Okruhy otazek k atestacni zkousce specializacniho vzdélavani

10.
11.
12.

13.

14.

15.
16.

17.

v oboru Klinicka genetika

Zdravotni laborant pro klinickou genetiku

Klinicka genetika, klinicka cytogenetika

Podstata dédi¢nosti a jeji vyznam.
Genotyp, fenotyp, dominance, recesivita, homozygot, heterozygot.

Geneticka prognéza a jeji stanoveni. Genealogie (schéma, legenda, zaklady
genealogického vySetfeni). Primarni a sekundarni prevence v [ékarské genetice.

Indikace ke genetickému vySetfeni, pacienti genetickych poraden, indikace
k prenatalnimu a postnatalnimu vySetfeni karyotypu.

Autosomalné dominantni typ dédi¢nosti, moznosti genetického poradenstvi, rizika
opakovaného vyskytu v rodiné, pfiklady nemoci.

Autosomalné recesivni typ dédi¢nosti, moznosti genetického poradenstvi, rizika
opakovaného vyskytu v roding, pfiklady nemoci.

XR typ dédi¢nosti, moznosti genetického poradenstvi, rizika opakovaného vyskytu
v roding, priklady nemoci.

Multifaktorialni dédi€¢nost, moznosti genetického poradenstvi, rizika opakovaného
vyskytu v roding, prfiklady nemoci, moznosti genetické prevence primarni a
sekundarni.

Charakteristika a pficiny vzniku chromozomovych aberaci (numericke, strukturni).
Klinické indikace k prenatalnimu a postnatalnimu vySetfeni karyotypu.

Chromosomové aberace autozomu (pfiklady, klinické projevy).
Chromosomové aberace gonozomu (pfiklady, klinické projevy).
Vliv zevniho prostfedi na ¢lovéka, humanni teratogeny, testovani mutagenity.

Prenatalni diagnostika (pfehled metod, indikace k prenatalnimu vy$etfeni, vyznam
prenatalniho vySetfeni, prenatalni screening).

Dédi¢né poruchy metabolismu aminokyselin, cukrd, lipidd, pfiklady onemocnéni,
moznosti genetického poradenstvi a genetické prevence.

Moznosti prenatélni dg. u monogenné dédic¢nych chorob a vrozenych vyvojovych vad,
novorozenecky screening v CR.
Vznik nadorového onemocnéni. Chromosomové aberace u onkologickych pacientd.

Nejcastéjsi hematologické malignity - klinické pfiznaky, pfiklady cytogenetickych
nalezu v€etné nalezu u détskych pacientl.Prognosticky vyznamné nalezy.



18. NejcastéjSi dédicné formy solidnich nadord, genetické poradenstvi, genetické
testovani u hereditéarnich nadorovych syndromda, preventivni postupy.

19. Imunogenetika. Dédi¢nost krevnich skupin.

20. Mikrodele¢ni syndromy, subtelomerické prestavby — vySetfeni pomoci metod
molekularni cytogeneticky.

21. Etické a psychologické problémy genetického poradenstvi, zdkony, pravni normy.



10.

11.
12.

13.

14.

15.
16.
17.

18.

19.
20.
21.

22,

Molekularni biologie a molekularni genetika

Burika a jeji biologicky vyznam. Chemické slozeni buriky.

Morfologie a struktura bunky, zivotni projevy

Chromatin, euchromatin, heterochromatin, jejich funkce a vyznam.

Bunécny cyklus.

Mitoza a jeji prabéh.

Meioza a jeji prabéh.

Oogeneze a jeji prubéh. Spermiogeneze a jeji prabéh.

DNA — definice, jeji struktura, nukleotid, nukleozid, nukleové baze, typy vazeb Gen —
definice, funkce, struktura, Alela — dominantni, recesivni, kodominance, Genotyp,

fenotyp, homozygot, heterozygot.

Ptenos genetické informace. Ustfedni dogma molekularni biologie. RNA - typy,
funkce, Transkripce, posttranskripéni Upravy, translace, Geneticky kod.

