Plan vyuky Lékarska genetika
LF - oSetrovatelstvi, porodni asistentka, zdravotni zdachranar
presenéni forma - jarni semestr 2014

Lékarska genetika - prednaska

Utery 10.20 - 12.00

1x za 14 dni - sudé tydny

Velka posluchdarna, Komenského namésti 2

Prvni vyukovy tyden je sudy

Program:

18.2.2014

Klinicka genetika - geneticka ambulance, genetické laboratore, pacienti genetickych
poraden, genetickd onemocnéni

MUDr. Renata Gaillyovd, Ph.D.

4.3.2014
Klinicka cytogenetika, molekularni cytogenetika, onkocytogenetika - zaklady
Mgr. Marta Handkova

18.3.2014

Vrozené chromosomové aberace - klinické projevy, postnatdlni a prenatalni
diagnostika, genetické poradenstvi

MUDr. Renata Gaillyovd, Ph.D.

1.4.2014
DNA/RNA diagnostika - zaklady
RNDr. Iveta Valdskova

15.4.2014

Monogenné dédicna onemocnéni, priklady, klinika, diagnostika, genetické
poradenstvi, prenatalni diagnostika

MUDr. Jana Soukalovd

29.4.2014
Onkogeneticka vysSetreni, genetické poradenstvi u hereditdrnich nadorovych

syndromii
MUDr. Renata Gaillyovd, Ph.D.

13.5.2014



Multifaktoridlné (komplexné) dédicnd onemocnéni - genetické poradenstvi, mozZnosti
prenatdlni diagnostiky u chorob s komplexni dédicnosti, farmakogenetika,
teratogeny

MUDr. Sdrka Prdsilovd

27.5.2014

Reprodukéni genetika, geneticka vySetieni u para s poruchou reprodukce,
prenatalni diagnostika, preimplantacni geneticka diagnostika

MUDr. Renata Gaillyova, Ph.D.



Plan vyuky Lékarska genetika
LF - oSetrovatelstvi, porodni asistentka
Kombinovana forma - jarni semestr 2014

Lékarska genetika - prednaska
KAM - A/1, 2. poschodi, poslucharna 209, LF MU Kamenice 3

Patek 21.2.2014, 8.00 - 9.40
Klinicka cytogenetika, molekularni cytogenetika, onkocytogenetika - zaklady
Mgr. Marta Handkova

Patek 21.3.2014, 8.00 - 9.40
DNA/RNA diagnostika - zaklady
RNDr. Iveta Valdskovd

Patek 4.4.2014, 8.00 - 9.40
Klinicka genetika - zdklady
MUDr. Renata Gaillyovd, Ph.D.
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Okruhy otdzek pro bakaldre - oSetrovatelstvi, porodni asistentka, zdravotni
zdchrandr 2013

Klinicka genetika

Cim se zabyvd obor Iékar'skd genetika - zdkladni skupiny onemocnéni, skupiny pacientf a
druhy laboratornich vySetreni, kterd se pouzivaji v Iékarské genetice.

Vrozené chromosomové aberace autonomd, rozdéleni, zdkladni klinické priznaky u
nejéastéjsich VCA autosomd, diagnostickd vySetreni prenatdlni a postnatdlni.

Vrozené chromosomové aberace gonosomt rozdéleni, zdkladni klinické priznaky u
nejcastéjsich VCA gonosomu, diaghostickd vySetieni prenatdlni a postnatdlni.

Primdrni a sekunddrni genetickd prevence (charakteristika, priklady)

Autosomdlné dominantni dédicnost, zdkladni charakteristika AD dédicnosti , specifika,
geneticka rizika pro pribuzné, priklady onemocnéni, moznost genetickych vysetreni.

Autosomdlné recesivni dédi¢nost, zdkladni charakteristika, geneticka rizika pro
pribuzné, priklady onemocnéni, moznost genetickych vysetreni. Genetické poradenstvi u
pFibuzenskych vztahl, moznosti vysetreni.

X-recesivni dédi¢nost, X-dominantni dédi¢nost , zdkladni charakteristika, genetickd
rizika pro pribuzné, priklady onemocnéni, moznost genetickych vysetreni.

Genetické poradenstvi v rodindch s vyskytem onkologickych onemocnéni. Kdy je
podezreni na hereditdrni (dédi¢nou) dispozici k onkologickému onemocnéni v rodiné.
Uved'te nékteré priklady malignit s hereditdrni dispozici.

Prediktivni testovani u hereditdrnich malignit, moznosti, podminky a problémy (eticke,
psychologické, socidlni).

Reprodukéni genetika - jaké potize maji pdry s poruchou reprodukce, jaka geneticka
vySetfeni miZzeme témto pacientlim nabidnout.

Multifaktoridlni (komplexni) dédi¢nost, charakteristika, priklady nemoci a vyvojovych
vad, genetické poradenstvi, uréeni vyse genetického rizika, moznosti prenatdini
diagnostiky pro tato onemocnéni.

v

Lidské teratogeny, charakteristika, rozdéleni do skupin, na ¢em zdvisi U¢inek

teratogenu, kritickd obdobi ve vyvoji plodu

Kterd infekni onemocnéni matky v gravidité maji prokdzany teratogenni vliv na plod
Kterd onemocnéni matky event. metabolické disbalance maji teratogenni vliv na plod.
Co je to FAS?



Cytogenetika

Chromosom, stavba chromosomu, vztah mezi pojmy chromatida a chromosom. Mitéza,
meiéza. Karyotyp, tFidéni chromosomd.

Odbér materidlu, kultivace a zpracovani v klasické cytogenetice - postnatdlni, prenatdlni
onkocytogenetice , metody pruhovdni a barveni chromosomd.

Vrozené chromosomové aberace, déleni, vznik, laboratorni vysetreni pouzivané k jejich
stanoveni, indikace k vySetteni.

Ziskané chromosomové aberace, déleni, vznik, laboratorni vySetteni pouzivané k jejich
stanoveni, indikace k vysetreni.

Molekuldrné cytogenetické metody, typy sond, princip znaceni DNA, modifikace metody
FISH, principy a vyuziti metod.

Vyuziti molekuldrné cytogenetickych metod v klinické a nddorové cytogenetice a
reprodukcni medicing, priklady detekce genetickych zmén a onemocnéni.

Vyznam a vyuZiti cytogenetiky pFi vySetfovdni onkologickych pacientt, materidl, metody
véetné molekuldrné cytogenetickych.

DNA diagnostika

DNA - definice, jeji struktura, nukleotid, nukleozid, nukleové bdze, typy vazeb
Gen - definice, funkce, struktura

Alela - dominantni, recesivni, kodominance

Genotyp, fenotyp, homozygot, heterozygot

Lidsky genom - Projekt HUGO

Prenos genetické informace

Ustredni dogma molekuldrni biologie

RNA - typy, funkce

Transkripce, posttranskripcni Upravy, translace
Geneticky kod

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

DNA diagnostika - definice, cile, primd a neprimd DNA diagnostika, metody detekce

zndmych mutaci, metody vyhleddvani nezndmych mutaci

Gen CFTR, nejéastéjsi CF mutace a metody jejich detekce



