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Dizerta¢ni spis Mgr. Viktora Straneckého ,,Soucasné metody analyzy genomu a jejich vyusiti
v hledani genetickych pricin onemocnéni* je vypracovédn formou komentafe k souboru sedmi
publikovanych praci popisujicich charakterizaci genetického piivodu vzacnych onemocnéni, ve kterych
Je Mgr. Stranecky hlavnim autorem (1+2) nebo spoluautorem (3). Je tfeba zminit, Ze tyto prace z let
2006 - 2013 tvofi pouze vybér z celkem 22 Elank, na kterych se Mgr. Stranecky spoluautorsky podilf
(PubMed a Zavér dizertaéni prace, str. 34).

Dizerta¢ni spis je koncipovén jako referat dokumentujici kli€ové objevy sméfujici k vyvoji high
throughput analyz s jejich koncepénim uplatnénim ve studiu genetickych pFigin monogenné
podminénych onemocnéni. Nasledujici &ist je vénovéna deskripci metodickych pfistupd pouzitych
v pfilozenych publikovanych pracich zakonéena pfehlednym souhrnem dosaZenych vysledkii a
celkovym hodnocenim publikaénich vystupii Mgr. Straneckého po &as jeho doktorského studia. Jak
vyplyva z textu dizertatniho spisu i z ,, Author’s contributions” v dokladanych &lancich s celkovym
[Frok puLikace=83.815 (IF2013=84.862), dominantni védeckd price Mgr. Strianeckého spo&ivala v
zavedeni a aplikaci modernich pFistupti k fadé genomickych, predeviim high-throughput analyz.
Vyzkumné aktivity Mgr. Straneckého zahrnovaly:

- sekvenovini a CGH analyzy, které prokdzaly, Ze mutace ani CNV v 4BCC2 genu nejsou
zodpovédné za Rotoriv syndrom (Hfebiek et al. Liver Int 2007). Néasledné homozygotni
mapovani s vyuZitim genotypizatniho Cipu a bioinformatické amalyzy vsak umoznily
identifikovat oblast, ve které byly nalezeny pFi¢inné mutace v genech (SLCOIB3 a SLCOIBI)
ozfejmujicich molekularni podstatu Rottorova syndomu, 64 let od jeho popsani (van de Steeg
E et al. J Clin Invest 2012).




- ndvrh, pfipravu a zpracovani dat vlastniho expresniho &ipu pro klasifikaci nemocnych
s defekty ATP syntdzy a identifikaci kandidatnich genii pro toto onemocnéni (Cizkova et al.
BMC Genomics 2008). V navazujici analyze byla pouZita DNA i expresni ¢ipové analyza,
kterou byl identifikovan gen TMEM70. Néslednd mutaéni analyza u studovanych osob
prokdzala, Ze mutace TMEM70 jsou zodpovédné za vrozenou poruchu ATP syntazy (Cizkova
et al. Nat Genet 2008).

- vyhodnoceni vazebné analyzy kandidatniho lokusu pro Sanfilipo syndrom, s ndslednou
expresni analyzou genil obsaZenych v kandidatni oblasti, které umoznilo cilenou analyzu genu
TMEM?76, prokazujici kauzalni vyznam jeho mutaci na vzniku této formy mukopolysacharidézy
(Hrebicek et al. Am J Human Genet, 2006).

- komplexni bioinformatické hodnoceni vazebné a expresni analyzy s vysledky analyzy CNV
a exomovym NGS, kieré byla pfedpokladem identifikace mutaci genu DNAJCS (vietné in
silico analyzy identifikovanych variant) zpisobujici AD formu lipofuscinézy u dospélych
(Noskova et al. Am J Human Genet, 2011).

- bioinformatickou komplexni analyzu zaloZenou na vysledcich exomového NGS a
pfedchozich vazebnych analyz, ktera identifikovala pfiinné mutace v genu ANTXRI
zpisobujicich GAPO syndrom (Stranecky et al. Am J Human Genet, 2013).

Kvalita uvadénych praci je nezpochybnitelnd a zcela nadstandardni; p¥ispévek petenta pak zcela
ziejmy. Vysledky doktorandského studia Mgr. Viktora Straneckého se zasadnim zpisobem podilely a
podileji nejen na vyjimeéné védecké hodnoté celé Laboratoie genomiky a bioinformatiky vedené Doc.
Kmochem na Ustavu dédiénych a metabolickych poruch, ale jsou zdravym zdkladem ,,bioinformatické

Skoly*, ktera posouva vyzkum na celé UK do obdobi next-gen technologii.

PredloZena dizertaéni price, védecké vysledky a osobmost Mgr. Strineckého vice nei

napliiuji poZadavky kladené na absolventy postgradudlniho studia a jasn& prokazuji, %e se jedns

o vyzrdlého badatele, schopného samostatné tvofivé védecké price. Udéleni titulu ,,Ph.D.“ za
jménem tak jednoznainé doporucuji.
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