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Okruhy pro atestacni zkousky specializa¢niho vzdélavani
v oboru Klinicka genetika

Bioanalytik pro klinickou genetiku

Stavba chromosomu — molekulérni, cytologické i morfologicka.

Zakladni metody prfipravy chromosomovych preparatd z ruznych tkani, barveni
preparatd, zasady Kklasifikace lidskych chromosomud, mezinarodni nomenklatura,
zaznamy vysledkd konvencniho FISH a array vySetfeni., algoritmus vySetreni.

Mitosa a meiosa, lidska gametogeneze, klinicky vyznam mitosy a meiosy.
Syndromy spojené se zménou poctu autosomu a pohlavnich chromosom.

Syndromy spojené se strukturni pfestavbou autosomu a pohlavnich chromosomd.
Molekularni cytogenetika, zakladni princip metod FISH, jejich modifikace, Cipové
analyzy, indikace k vySetieni.

Imprinting a uniparentélni disomie, mechanismus vzniku, metody prukazu a klinicky
vyznam.

Syndromy chromosomové nestability (chromosome breakage syndromes), frekvence,
projevy a dédi¢nost.

Indikace k prenatalnimu vySetfeni, metody odbéru a kultivace a konecného
hodnoceni vzorka.

Mikrodele¢ni syndromy, metody diagnostiky téchto syndromu, jejich frekvence,
projevy, dédi¢nost.

Onkocytogenetika, specifické zmény chromosomul u leukémii a jejich diagnosticky
a prognosticky vyznam.

Vrozené a ziskané strukturni aberace chromosomi u clovéka, etiologie, klinicky
vyznam, konkrétni pfiklady.

X chromosom, sex chromatin, lyonizace, fragilni X.
Asistovana reprodukce, jeji metody a uloha cytogenetiky pfi IVF.

Polymorfismus chromosomu, nadpocCetné marker chromosomy, jejich diagnostika
a klinicky vyznam.

Populaéni incidence chromosomovych aberaci a syndromu, spontanni potraty
a chromosomy, hydatidézni mola, teratomy.

Vyznam chromosomovych aberaci pfi vzniku zhoubnych nadord (onkogeny,
nadorové supresorové geny), algoritmus a metody cytogenetického vySetreni.
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Strukturni a pocetni zmény X a Y chromosomu a jejich disledky.

Mechanismus vzniku chromosomové mozaiky v organizmu, nejCastéjSi syndromy
s nalezy mozaiky, metody prakazu.

Bunécny cyklus somatickych bunék a chromosomy. Genetické a fyzikalni mapy
genomu a jejich vyuziti.

Struktura lidského genomu a typy sekvenci v ném obsazenych.
Struktura lidskych gend, proteinotvorné geny, RNA geny.
Genom, transkriptom, proteom.

Vyhledavani genu podmiriujicich lidské choroby.

Exprese lidskych genu a jeji regulace.

Mutace v lidském genomu, jejich pfi€iny, druhy a identifikace.
Variabilita lidského genomu.

Genova terapie.

Choroby s autosomalné recesivni dédi¢nosti.

Choroby s autosomalné dominantni dédi¢nosti.

Choroby s gonosomalni dédi¢nosti.

Multifaktorialni (polyfaktorialni) choroby.

Komplexni onemocnéni.

Teratogeny, karcinogeny, mutageny.

Indikace ke genetickému vySetfeni.

Indikace k chromosomalnimu vySetfeni.

Geneticka onemocnéni dana amplifikaci tripletd.

Metody prenatalni diagnostiky.

Invazivni metody prenatalni diagnostiky.

Neinvazivni metody prenatalni diagnostiky.

Indikace k invazivni prenatalni diagnostice. Screening v t€hotenstvi.
Geneticky vyznamné vrozené vady.

Geneticke pfic€iny infertility.

Genetické poradenstvi v reprodukéni genetice.
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Asistovana reprodukce.

In vitro fertilizace.

Preimplantacni geneticka diagnostika.
Nadory s dédi¢nou komponentou.
Formy vyskytu nadorovych chorob.
Genetické poradenstvi v onkogenetice.
Hereditarni nddorova predispozice.
Lécba geneticky podminénych chorob.
Prediktivni testovani.

Informovany souhlas v genetice.

Etické problémy v genetice.
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