CYTOGENETIKA - Okruhy otazek pro bakalare — ustni zkouSeni

Cim se zabyva obor lékai'ska genetika — zakladni skupiny onemocnéni, skupiny pacienti a
typy laboratornich vySetieni v 1¢kai'ské genetice. Typy dédi¢nosti. Zakladni charakteristika
typt monogenni dédi¢nosti, ptiklady monogenné dédi¢nych onemocnéni.

Charakteristika chromosomti, tfidéni chromosomil, mit6za, karyogram, idiogram, karyotyp,
zapis normalniho lidského karyotypu. Zména organizace genetického materialu béhem
bunééného cyklu. Vyznam procesu mitdzy pro piipravu cytogenetickych preparati. Priprava
cytogenetickych preparati metodami klasické cytogenetiky, kultivace, zpracovani, barveni a
pruhovani chromosomii. Svételny mikroskop. Metody klasické cytogenetiky. Pfiprava
cytogenetickych preparati metodami molekuldrni cytogenetiky. Fluorescen¢ni mikroskop.
Metody molekuldrni cytogenetiky. Navaznost metod klasické a molekularni cytogenetiky.

Vrozené chromosomové abnormality — typy chromosomovych zmén. Nejcastéjsi indikace

k postnatalnimu cytogenetickému vysetieni. Jaky biologicky material se nejcastéji pouziva pii
postnatalnim vysetfeni karyotypu. Laboratorni metody pouzivané pfi vySetfeni vrozenych
chromosomovych zmén, ndvaznost metod.

Vrozené pocetni chromosomové abnormality. Charakteristika typti poc¢etnich abnormalit,
cytogenetické zapisy. Zakladni klinické ptiznaky. Mozaicismus v somatickych buiikach
pacienta. Definice, ptiklady. Cytogenetické zapisy.

Vrozené strukturni chromosomové abnormality - vznik strukturnich pfestaveb, balancované a
nebalancované chromosomové zmény. Typy strukturnich abnormalit, spravné cytogenetické
zapisy. Fenotyp pacientli nosi¢l balancovanych a nebalancovanych chromosomovych zmén.
Souvislost balancovanych strukturnich zmén s poruchami plodnosti.

Ziskané chromosomové abnormality u onkologickych pacientll. Vyznam vySetieni, typy
chromosomovych abnormalit, metody pouzivané pii vySetfeni.

Ziskané chromosomové abnormality souvisejici s pisobenim mutagennich faktord prostredi.
Indikace k vySetfeni, vyznam vysetieni, klasifikace abnormalit, charakteristika metody
pouzivané pii rutinnim vySetfeni. Lécba.

Mikrodele¢ni syndromy. Pfiklady. Laboratorni metody vyuZzivané pro detekci téchto zmén.
Prenatalni diagnostika vrozenych chromosomovych abnormalit — neinvazivni a invazivni

metody prenatdlni diagnostiky, nej€astéjsi indikace k prenatalnimu cytogenetickému
vySetfeni, vstupni materidl pro analyzu karyotypu plodu.
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