Okruh A — Obecna genetika a laboratorni diagnostika
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Struktura lidského genomu, jaderny a mitochondrialni genom

Informacni makromolekuly, struktura, funkce, geneticky kéd

Struktura lidského genu, nomenklatura genii, databaze tykajici se klinického dopadu
variace v jednotlivych genech.

Exprese lidskych genti a jeji regulace, epigenetika

Zakladni typy variability lidského genomu a typy sekvenci DNA v ném obsaZenych
Patogenni varianty v lidském genomu, typy mutaci dle ti¢inku na syntézu proteinu
Varianty DNA, polymorfismy, populacni frekvence

Reparace lidské DNA a jeji poruchy, priklady chorob

Genova vazba a jeji vyuZiti ve vyzkumu a diagnostice

Molekularni podstata chorob s dédicnou komponentou, rozd€leni, priklady
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 chromosomti, mezinarodni
nomenklatura, zaznamy vysledk

Varianty chromosomt, nadpocetné marker chromosomy, jejich diagnostika a klinicky
vyznam

Zakladni principy vySetreni karyotypu, kultivace, priprava preparatu, pruhovaci
techniky

Molekularni cytogenetika, zakladni princip metod, indikace k vySetfeni
Mechanismus vzniku chromosomové mozaiky, metody prikazu, priklady chorob
Populacni prevalence chromosomovych aberaci a syndromti, spontanni potraty,
hydatid6zni mola, teratomy

Mitosa a meiosa, lidska gametogeneze, jejich klinicky vyznam

Imprinting a uniparentalni disomie, mechanismus vzniku a klinicky vyznam, klinicky
vyznam a priklady onemocnéni

Onkocytogenetika, specifické zmény chromosomii u nadorovych onemocnéni,
diagnostika a prognosticky vyznam

Molekularni podstata karcinogeneze, onkogeny a tumor-supresorové geny

Principy bioinformatické analyzy lidského genomu, interpretace, vyuZziti Al,
mezinarodni databaze variant, mozZnosti reinterpretace vysledki

Sekundarni a neocekavané nalezy v genetické laboratorni diagnostice

Asistovana reprodukce, zakladni postupy a navaznost na reprodukcni genetiku
PreimplantacCni genetické testovani, indikace a metody

Principy indikace molekularné genetického vySetfeni, material, DNA banking,
oCekavana doba odezvy

Principy indikace cytogenetického vySetfeni, material, limitace metod, ocekavana
doba odezvy

Polygenni (rizikové) skore, genetické testovani u multifaktoridlnich onemocnéni
Zasady spravné laboratorni praxe v molekularni genetice, mezinarodni doporuceni, a
normy (akreditace, IVD-R)



Okruh B - Lékarska genetika a genetické poradentstvi
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Autosomalné dominantni dédicnost, rizika v rodokmenu, priklady chorob
Autosomalné recesivni dédicnost, rizika v rodokmenu, priklady chorob

Choroby s gonosomalni dédicnosti, rizika v rodokmenu, ptiklady chorob
Multifaktorialni dédi¢nost, vypocet rizika, ptiklady chorob

Teratogenni faktory, vrozené vyvojové vady, rozdéleni dle vzniku a nejCastéjsi typy
Vzacna onemocnéni, definice, role pacientskych organizaci, vyznam center ERN
Dédicné poruchy metabolismu

Hereditarni nadorové syndromy, genetické poradenstvi a cilena 1écba, prediktivni
diagnostika

Neurogenetika, neurovyvojova onemocnéni a genetické poruchy smyslovych organti
Kardiogenetika a vrozené postiZeni pojivové tkané, problematika nahlé srdeCni smrti

~rwe

~rwe

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 autosomi a gonosomu

Syndromy spojené se strukturni prestavbou autosomi a gonosomu

Mikrodelecni syndromy

Syndromy chromosomové instability

Klinické aspekty X chromosomu, lyonizace, nadpoCetné kopie

Strukturni a pocetni 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 k invazivni prenatalni diagnostice

Neinvazivni metody prenatalni diagnostiky

Prekoncepcni a novorozenecky screening, metodika a souvislost s 1ékarskou
genetikou

Role genetika v prekoncepc¢ni, preimplantacni, prenatalni a perikoncepcni péci
MozZnosti 1é6Cby geneticky podminénych chorob, genova terapie a metody CRISPR-
Cas9

Human phenotype ontology (HPO), 2D/3D facial gestalt analyza, uplatnéni v
genetické diagnostice

Etické aspekty 1ékarské genetiky, informovany souhlas, doporucené postupy,
geneticka legislativa



