Bi7250 L.ékarska genetika a genetické poradenstvi

Sylabus prednasek na letni semestr 2012/2013

Ptrednasky se budou konat kazdé ttery od 15.00 v predniskové mistnosti A11/235 v
Univerzitnim kampusu.
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Klinicka genetika a genetické poradenstvi. Historie 1€karské genetiky. Indikace
ke genetickému vySetieni, pacienti genetickych poraden. Postup pfi vySetfeni
v genetické poradné, genetickd prognédza. Etické a pravni aspekty v klinické
genetice, informovany souhlas. Prediktivni testovani. (prim. MUDr. R.
Gaillyova)

Vrozené a ziskané aberace chromosomt u ¢lovéka a syndromy s nimi spojené.
Polymorfismus chromosomtl, nadpocetné¢ marker chromosomy, chromozomova
mozaika. Indikace k chromosomalnimu vySetfeni. Moderni pfistupy v
cytogenetice ¢lovéka — DNA ¢ipy a metoda MLPA. (Dr. V. Vallova)

Genetika mentalni retardace. Definice, klasifikace, etiologie a piiciny MR.
Vyznam architektury genomu u MR. Nové mikrodelecni syndromy, metody
jejich diagnostiky. Moznosti detekce pfi¢in MR. Vyuziti databaz. (Dr.
V.Vallova)

Preventivni pfistupy lékafské genetiky, primarni a sekundarni prevence.
Indikace k prenatdlnimu vysetfeni, metody odbéru a konecného hodnoceni
vzorkl. Neinvazivni a invazivni metody prenatdlni diagnostiky. Geneticky
vyznamné vrozené vady. Asistovand reprodukce, jeji metody a tloha genetiky
pii IVF. Preimplantacni genetickd diagnostika. (prim. MUDr. R. Gaillyova)

Polyfaktoridlni (multifaktorialni) dédi¢nost u €lovéka. Komplexni onemocnéni.
Teratogeny, karcinogeny, mutageny. (prim. MUDr. R. Gaillyova)

Struktura lidského genomu a typy sekvenci v ném obsaZenych. Zakladni typy
variability lidského genomu. Polymorfismy DNA, jejich detekce a vyuziti.
Mutace a instabilita lidské DNA. Genetickd onemocnéni dand amplifikaci
tripletti. Monogenné dédicné choroby. (Dr. 1. Valaskova)

Ptimd DNA diagnostika monogenné dédi¢nych chorob. (Dr. I.Valaskova)
Nepiima DNA diagnostika monogenn¢ dédi¢nych chorob. (Dr. 1.ValaSkova)

RNA diagnostika a jeji vyuziti v onkogenetice, expresni analyza, nové metody
v molekularni biologii ¢lovéka. (Dr.I.Valaskova)

Metody profilovani DNA. Ur¢ovani paternity. Identifikace osob. (Dr. [.Kraus)

Genetické poradenstvi v reprodukéni genetice. Genetické pfiCiny infertility.
(MUDr. R. Beharka, Dr. V. Vallov4)

Rektorske volno



14.5.2012 Metabolické vady u ¢lovéka. (Doc. Valik)
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