénych
onemocnéni a v historickych souvislostech uvést pfehled moZnosti
jejich klinické, biochemické a molekularné genetické charakterizace.

V praktické Casti méla studentka provést bioinformatickou analyzu
dat ziskanych pomoci exomového sekvenovani s cilem pokusit se
objasnit genetickou pfi¢inu vzacného onemocnéni u dvou déti

s poruchou funkce ledvin a psychomotorickym postiZenim.

Struktura (Clenéni) prace:

Prace je ¢lenéna do 12 kapitol véetné avodu, diskuse, zavéru a
literatury. Teoreticka Cast je Clenéna do 7 kapitol a praktickou Cast
popisuje 1 kapitola. Vysledky praktické casti jsou zhodnoceny

v diskusi.

Jsou pouZité literarni zdroje dostateCné a jsou v praci spravné citovany?
Pouzil(a) autor(ka) v reSersi relevantni Gdaje z literarnich zdroja?

Prace obsahuje 86 referenci a citaci. Vétsina referenci je relevantnich,
vSechny jsou spravné citovany. Studentka prokazatelné zvladla praci
s referennimi databazemi a manaZery.

Pokud prace obsahuje (nadstandardné) i vlastni vysledky, jsou tyto vysledky
adekvatnim zplsobem ziskany, zhodnoceny a diskutovany?

V praktické Casti pracovala studentka s daty, ktera byla ziskana a
analyzovana v ramci vyzkumné &innosti Ustavu dédi¢nych
metabolickych poruch (UDMP). Vlastni bioinformatickou analyzu
dat provedla Tereza samostatné podle postupi béZné pouzZivanych
v UDMP. Ziskané vysledky diskutuje v rozsahu odpovidajicimu
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omezené znalosti funkce nalezeného kandidatniho genu (pouze 4
citace ve svétové literatufe), a v ramci znalosti adekvatnich studentce
3. ro¢niku studia.

Formalni aroven prace (obrazova dokumentace, grafika, text, jazykova
aroven):
Prace je napsana Ctivé, bez formalnich chyb.

Splnéni cil prace a celkové hodnocent:
Cile prace byly splnény.

Celkové praci hodnotim formou, obsahem i pfistupem studentky
jako vybornou.

Otazky a pfipominky oponenta:

Navrh hodnoceni Skolitele nebo oponenta (bude zverejnén)
X vyborné [ ] velmi dobfe [ ]dobfe [ ] nevyhovél(a)

Podpis Skolitele/oponenta:




