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Oponentsky posudek disertaéni prace

Vyuziti metod celoexomového sekvenovani pro studium
vzacnych dédi¢né podminénych chorob.

Ing. Lenky Piherové

studentky doktorského studijniho programu Molekularnf a bunééna biologie, genetika a virologie
1. Lékarské fakulty Univerzity Karlovy Praha.

Disertaéni prace Ing. Lenky Piherové se zahyvéa aplikaci masivné paralelniho sekvenovani,
zvlasté pak exomového sekvenovani, ve vyzkumu a diagnostice vzacnych dédiénych nemoci.
Téma je aktualni, aplikace novych metod pfinaSi jak mnoZstvi novych v&decky a diagnosticky
vyuzitelnych informaci, tak i fadu novych problém( spojenych s mnoZstvim a komplexnosti
vystup( masivné paralelnino sekvenovani.

Doktorandka se v rlznych projektech podilela na prakticky véech krocich analyzy od izolaci
genetického materialu pfes pfipravu knihoven a sekvenovani po filtrovani a identifikaci
potencialné kauzalnich variant a ovéfeni jejich vyznamu dalS§imi testy. Vystupem je fada
publikaci v kvalitnich recenzovanych odbornych ¢asopisech, které dokazuji védecky pfinos
prace doktorandky, ale pfedeviim byly identifikovany nové kauzalni varianty gendl, které
umoziuji pfesnou diagnostiku nemoci v zasaZenych rodinach.

Diserta&ni prace ma formu komentovaného souboru publikaci doplnénych kratkym Gvodem do
problematiky masivné paralelniho sekvenovani a zpracovani sekvenaénich dat. Tato forma
pfehledné dokumentuje praci doktorandky na rliznych projektech pracovidté souvisejicich s
tématem prace.

Doktorandka ve své praci dokazuje schopnost tymove i samostatné tvofivé védecké prace.
Podilela se na fe3eni védeckych projektl, které piispély jak k rozvoji poznani o vzécnych
dédiéné podminénych chorobéach, tak i k adaptaci novych modernich metod v diagnostice.

Disertacni praci doporucuji k obhajobé podle § 47 vysokoSkolského zakona 111/98 Sb.
Disertaéni prace prokazuje pfedpoklady doktorandky k samostatné tvorfivé védeckeé praci a k
udéleni titulu Ph.D. za jménem.
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