CYTOGENETIKA - Okruhy otázek pro bakaláře – ústní zkoušení 
Čím se zabývá obor lékařská genetika – základní skupiny onemocnění, skupiny pacientů a typy laboratorních vyšetření v lékařské genetice. Typy dědičnosti. Základní charakteristika typů monogenní dědičnosti, příklady monogenně dědičných onemocnění.

Charakteristika chromosomů, třídění chromosomů, mitóza, karyogram, idiogram, karyotyp, zápis normálního lidského karyotypu. Změna organizace genetického materiálu během buněčného cyklu. Význam procesu mitózy pro přípravu cytogenetických preparátů. Příprava cytogenetických preparátů metodami klasické cytogenetiky, kultivace, zpracování, barvení a pruhování chromosomů. Světelný mikroskop. Metody klasické cytogenetiky. Příprava cytogenetických preparátů metodami molekulární cytogenetiky. Fluorescenční mikroskop. Metody molekulární cytogenetiky. Návaznost metod klasické a molekulární cytogenetiky.
Vrozené chromosomové abnormality – typy chromosomových změn. Nejčastější indikace k postnatálnímu cytogenetickému vyšetření. Jaký biologický materiál se nejčastěji používá při postnatálním vyšetření karyotypu. Laboratorní metody používané při vyšetření vrozených chromosomových změn, návaznost metod.

Vrozené početní chromosomové abnormality. Charakteristika typů početních abnormalit, cytogenetické zápisy. Základní klinické příznaky. Mozaicismus v somatických buňkách pacienta. Definice, příklady. Cytogenetické zápisy.

Vrozené strukturní chromosomové abnormality - vznik strukturních přestaveb, balancované a nebalancované chromosomové změny. Typy strukturních abnormalit, správné cytogenetické zápisy. Fenotyp pacientů nosičů balancovaných a nebalancovaných chromosomových změn. Souvislost balancovaných strukturních změn s poruchami plodnosti.
Získané chromosomové abnormality u onkologických pacientů. Význam vyšetření, typy chromosomových abnormalit, metody používané při vyšetření.

Získané chromosomové abnormality související s působením mutagenních faktorů prostředí. Indikace k vyšetření, význam vyšetření, klasifikace abnormalit, charakteristika metody používané při rutinním vyšetření. Léčba.
Mikrodeleční syndromy. Příklady. Laboratorní metody využívané pro detekci těchto změn.
Prenatální diagnostika vrozených chromosomových abnormalit – neinvazivní a invazivní metody prenatální diagnostiky, nejčastější indikace k prenatálnímu cytogenetickému vyšetření, vstupní materiál pro analýzu karyotypu plodu. 
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