Organizacni pokyny
Kolokvium VL - LF MU jaro 2013

Terminy budou vypsdny v IS
Na kazdou hodinu max 4 studenti

1. otdzka z laboratornich metod pisemné (cytogenetika, DNA diagnostika)
2. otdzka Ustné (klinicka genetika)

Klinicka genetika

1. éim se zabyvd obor lékar'skd genetika - uved'te zdkladni skupiny onemocnéni,
skupiny pacienti a druhy laboratornich vySetfeni, kterd se pouZivaji v lékarské
genetice.

2. Uved'te typy dédicnosti. Uved'te zdkladni charakteristiku pro jednotlivé typy
monogenni dédicnosti a priklady monogenné dédicnych onemocnéni, zakladni
charakteristika multifaktorialni (polygenni -komplexni) dédicnosti, priklady
onemocnéni.

3. Co je to geneticka prevence, uved'te postupy primdrni a sekundarni genetickée
prevence, etické a pravni aspekty v lékarské genetice.

4. Vrozené chromosomové aberace, nejcastéjSi vrozené chromosomové aberace
autosomi - klinické projevy, jejich frekvence, moZnosti vySetfeni postnatdlné,
prenatdlné, indikace k vySetreni karyotypu postnatdlné, prenatdlné, etické a pravni
aspekty v souvislosti s prenatalni diagnostikou.

5. Prenatdlni diagnostika vrozenych chromosomovych aberaci, indikace

k prenatdlnimu cytogenetickému vySetreni, typy prenatdlnich vySetreni, invazivni,
neinvazivni, jejich vyhody, nevyhody, rizika, etické a prdavni aspekty v souvislosti
s prenatdlni diagnostikou.

6. Vyjmenujte nejéastéj$i vrozené chromosomové aberace gonosomu, klinické
pFiznaky, frekvence, diagnosticka vySetieni prenatdlni a postnatdlni, divody pro
podezieni na vrozenou chromosomovou aberaci gonosomu pre- a postnatdlné, etické
a pravni aspekty v souvislosti s prenatalni diagnostikou.

7. Autosomadlné dominantni dédiénost, uved'te zakladni charakteristiku AD
dédicnosti , specifika, priklady onemocnéni, moznosti diagnostiky prenatdlné a
postnatdlné, testy diagnostické a presymptomatické, etické a pravni aspekty
v souvislosti s prenatalni diagnostikou.



8. Autosomdlné recesivni dédicnost, uved'te zdkladni charakteristiku, priklady
onemocnéni, jejich zakladni klinické projevy. Specifika genetického poradenstvi

u pribuzenskych vztahi, moZnosti vySetreni prenatdlné, postnatdlné, preventivni
vySetreni v rodinach s AR dédicnou chorobou, etické a pravni aspekty v souvislosti
s prenatdlni diagnostikou.

9. X-recesivni dédiénost, X-dominantni dédiénost , zakladni charakteristika,
rozdily, priklady onemocnéni, moznosti vySetreni prenatdlné, postnatdlné, etické
a pravni aspekty v souvislosti s prenatalni diagnostikou.

10. Genetické poradenstvi v rodinach s opakovanym vyskytem onkologickych
onemocnéni. Kdy je podezreni na hereditarni (dédic¢nou) dispozici k onkologickému
onemochéni v rodiné. Uved'te nékteré priklady nadorovych onemocnéni s hereditarni
dispozici, moZnosti vySetreni prenatdlné, postnatdlné, presymptomatické testovani,
prevence.

11. Reprodukéni genetika - jaka spoleénd problematika se dotykd obori gynekologie
a porodnictvi, neonatologie a lékarské genetiky, indikace k vySetieni u pari

s poruchou reprodukce, jakd genetickd vySetieni miZeme témto pacientim
nabidnout.

12. Multifaktoridlni (polygenni, komplexni) dédi¢nost - charakteristika, priklady
nemoci a vyvojovych vad, genetické poradenstvi, urceni vySe genetického rizika,
mozZnosti prenatdlni diagnostiky, etické a prdvni aspekty v souvislosti s prenatalni
diagnostikou.