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

Lidsky genom. Projekt lidského genomu
Molekularné geneticka diagnostika - princip, cile, strategie

Pfima DNA diagnostika — princip, postupy, metody detekce znamych mutaci, metody
vyhledavani neznamych mutaci

Molekularni podstata vybranych monogenné dédi¢nych chorob (Cystické fibréza,
Duchennova svalova dystrofie, Hemofilie A, Neurofibromatéza typu 1, onemocnéni
asociovand s expanzi trinukleotidovych repetic).

Gen CFTR, nejCastéjsi CF mutace a metody jejich detekce.

Dystrofinovy gen, nej¢astéjsi typ mutace, metody detekce.

Neurofibromatoza typu 1, zpusoby analyzy NF1 genu.

Pfehled a charakteristika zakladnich chorob asociovanych s expanzi trinukleotidd,
lokalizace trinukleotidovych expanzi, metody jejich detekce, klinicka anticipace.

Polymorfni mista lidskeého geonomu, jejich typy a vyuZiti.
Nepfimé DNA diagnostika, zakladni principy.
Pfima RNA diagnostika, analyza exprese.

Molekularni diagnostika v onkologii, mutaéni analyza tumorsupresorovych genu a
expresni analyza onkologickych markeru.



23. Prenatalni a preimplantacni diagnostika genovych onemocnéni, princip, typy
analyzovanych bunék, komplikace.

24. Etické, socialni a pravni problémy analyzy lidské DNA, jejiz vysledky patfi mezi
pfisné chranéné osobni udaje.



10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

Laboratorni vysetiovaci metody

. Zasady spravného odbéru, transportu a uchovavani biologického materidlu pro

genetické vysetfeni.

Lidské bunky a tkané vyuzZivané k cytogenetickéemu vySetfeni. Pfiklady rozdilnych
pFistupl k jednotlivym typdm tkéani a bunék béhem nasazeni do kultivaéniho média a
pfi kultivaci.

Bunécny cyklus somatickych bunék in vitro. Odbér a kultivace. Podminky pro
péstovani bunék a tkani v umeélém prostredi.

Ziskané chromosomové aberace, které vznikaji v dusledku vlivu mutagennich faktord
prostfedi na cClovéka. Testovani mutagennich 0¢inkd chemickych latek. Metody
vySetfeni.

Plodova voda, jeji chemické a bunécné slozeni. Kultivace bunék plodové vody.
Choriové klky, kultivace choriovych klkd. Krev plodu, kultivace krve plodu.

Periferni krev, kultivace periferni krve pro Gc€ely analyzy vrozenych a ziskanych
chromosomovych aberaci. Rozdily pfi pfipravé chromosomovych preparatd pro
analyzu vrozenych a ziskanych chromosomovych aberaci.

Cytogenetické vySetfovaci metody, pfehled a vyuziti.

Zpracovani suspenze bunék, pfiprava chromosomového preparatu, hodnoceni
karyotypu. Klasifikace lidskych chromosom. Varianty chromosomd.

VySetfeni solidnich nador — material, pouzité metody, vyznam vyS$etfeni.
Vysveétlete princip fluorescencni in situ hybridizace (FISH) a uvedte pfiklady vyuZiti.

Vysvétlete princip komparativni geonomové hybridizace (CGH) a uvedte pfiklady
vyuziti.

VyS$etfovaci metody strukturnich a numerickych aberaci v prenatalni diagnostice.
Metody izolace DNA a RNA z biologického materiélu.
Polymerazova fetézova reakce (PCR) a jeji modifikace.

Metody vyuzivané pfi DNA diagnostice (restrikéni stépeni, ARMS test, analyza teploty
tani).

Elektroforetické metody — zpUsoby detekce a analyzy PCR produkta (SSCP, DGGE,
fragmentarni analyza, sekvenace).

RNA v diagnostice — ulozZeni a stabilizace RNA.

Kontrola kvality a koncentrace izolované DNA.
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