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Cytogenetika
Cim se zabyvad obor Iékarska genetika - uved'te zdkladni skupiny onemocnéni, skupiny

pacientl a druhy laboratornich vyseteni, kterd se pouZivaji v Iékarské genetice.
Uved'te typy dédi¢nosti. Uved'te zdkladni charakteristiku pro jednotlivé typy monogenni
dédi¢nosti a priklady monogenné dédi¢nych onemocnéni.

Klinickd cytogenetika. Pojem chromosom, stavba chromosomu, vztah mezi pojmy
chromatida a chromosom. Pojem karyotyp, tFidéni chromosomt. Odbér materidlu,
kultivace a zpracovdni suspenze T-lymfocytl, metody pruhovdni a barveni chromosomi

Co jsou to vrozené chromosomové aberace, jak vznikaji, jak délime tuto skupinu
onemocnéni. Jakd laboratorni vy$etfeni mizeme pouZit pro vysetreni vrozenych
chromosomovych aberaci. Jaky biologicky materidl se nejéastéji k t€mto vysetirenim
pouZivd. U kterych pacientl toto vySetfeni doporuéujeme - nejéastéjsi indikace

k postnatdlnimu cytogenetickému vysetreni.

Co jsou to ziskané chromosomové aberace, jak vznikaji. Jakd laboratorni vySetreni
muZeme pouZit pro vySetfeni ziskanych chromosomovych aberaci. Jaky biologicky
materidl se k témto vySetfenim pouZzivd. U kterych pacientd toto vySetreni
doporuujeme - nejéastési indikace k vySetreni ziskanych chromosomovych aberaci.

Vyjmenujte nejéastéjsi vrozené chromosomové aberace autonomt. Uved'te zdkladni
klinické priznaky, diaghostickad vySetreni prenatdlni a postnatdini.

Vyjmenujte nejéastési vrozené chromosomové aberace gonosomi. Uved'te zdkladni
klinické priznaky, diagnosticka vySetreni prenatdlni a postnatdini.

Uved'te priklady mikrodeleénich syndromu. Jaké laboratorni metody miZeme vyuzit pro
detekci téchto zmén.

Prenatdlni diagnhostika vrozenych chromosomovych aberaci - jaké jsou nejcastéjsi
indikace k prenatdlnimu cytogenetickému vySetreni, jaké jsou typy prenatdlnich
vySetteni, jaky materidl je moZno pouZit pro prenatdlni diagnostiku vrozenych
chromosomovych aberaci.

Vyznam a vyuZiti cytogenetiky pri vySettrovdni onkologickych pacientd, materidl, metody
vEetné molekuldrné cytogenetickych

Klinickd genetika
Primdrni a sekunddrni prevence
(charakteristika, priklady)




Autosomdlné dominantni dédiénost, uved'te zdkladni charakteristiku AD dédiénosti ,
specifika, priklady onemocnéni.

Autosomdlné recesivni dédi¢nost, uved'te zdkladni charakteristiku, priklady onemocnéni.
Genetické poradenstvi u pribuzenskych vztaht, moZnosti vySetreni.

X-recesivni dédi¢host, X-dominantni dédi¢nost , zdkladni charakteristika, rozdily,
priklady onemocnéni.

Genetické poradenstvi v rodindch s vyskytem onkologickych onemocnéni.Kdy je
podezreni na hereditarni( 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( etické,
psychologické, socidlni).

Reprodukéni genetika - jaké potize maji pdry s poruchou reprodukce, jakd genetickd
vySetteni miZeme témto pacientlim nabidnout.

Multifaktoridlni dédi¢nost
(charakteristika,priklady (hemoci, VVV), genetické poradenstvi, uréeni vyse genetického
rizika)

Lidské teratogeny
(charakteristika, rozdéleni do skupin, na ¢em zdvisi (c¢inek teratogenu, kritickd obdobi
ve vyvoji plodu)

Kterd infek¢ni 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?

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

Ustiedni 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 neprima DNA diagnostika, metody detekce
zndmych mutaci, metody vyhleddvani nezndmych mutaci

Gen CFTR, nejcastéjsi CF mutace a metody jejich detekce



