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I. OSOBNI A STUDIJNi UDAJE
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Prijment: lha Jméno: Jaroslav Osobni ¢islo: 474300

Fakulta: Fakulta biomedicinského inzenyrstvi

Studijni program: Biomedicinska a klinicka technika

Studijni obor: Biomedicinska informatika

Nézev préce: Detekce CVNV v datech z celoexomového sekvenovani pacientti s neurogenetickym
onemocnénim
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Il. HODNOCENiI BAKALARSKE PRACE
-

o _— Pocet

Kritéria hodnoceni prace bodd

1.  Splnéni cile a vhodnost struktury obsahu bakaldfské prace z hlediska zadaného tématu (splnéni 30
zadani). (0 - 30)*

Kazda ¢ast ¢i véta ze zadani musi mit jasny odraz ve zpracované praci. Excelentné spinéné zadani mlze byt ohodnoceno
maximalnim po¢tem bod@. V poméru rozsahu ¢asti v zadani, kterd neni zcela vhodné ¢i Gplné zpracovéna, se hodnoceni
odpovidajicim zplsobem snizuje.

2.  Teoretickd Uroven a vyuziti dostupné literatury v bakaldrské praci. (0 - 30)* 30

Oponent posuzuje relevantnost teoretické ¢asti k zadani, rozsah resersi a systematické usporadani zjisténych poznatkd.
Pokud prevazuje doslovné prevzeti textl, snizuje oponent hodnoceni az o 15 bod{ (pfirozené za predpokladu dodrzeni
autorskych prav). Dadvodem pro snizeni celkového hodnoceni je déle nedostateny vybér teoretickych poznatk(, literatury
a zdrojd.

3. Rozsah realizaCnich praci (SW, HW), aplikovanych védomosti a znalosti, Urovef metodologického 25
zpracovani a zaveérl prace. (0 - 30)*

Maximalni polet bodd Ize udélit préci, kterd je vhodna k publikovani. Tento aspekt se posuzuje zejména z hlediska
vyznamu pro obohaceni teoretickych poznatkl a ma prakticky vyznam. Obzvlasté pozitivné je hodnoceno vytvoreni
modelu, SW produktu a téz technicka realizace. Za drobné metodologické nedostatky se hodnoceni snizuje az o 5 bodd.
Nekonzistentnost zpracovani s teoretickymi vychodisky a nejasny ¢i ne zcela odborny metodologicky pristup vede ke
snizeni minimalné o 15 bodd. Dalsi snizeni hodnoceni Ize udélit za nedostate¢nou diskusi k zavérdm. Celkem 30 bodd za
velmi komplexni a bezchybnou préaci véetné dalsich aktivit jako je U¢ast na védecko-vyzkumném projektu ¢i grantu, aktivni
Gcast na tvorbé publikaci, patent( ¢i uzitnych vzord.

4, Formalni ndlezitosti a Uprava bakalarské prace (Uroven psani, oznaceni struktury textu, grafy, 10
tabulky, citace v textu, seznam pouzité literatury apod.). (0 - 10)*

Oponent hodnoti formalni naleZitosti z pohledu dodrzeni pravidel o psani, atributl zavéreénych praci, tj. formatovani textu,
struktury prace, seznamu pouzité literatury, vybavenosti bakalafské prace grafy a tabulkami, zplsobu citovani. Za
nedodrzeni jednotlivych pravidel snizuje maximalni hodnoceni o 2 body za kazdy nerespektovany atribut. Rovnéz za
vyskyt gramatickych chyb, preklepl a nevhodné stylistiky a terminologie se snizuje hodnoceni o 2-4 body. V préaci by se
méla objevovat pouze standardni odborna terminologie a to zejména v ceském jazyce (je tfeba hodnotit schopnost
vyjadrovat se technickym jazykem - 2 body), grafy jsou tvoreny podle zésad (viz tolerance a vliv statistického zpracovani -
2 body), u grafil a tabulek jsou patfi¢né legendy a vse je Citelné (2 body), jsou dodrzena cita¢ni pravidla podle 1SO690 a
1S0690-2 (2 body).

