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Okruh A - Obecnad genetika a laboratorni diagnostika
Struktura lidského genomu, jaderny a mitochondrialni genom
Informac¢ni makromolekuly, struktura, funkce, geneticky kéd
Struktura lidského genu, nomenklatura gendl, databaze tykajici se klinického dopadu variace v jednotlivych genech.
Exprese lidskych genli a jeji regulace, epigenetika
Zakladni typy variability lidského genomu a typy sekvenci DNA v ném obsazenych
Patogenni varianty v lidském genomu, typy mutaci dle G¢inku na syntézu proteinu
Varianty DNA, polymorfismy, populac¢ni frekvence
Reparace lidské DNA a jeji poruchy, pfiklady chorob
Genova vazba a jeji vyuZiti ve vyzkumu a diagnostice
Molekuldrni podstata chorob s dédi¢nou komponentou, rozdéleni, pfiklady
Zakladni techniky molekularni genetiky a jejich vyuZiti v diagnostice
Sekvenacni techniky, NGS/MPS, role sekvenovani DNA dle Sangera, praktické vyuZiti, interpretace
Chromosomy ¢lovéka, typy, stavba, zasady klasifikace chromosomU, mezinarodni nomenklatura, zaznamy vysledkd
Varianty chromosomdl, nadpocetné marker chromosomy, jejich diagnostika a klinicky vyznam
Zakladni principy vySetieni karyotypu, kultivace, pfiprava preparatu, pruhovaci techniky
Molekulérni cytogenetika, zakladni princip metod, indikace k vySetfeni
Mechanismus vzniku chromosomové mozaiky, metody priikazu, pfiklady chorob
Populaéni prevalence chromosomovych aberaci a syndrom(, spontanni potraty, hydatidozni mola, teratomy
Mitosa a meiosa, lidska gametogeneze, jejich klinicky vyznam
Imprinting a uniparentalni disomie, mechanismus vzniku a klinicky vyznam, klinicky vyznam a pfiklady onemocnéni
Onkocytogenetika, specifické zmény chromosomtl u nddorovych onemocnéni, diagnostika a prognosticky vyznam
Molekulédrni podstata karcinogeneze, onkogeny a tumor-supresorové geny
Principy bioinformatické analyzy lidského genomu, interpretace, vyuZiti Al, mezinarodni databaze variant, moznosti reinterpretace vysledkd
Sekundarni a neoCekévané nalezy v genetické laboratorni diagnostice
Asistovana reprodukce, zakladni postupy a ndvaznost na reprodukéni genetiku
Preimplantacni genetické testovani, indikace a metody
Principy indikace molekuldrné genetického vySetfeni, materidl, DNA banking, oekavana doba odezvy
Principy indikace cytogenetického vySetfeni, material, limitace metod, oCekévana doba odezvy
Polygenni (rizikové) skére, genetické testovani u multifaktoridlnich onemocnéni
Zasady spravné laboratorni praxe v molekuldrni genetice, mezinarodni doporuceni, a normy (akreditace, IVD-R)
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Okruh B - Lékarska genetika a genetické poradentstvi
Autosomalné dominantni dédi¢nost, rizika v rodokmenu, pfiklady chorob
Autosomalné recesivni dédi¢nost, rizika v rodokmenu, pfiklady chorob
Choroby s gonosomalni dédi€nosti, rizika v rodokmenu, pfiklady chorob
Multifaktoridlni dédi¢nost, vypocet rizika, pfiklady chorob
Teratogenni faktory, vrozené vyvojové vady, rozdéleni dle vzniku a nejéastéjsi typy
Vzacna onemocnéni, definice, role pacientskych organizaci, vyznam center ERN
Dédi¢né poruchy metabolismu
Hereditarni nddorové syndromy, genetické poradenstvi a cilend léCba, prediktivni diagnostika
Neurogenetika, neurovyvojova onemocnéni a genetické poruchy smyslovych organt
Kardiogenetika a vrozené postiZzeni pojivové tkané, problematika nahlé srde¢ni smrti
Genetické pficiny odchylek riistu a vyvoje pohlavnich organt
Genetické pficiny infertility, reprodukéni genetika, vySetfeni darcd gamet
Syndromologie, nové metody charakterizace fenotypu, molekularni syndromologie
Intelektova nedostatecnost a poruchy autistického spektra
Vrozené a ziskané chromosomové aberace, rozdil, klinicky vyznam
Syndromy spojené se zménou poctu autosomd a gonosom(
Syndromy spojené se strukturni pfestavbou autosomtl a gonosomtl
Mikrodele¢ni syndromy
Syndromy chromosomové instability
Klinické aspekty X chromosomu, lyonizace, nadpocetné kopie
Strukturni a po€etni zmény Y chromosomu a jejich klinické dopady
Choroby spojené s expanzi repetitivnich sekvenci, choroby spojené se strukturalnimi abnormalitami lidského genomu
Geneticky a biochemicky screening v téhotenstvi
Indikace kinvazivni prenatalni diagnostice
Neinvazivni metody prenatalni diagnostiky
Prekoncepéni a novorozenecky screening, metodika a souvislost s lékafskou genetikou
Role genetika v prekoncepéni, preimplantacni, prenatélni a perikoncep¢ni péci
MozZnosti lé¢by geneticky podminénych chorob, genova terapie a metody CRISPR-Cas9
Human phenotype ontology (HPO), 2D/3D facial gestalt analyza, uplatnéni v genetické diagnostice
Etické aspekty lékarské genetiky, informovany souhlas, doporu€ené postupy, geneticka legislativa