13. Lidské teratogeny - charakteristika, rozdéleni do skupin, na ¢em zavisi ucinek
teratogenu, kriticka obdobi ve vyvoji plodu, moZnosti genetického poradenstvi a
prenatdlni diagnostiky, prevence, etické a pravni aspekty v souvislosti s prenatalni
diagnostikou.

14. Ktera infekéni onemocnéni matky v gravidité maji prokdzany teratogenni vliv na
plod. Ktera onemocnéni matky event. metabolické disbalance maji teratogenni vliv
na plod. Co je to FAS? MoZnosti genetického poradenstvi a prenatdlni diagnostiky,
prevence, etické a pravni aspekty v souvislosti s prenatdlni diagnostikou.

15. Uved'te priklady monogenné dédiénych onemocnéni s nastupem priznaku
v dospélosti, jaké jsou moznosti vySetreni, popiSte etické, pravni a socidlni
souvislosti. MoZnosti a specifické postupy pri prenatdlnim vySetieni.
Presymptomatické nebo prediktivni testovani.

16. Co jsou to tzv. mikrodeleéni syndromy - moZnosti genetickych vysSetreni,
vySetreni, priklady, klinické projevy, prenatdlni diagnostika.



17. Co je to preimplantacni geneticka diagnostika - jak se provadi, ktera
onemocnéni |ze diagnostikovat, jakymi metodami, jaké jsou klady a negativa tohoto
vySetieni.

18. Lékarska genetika a détské |ékarstvi - spoluprdce pediatrd a klinickych
genetikd, potfeba genetickych vySetreni u onemocnéni v détském véku (novorozenci,
kojenci, predskolni vék, adolescence)

19. Lékarska genetika a neurologie - spoluprdce neurologi a klinickych genetiku,
potFeba genetickych vySetieni u pacientl s neurologickym onemocnénim, nejéastéjsi
diagnosy, klinické projevy, moZnosti genetického vySetieni.

20. Lékarska genetika a gynekologie, porodnictvi - spoluprdce gynekologii a
klinickych genetiki, moZnosti genetickych vySetreni, charakteristika klinickych potiZi
pacientd.



Laboratorni metody - Cytogenetika

1)

- definice karyotypu, zapis normadlniho muzského a Zenského karyotypu,
- ndzev zdkladni vySetrovaci metody klasické cytogenetiky, zakladni
charakteristika vzhledu chromosomi upravenych touto metodou

- vypiSte kroky vedouci k ziskani chromosomového preparatu (klasicka
cytogenetika)

2)

- mikroskop svételny a fluorescenéni, zakladni rozdily

- srovnejte chromosomovy prepardt pro vySetfeni chromosomii nejéastéjsi
metodou klasické cytogenetiky a metodou FISH

- mozZnosti hodnoceni karyotypu

3)

- odlisSnosti mezi chromosomy X a ¥ a mezi X,Y a autonomy
- proces urceni pohlavi u cloveka

- mozZnosti vzniku karyotypu 46,XYfemale a 46,XXmale

4)
- inaktivace X chromosomu

- klinicky vyznam genii, které nepodléhaji inaktivaci, souvislost
s chromosomovymi aberacemi

- chromosom Y - klinicky vyznamné oblasti na tomto chromosomu

5)
- vrozené chromosomové aberace (VCA) - vypiSte zdkladni typy

aberaci (bez fenotypovych projevii, pouze karyotypy véetné
cytogenetickych zdpist)

6)

- aneuploidie - nejéastéjSi typy (bez fenotypovych projevii, pouze
zapis karyotypu)

- vznik pocetnich VCA de novo (vysvétleni + schéma)

7)

- mozaicismus - priciny vzniku, souvislost s poruchami fertility
- vyznam mozaicismu v postnatdlni, prenatdlni cytogenetice a
onkocytogenetice



8)

- ziskané chromosomové aberace

- typy ziskanych chromosomovych aberaci, které vySetrujeme

- popiSte oba typy vySetreni, jejich vyznam a metody klasické
cytogenetiky, kterymi jsou chromosomy pacientl vySetfovany

