Atestace z 1ékarské genetiky — inovované otazky pro rok 2017

A) Molekularni genetika

1. Struktura lidského genu, nomenklatura geni, databaze tykajici se klinického dopadu
variace Vv jednotlivych genech.

2. Struktura lidského genomu a typy sekvenci DNA v ném obsazenych

3. Informaéni makromolekuly - struktura, funkce, geneticky kod

4. Zékladni genetické dogma

5. Exprese lidskych genti a jeji regulace — ptiklady chorob

6. Reparace lidské DNA a jeji poruchy — ptiklady chorob

7. Zakladni typy variability lidského genomu — ptiklady chorob

8. Patogenni variace (mutace) v lidském genomu a jejich detekce

9. Varianty DNA, jejich detekce, mezinarodni klasifikace a vyuziti v diagnostice

10. Molekularni podstata chorob s dédi¢nou komponentou — rozd¢leni, piiklady

11. Molekularni podstata karcinogeneze — piiklady chorob

12. Vyzkumné postupy vyuzivajici soubory nemocnych a jejich rodin pro identifikaci
kauzalnich gent, vyuziti human phenotype ontology (HPO), klinické ptiklady

13. Genova vazba a jeji vyuziti ve vyzkumu a diagnostice

14. Zakladni techniky molekularni genetiky a jejich vyuziti v diagnostice

15. Sekvenovani nové generace: praktické vyuziti, interpretace, varianty s nejasnym



patogenetickym dopadem, role sekvenovani DNA dle Sangera

16. Molekularni cytogenetika, aCGH a vyuziti v diagnostice

17. Choroby spojené s expanzi triplet repetitivnich sekvenci

18. Zasady spravné laboratorni praxe v molekularni genetice, mezinarodni doporuceni, a
normy

19.  Principy bioinformatické analyzy lidského genomu, interpretace analytickych
vysledkll, mezinarodni databaze variant, moznosti reinterpretace vysledkt

20. Eticka a socialni problematika genetického laboratorniho vySetieni, odborna doporuceni




B) Cytogenetika

21.  Stavba chromosomu: molekularni, cytologicka i morfologicka — klinické piiklady

22.  Zéikladni principy cytogenetické vysSetfeni: pfiprava preparatu, zasady klasifikace
chromosomtl, mezinarodni nomenklatura, zdznamy vysledkt (v¢. FISH)

23.  Mitosa a meiosa, lidska gametogeneze, jejich klinicky vyznam

24, Syndromy spojené se zmé&nou pocétu autosomtl a gonosomt

25.  Syndromy spojené se strukturni piestavbou autosomi a gonosomil

26.  Molekularni cytogenetika, zakladni princip metod, indikace k vySetfeni

27.  Imprinting a uniparentdlni disomie, mechanismus vzniku a klinicky vyznam, klincky
vyznam a piiklady onemocnéni.

28. Indikace k invazivnimu prenatalnimu vySetfeni, metody odbéru a kultivace a
kone¢ného hodnoceni vzorkil

29.  Mikrodelecni syndromy, metody diagnostiky téchto syndromt, jejich frekvence,
projevy, dédicnost

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

31.  Vrozené a ziskané strukturni aberace chromosomi u clovéka, etiologie, klinicky
vyznam, klinické ptiklady

32. X chromosom, sex chromatin, lyonizace, fragilni chromosom X

33.  Asistovana reprodukce, zakladni postupy, molekuldrni a cytogeneticka vysetieni

34.  Varianty chromosomu, nadpoc¢etné marker chromosomy, jejich diagnostika a klinicky
vyznam



35.  Populacni prevalence chromosomovych aberaci a syndromil, spontanni potraty,
hydatidozni mola, teratomy

36.  Vyznam chromosomovych aberaci pii vzniku zhoubnych nadorti (onkogeny, tumor
supresorové geny), metody cytogenetického vysetieni

37.  Strukturni a poCetni zmény Y chromosomu a jejich klinické dopady
38.  Mechanismus vzniku chromosomové mozaiky, nejcastéj$i syndromy s nélezy

mozaiky, metody prukazu

39.  Preimplanta¢ni geneticka diagnostika a screening

40. Syndromy chromosomalni instability, klinické ptiklady a dédic¢nost



¢) Klinicka genetika

41. Autosomaln¢ dominantni dédi¢nost, ptiklady chorob

42. Autosomalné recesivni dédicnost, ptiklady chorob

43. Choroby s gonosomalni dédi¢nosti

44. Multifaktorialni dédi¢nost, piiklady chorob

45. Vzacna onemocnéni, specifika

46. Teratogeny, karcinogeny, mutageny, nejcastéjsi vrozené vady

47.  Indikace ke genetickému laboratornimu vysetieni

48.  Indikace k chromosomovému vysetieni

49.  Geneticky a biochemicky screening v t€hotenstvi

50. Indikace k invazivni prenatalni diagnostice

51.  Neinvazivni metody prenatalni diagnostiky

52.  Deédi¢né poruchy metabolismu
53.  Genetické pficiny infertility, genetické poradenstvi v reprodukéni genetice
54, Nové metody charakterizace phenotypu v klinické genetice, molekularni

syndromologie

55.  Hereditarni nadorové syndromy, genetické poradenstvi a cilend lécba, prediktivni
testovani




56. Neurogenetika a genetické poruchy smyslovych organt

57.  Lécba geneticky podminénych chorob

58.  Mentalni retardace a poruchy autistického spektra

59.  Role genetika v prekoncep¢ni, preimplanta¢ni, prenatalni a perikoncepéni péci
60.  Etické problémy v genetice, informovany souhlas, doporuéeni