5.  Celkovy poéet bodi 95

* Slovni hodnoceni uvedte v komentari.
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I1l. NAVRH OTAZEK K OBHAJOBE
e N

1. V praci zminujete Uskali pouziti dat z WES pro detekci CNV z dlivodu nerovnomérného pokryti pouze kédujicich
oblasti oproti WGS a u finalni kohorty pacient detekujete opakujici se identické oblasti, kde je predikovana delece.
Tento vysledek a mozné falesné pozitivni vysledky vysvétiujete pravé pouzitim dat z WES nebo chybou algoritmu v
pribéhu analyzy. Pochazi data pacientl pouZitd pro vytvoreni CNV modell i pacientl s dédi¢nou hluchotou, kter
jste pouZil pro detekci CNV findlnim modelem ze sekvenacnich béhd se stejnym postupem pfipravy sekvenacnich
knihoven a bylo by mozné potencialni fale$né pozitivni vysledky ovlivnit dal$i Gpravou parametrli normalizace
jednotlivych vzorkd k modelu z "cohort mode"?

2. Zminujete také dalsi alternativy detekce CNV vedle GATK, napf. CNVKit. Provadéli jste analyzu nékterych vzorkd
také timto nastrojem a zkouseli porovnat vysledné predikované CNV na chrl3 a nebo si myslite, Ze je vhodné pro
finalni diagnostiku pracovat pouze s jednim modelem?

3.
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IV. CELKOVE HODNOCENi UROVNE VYPRACOVANI BAKALARSKE PRACE
/7 ™
Hodnoceni**: A (vyborné) B (velmi dobre) C (dobre) D (uspokojive) E (dostatecné) F (nedostatecné)
Pocet bodd: 100 -90 89 - 80 79-70 69 - 60 59 -50 <50

X a a a a a

** v pripadé hodnoceni F (nedostatecné) uvedte podrobny komentar

Bakalarskou praci hodnotim vySe uvedenym klasifika¢nim stupném a doporucuji/redeperucuji k obhajobé.

\_ J
V. KOMENTAR
e N

Bakalarska prace Jaroslava lhy ukazuje vyborné pochopeni jak biologické problematiky vrozenych onemocnéni na
podkladé variability poctu kopii v lidském genomu, tak i bioinformatického zpracovani dat ziskanych metodami
sekvenovani nové generace. Zabyva se velmi dllezitou a aktualni problematikou, jeji teoreticka ¢ast je velmi
srozumitelné a ddkladné zpracovana a opira se o aktudlni publikace z oboru. Cile préce jsou stanoveny jasné,
srozumitelné a byly v praci vSechny zpracovany.

Metodicka ¢ast je peclivé a srozumitelné zpracovana a ukazuje na velmi dobré pochopeni problematiky studentem.
Prace vyuziva k vypocetné naro¢nému zpracovani sekvenacnich dat modernich a v praxi uzivanych nastrojd, jejichz
implementace pro konkrétni aplikace neni jednoduchym Ukolem. Postup analyzy dat je velmi dobfe zpracovan a
zdokumentovén kompletnim skriptem. Formalné je prace zpracovéna a strukturovéna vyborné a byly dodrzeny
vSechny zvyklosti v€etné citacnich pravidel. Jediné, co bych praci vytknul, je pouze kratka diskuse nad vystupy
jednotlivych modell. Ackoliv prace spekuluje o pravdépodobné detekci artefakt(i sekvena¢ni metody a tedy vysoké
mife faledné pozitivnich nélezd, nezabyva se hloubgji zplsoby, jakymi by bylo mozné zvysit specificitu detekce nad
stejnymi daty z WES. Vzhledem k planim vytvorit rozsahlejsi model nad daty vice pacientd doporucuji zamérit se na
zpUsob odfiltrovani podobnych artefaktd.

Celkové hodnotim praci jako vybornou a doporucuji ji k obhajobé. Prace je zpracovana vynikajicim zplsobem a
ukazuje vysoké kvality studenta i vedouciho prace a tymu DNA laboratore KDN 2.LF UK a FNM.
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