- typy patologickych chromosomovych zmén, které u pacienti nachdzime

9)
- molekularné cytogenetické metody, rozdéleni metod dle detekce
numerickych a strukturnich zmén

10)

- FISH metoda - princip, vyuZziti v klinické genetice a onkocytogenetice
- Ph chromosom
- mikrodelecni syndromy

11)
- C6H, array CG6H - princip, vyuziti v klinické genetice a
onkocytogenetice



Laboratorni metody - DNA diagnostika

1. Prenos genetické informace, dstredni dogma molekuldrni biologie
DNA jako nositelka genetické informace
Gen a jeho struktura, genom, genotyp, geneticky kod

2.Lidsky genom
Projekt HUGO

3.Mutace - definice, rozdéleni, typy mutaci, klasifikace mutaci z hlediska
efektu na genovy produkt

4.Molekularné geneticka diagnostika - definice, princip, cile, vyuZiti

5.Prima a neprima DNA diagnostika, porovnani jejich principu, vypovédni
hodnoty a analyzovanych sekvenci DNA

6.Prima DNA diagnostika, definice, jeji dva pristupy pri analyze DNA
7.Molekularni podstata vybranych monogenné dédicnych chorob (Cysticka
fibroza, Duchennova svalova dystrofie, Hemofilie A, Neurofibromatéza typu
1, onemocnéni asociovana s expanzi trinukleotidovych repetic)

8.Polymorfni mista lidského genomu, jejich typy a jejich vyuziti

9.Neprima DNA diagnostika, jeji zakladni principy

10.Identifikace osob, urceni paternity

11.RNA diagnostika, princip, vyuziti v molekuldrni diagnostice

12.Molekularni diagnostika v onkologii, mutacni analyza tumorsupresorovych
genl a expresni analyza onkologickych markeri.

13.Prenatdlni a preimplantacni diagnostika genovych onemocnéni, princip,
typy analyzovanych bunék, komplikace

14 Etické, socidlni a pravni problémy analyzy lidské DNA, jejiz vysledky
patfi mezi prisné chranéné osobni Udaje .



KLINICKA GENETIKA - 4. ROCNIK - 2009/2010
Sylabus

zaklady klinické cytogenetiky

normadlni a patologicky karyotyp

indikace k prenatdlnimu a postnatdlnimu vySetreni karyotypu

metody prenatdlni cytogenetické diagnostiky

prenatdlni screeningova vysetreni

klinické priznaky nejcastéjSich vrozenych chromosomovych aberaci

ziskané chromosomové aberace

syndromy se zvySenou instabilitou chromosomi

zaklady DNA diagnostiky

soucasné moznosti pri vySetrovani vybranych monogenné dédiénych onemocnéni
prenatdlni diagnostika metodami molekuldarni genetiky

souasné moznosti a znalosti o genové terapii a mapovani lidského genomu
zaklady onkogenetiky

vrozené poruchy metabolismu, vySetrovaci moZnosti, prenatdlni a postnatalni
diagnostika, zdkladni klinické priznaky, nejcastéjSi onemocnéni, postnatalni
screening, lécba

farmakogenetika

klinicka genetika, indikace k vySetfeni v genetické poradné, typy dédicnosti,
priklady nejcastéjSich monogenné a multifaktorialné dédicnych chorob a
vrozenych vyvojovych vad, jejich dédicnost, diagnostika prenatdlni a postnatalni,
geneticka prevence primarni a sekundarni

znamé teratogeny v gravidité

genetické poradenstvi u poruch reprodukce

preimplantacni geneticka diagnostika

etické problémy vyvolané pokroky v genetice, pravni normy
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svs .

Zdpolet je pridélen po absolvovdni stdzi a semindra.

Kolokvium bude probihat formou Ustniho zkouseni.

Ke kolokviu se miZe prihldsit student, ktery md zdpolet.

Terminy budou vypisovdny v pribéhu jarniho semestru, kdy jiZ neprobihaji
predndsky z Klinické genetiky a ve zkouskovém obdobi.




