Online test VL. Klinicka genetika JARO 2020 - ukazka

1. Jaky typ mutace zpisobuje Huntingtonovu chorobu?
a) substituce
b) inzerce
c) velké delece a duplikace
d) expanze repetic

2. Mezi postupy primarni genetické prevence nepatii:
a) genetické poradenstvi
b) prekoncepéni konzultace s oSetfujicim odbornym Iékarem
¢) stanoveni karyotypu obou partneri
d) vitaminova prevence velkych rozstépovych vad

3. U muze z paru s diagndzou primarni sterilita (2 roky se nedati partnerce oté¢hotnét)
byla zji$téna azoospermie, u partnera doporuc¢ime tato genetickd vySetieni:
a) stanoveni karyotypu
b) vySetfeni nejcastéjSich, populaéné specifickych, mutaci CFTR genu
¢) vySetfeni nejcastéjSich trombofilnich mutaci
d) vysetieni mikrodeleci AZF (Yq) oblasti

4. Mezi indikace k postnatalnimu stanoveni karyotypu patii:
a) positivni kombinovany screening — zvySené riziko trisomie 21 u plodu
b) opakovany samovolny potrat v anamnese
¢) psychomotoricka retardace, neprospivani a dysmorfni rysy u ditéte
d) spindlni svalova atrofie u piedchoziho ditéte stejnych partnert

5. K mikrodele¢nim syndromtim fadime:
a) Patauliv syndrom
b) syndrom Prader—Willi
c¢) syndrom Williams Beuren
d) Marfaniiv syndrom

6. Ktery sled krokli zahrnuje ptiprava chromosomovych preparati metodami klasické
cytogenetiky:

a) kultivace, zpracovani suspenze, vykapani na sklicko, inkubace v trypsinu, barveni
Giemsa-Romanowski

b) kultivace, zpracovani suspenze, vykapani na mikroskopické sklicko, aplikace sondy,
denaturace, hybridizace, umyti

c¢) kultivace, zpracovani suspenze, uvolnéni chromosomt z bun€k hypotonizaci, ptidavek
trypsinu k suspenzi ve zkumavce, vykapani na sklicko, barveni Giemsa-Romanowski



7. Nadorové onemocnéni je vzdy zpiisobeno genetickymi zménami v nékterych
dalezitych genech regulujicich bunéény cyklus a opravy chyb v DNA. Vétsinou se
jedné o mutace pouze somatické. Riziko téchto somatickych mutaci roste s vékem, ale
1 diky riiznym karcinogennim latkdm. U asi 5-10% nadort je vSak hlavni pfi¢inou
rozvoje onkologického onemocnéni dédicna dispozice. Na dédicnou formu
nadorovych onemocnéni je vhodné myslet a odeslat pacienta ke genetické konzultaci a
piipadné genetickému laboratornimu vysetieni v ptipade¢:

a) viceCetnych malignit

b) jediného vyskytu nadoru v rodin€ ve vyssim véku

¢) opakovaného vyskytu uréitych nadorovych onemocnéni v rodinné linii jevici se jako
AD dédi¢né onemocnéni

d) pfi vyskytu nadoru v mladém veéku

8. Tticetiletd Zena navstivila genetickou ambulanci, délka téhotenstvi je 16 tydnii a 2
dny. Vysledek biochemického screeningu ve II. trimestru vykazuje riziko Downova
syndromu u plodu 1:100. Jaké dalsi vysetieni 1ze doporucit?

a) Specializované UZ vySetieni plodu se zaméfenim na poznatelné vrozené vyvojové vady a
nepiimé znamky vrozenych chromosomovych aberaci.

b) Invazivni prenatdlni vysetieni — odbér choriovych klki a stanoveni karyotypu plodu.

c) Invazivni prenatalni vysetfeni — odbér plodové vody a stanoveni karyotypu plodu.

d) Prenatalni neinvazivni testovani fetalni DNA v plasm¢é matky se zaméfenim na Downav
syndrom u plodu.

9. Pfi vySetieni % aberantnich bunék u ziskanych chromosomovych aberaci, jejichz
vznik souvisi s plisobenim mutagennich faktorii prosttedi, pouzivdme metody:
a) konvencni barveni chromosomu + FISH
b) pouze FISH
¢) G-pruhovani chromosomu + FISH
d) pouze konvenc¢ni barveni chromosomil
e) pouze G-pruhovani chromosomil

10. Delece AZF a,b,c mlze byt zodpovédna za reproduk¢ni potiZze muzu, lokalizace AZF
oblasti je na chromosomu:
a) Yp
b) Xp
c) Yq
d) Xq



