Posudek oponenta bakalarské prace

Jméno a pfijmeni uchazeCe/ky : Lujza Milotova

Nazev prace: Bioinformatické pfistupy k vyhodnoceni frekvencnich populacnich dat
zaloZenych na sekvencnich polymorfismech DNA

A. Bodové hodnoceni jednotlivych aspektt prace (oznacte pravé jednu z moznosti)

1. Rozsah BP a jeji clenéni

X

A - pfimérené, odpovidaji charakteru BP a vyznamu jednotlivych ¢asti

B - nevyrovnané, ¢lenéni neni logické n. rozsah jednotlivych ¢asti nekoresponduje s jejich vyznamem

C - uspokojivé, rozsah nékterych ¢asti nedostacuje

N - nedostatecné

2. Odborna spravnost

wews

B - velmi dobrd, s ojedinélymi drobnymi zdvadami (nejasnost vykladu, chyby ve vzorcich nebo chemickych
nazvech, nedokonaly popis metod nebo vysledki)

C - uspokojiva, s Cetné€jSimi drobnymi zavadami

N - nevyhovujici, s hrubymi chybami

3. Uvedeni pouzitych literarnich a j. zdroji

X

A - bez pripominek, vSechny prevzaté ddaje s citaci zdroje, celkovy pocet citaci odpovida charakteru prace

B - uspokojivé, s obCasnymi neobratnostmi zejm. v umisténi odkazi, nebo s celkové niz$im poctem citaci

C - s vaZnéjsSimi zavadami, napt. prevaZuji "nestandardni" odkazy na ucebnice, prednasky, webové stranky,
nebo se ojedinéle vyskytuje opominuti odkazu na zdroj prevzatych dat

N - nevyhovujici, velmi malo citaci, ev. rysy plagiatu (Casté opomijeni odkazu na zdroj prevzatych
dat, popf. opsani velkych casti textu)

4. Jazyk prace

X

v

B - velmi dobry, ojedinélé stylistické neobratnosti, gramatické n. pravopisné chyby

C - upokojivy, Cetnéjsi slohové neobratnosti, gramatické n. pravopisné chyby, ojedinéle se vyskytuji
obtiZné srozumitelné n. nejednoznacné formulace

N - nevyhovujici, s cetnymi hrubymi chybami

5. Formalni a graficka aroven prace

X

A - vyborna, bez pteklepti a chyb ve formatovani

B - velmi dobra, ojedinélé chyby forméatu citaci, pieklepy, chybéjici zkratky apod.

C - uspokojiva, s ojedinélymi vétSimi (napf. vynechani stranky) nebo CetnéjSimi drobnymi chybami

N - nevyhovujici, s cetnymi hrubymi chybami

Pripadny slovni komentar k bodiim 1. az 5.:




Prace obsahuje nékteré nepresnosti. Pro samotnou praci nejsou podstatné, ale povazuji za dobré je
zminit.

" Az priblizne 99,9 % z celkovych 3 milionov bazovych parov v 'udskom genome je pre
vSetkych I'udi spolo¢nych."
Citovany zdroj (PMID:11148583) je odhad starSiho data a nezahrnuje vétsi strukturni variace.

Skutecna variabilita je priblizné pétkrat vétsi, viz napriklad (PMCID:PMC1964779), doporucuji
tedy pouZzit novéjsi odhad 99.5%.

"Priemerne sa vyskytuji kazdych 300 nukleotidov, co znamena, Ze v 'udskom genome je
priblizne 10 milionov SNP."

Toto tvrzeni je ve své jednoduchosti oSidné, zaleZi na studované populaci a definici. Tak jak jsou
SNP v této praci uvedené, tedy vSechny jednobazové rozdily bez ohledu na jejich frekvenci v
populaci, je Cislo znacné podcenéné (prinejmensim 85 mil). Na druhou stranu, pokud byl zamér
nastinit variabilitu typického lidského genomu, pak je Cislo precenéné (<5 mil), viz napf.
PMID:26432245. At uZ je uvedené jakékoliv Cislo, mélo byt bliZe vysvétleno.

"V sucasnosti nastupuju sekvenacné metddy vysokej priepustnosti druhej generacie (angl.
high-throughput - next generation sequencing, HT-NGS), ktoré umozZiuju sekvenovanie
jedinej molekuly."”

Toto neni zcela spravné. NeSt'astné zvoleny termin "next-generation sequencing, NGS" se zacal
pouZivat pro masivné paralelni metody druhé generace vyvinuté na prelomu stoleti. Diky nim bylo
Illumina sequencing. Nanopore a PacBio patfi mezi metody tfeti generace, které prinaSeji moznost
Cist vétsi useky DNA v celku (long read sequencing).

"Ultimatnou sekvenacnou platformou sa stava Oxfordské nanoporové sekvenovanie"
Oxford Nanopore ma maly podil, mensi nez technologie PacBio. Zdaleka nejvice sekvenci DNA se
dnes celosvétoveé Cte na pristrojich Illumina.



Obsahuje-li prace i vlastni vysledky uchazece/ky (nejsou povinnou soucasti prace), pak prosime o
Vase stanovisko k nasledujicimu:

Jsou Fadné stanoveny a vysvétleny cile experiment?

Je mnoZstvi experiment adekvatni k cilim?

Je dokumentace vysledka dostacujici?

Jsou vysledky diskutovany a zasasezeny do kontextu existujici literatury?

Pripadny dalsi slovni komentar k vysledkiim autora:

B. Obhajoba

Dotazy k obhajobé (povinnd cdst posudku)
Vyhrady:
» github repository by mélo obsahovat README ¢i INSTALL soubor popisujici, jakym

zplisobem nainstalovat potfebné zavislosti. Soubor by mél rovnéz popsat, jak spustit
testovaci scripty

* scripty by mély byt psané tak, aby se pfi chybé jednoho z ptikazi prerusil cely script, to se
da zajisti napt. pomoci “set -e

* opétovné spusténi preruSeného scriptu by nemélo vést k chybé, napr. pokud stahovany
VCF soubor jiZ existuje. Idedlné by script mél zajistit, aby se velky soubor nestahoval
znovu, pokud jiZ existuje

C. Celkovy navrh
Praci doporucuji k prijeti k dalSimu fizeni: ANO / NE
Navrhovana celkova klasifikace: 2

Datum vypracovani posudku: 10.6.2024

. - . . - ( -
Jméno a prijmeni, podpis oponenta (SIS): Petr Danécek *‘)C\// %{x

Instrukce pro vypracovani a odevzdani posudku:
® Pro vypracovani posudku bakalafské prace pouZijte tento formulér.
* Posudek miiZete sami vloZit do SIS, anebo s predstihem zaslat v elektronické podobé na
adresu: marian@natur.cuni.cz, a dale zajistit dodani podepsaného originalu (v 1 vytisku,
jako soucast protokolu o obhajobé) na sekretariat Katedry bunécné biologie P¥F UK (p.
Rizickovd), Vini¢na 7, 128 44 Praha 2. Podepsany original posudku musi byt dodan pred
vlastni obhajobou, bez ného nesmi byt obhajoba zahéajena!




e Student by mél byt s posudkem sezndamem nejméné tii dny pred obhajobou — posudek mu

muZete poslat Vy nebo Vas preposleme.




