1. Epidermolysis bullosa (klasifikace); epidermolysis bullosa dystrophica (zékladni klinicky
projev, nazev asociovaného genu, typy genovych defektii, molekularni podstata onemocnéni)

2. Epidermolysis bullosa (klasifikace); epidermolysis bullosa simplex (zakladni klinicky
projev, nazev genu nejcastéji popisovanych v asociaci s EBS, molekularni podstata
onemocnéni)

3. Incontinentia pigmenti (zékladni klinicky projev, ndzev asociovaného genu, typy genovych
defektti, molekularni podstata onemocnéni)

4. Syndrom fragilniho chromozomu X (zakladni klinicky projev, nazev asociovaného genu,
typy genovych defektti, molekularni podstata onemocnéni).

5. Spindlni svalova atrofie (zdkladni klinicky projev, ndzev asociovaného genu, typy
genovych defektl, molekularni podstata onemocnéni)

6. Myotonicka dystrofie typu 1 a 2 (zakladni klinicky projev, typy genovych defektt,
molekularni podstata onemocnéni)

7. Facioskapulohumeralni svalova dystrofie (zakladni klinicky projev, geneticka a
molekularni podstata onemocnéni)

8. Duchennova svalova dystrofie (zédkladni klinicky projev, nazev asociovaného genu, typy
genovych defektl, molekularni podstata onemocnéni).

9. Novorozenecky screening dédicnych chorob (kdy a jak probiha, které nejcastéjsi nemoci se
testuji)

10. Skladani proteinti, tlloha chaperonti pfi skladani proteint, uvést priklad nemoci spojené se
Spatnym skladanim proteinu v disledku mutace a moznym terapeutickym ptistupem
v disledku redukce ,,misfoldingu*

11. Hyperfenylalaninémie, fenylketonurie (zékladni klinicky projev, nazev asociované¢ho
genu, typy genovych defektii, molekularni podstata onemocnéni, pro¢ se onemocnéni projevi

mentalni retardaci)

12. Familiarni hypercholesterolémie (zakladni klinicky projev, ndzev asociované¢ho genu,
typy genovych defektti, molekularni podstata onemocnéni).

12. Molekularné genetické metody pouzivané v diagnostice monogennich onemocnéni.

13. Jaké pfistupy je mozno vyuzit pii analyze patogenity sekvenc¢nich zmén, uvést princip
téchto metod.

14. Co je to nonsense mediated mRNA decay, uvést priklady nemoci s vlivem tohoto procesu
na vysledny klinicky projev onemocnéni.






