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{{Mefanet|http://portal.mefanet.cz/disciplina-22-lekarska-genetika.htm||MEFANET portdl Lékarska genetika} ¢
E MEFANET portél Biologie (http://portal.mefanet.cz/disciplina-6-biologie.html) ¢ VSechny ¢ladnky z kategorie
Molekularni biologie « Komentované internetové odkazy ¢ Komentovany seznam literatury ¢ Atlas
Patologickych karyotyp@ (1. LF UK) (Poznavacka)

-~ PFimo z WikiSkript spousténou Java aplikaci, ktera se vztahuje k tomuto tématu, najdete zde (https://www.
{@i! wikiskripta.eu/extensions/javawebstart/cytogenetika/launch.jnlp).

77 Program, v némz si mlzZete vyzkouset vySetreni karyotypu.

e Aktudlni genetika (http://biol.If1.cuni.cz/ucebnice/)

Historie genetiky * Vyznamné objevy a osobnosti * (Genetika v datech ¢ Historie epigenetiky)
Monogenni dédi¢nost * Zakladni pojmy ¢ Alelické interakce ¢ Alely « Chromozom ¢ Diploidni * Fenotyp
Gen ¢ Genofond ¢ Genom ¢ Genomickd DNA ¢ Genotyp * Geny pro funkéni RNA ¢ Haploidni « Haplotyp °
Homozygot ¢ Hemizygot ¢ Heterozygot ¢ Slozeny heterozygot ¢Histony ¢ Lidsky genom a jeho variabilita ¢
Lokus ¢ Plod  Polymorfismus ¢ Pseudogen ¢ RNA - typy, stavba, funkce ¢ Struktura a funkce genu ¢ Strukturni
gen ¢ Znak ¢ Hybridiza¢ni pokus
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Pravidla mendelovské dédiénosti « Dihybridismus, interakce nealelnich gen(, polyhybridismus
Dihybridismus ¢ Interakce nealelnich gend ¢ Mendelovy pokusy ¢ Mendelovy zakony dédi¢nosti « Mnohotna
alelie « Monohybridismus ¢ Parentalni, F1, F2 generace * Zpétné krizeni « Zdkladni zdkony genetiky

Vyjimky z mendelovské dédi¢nosti * Expresivita ¢ Fenokopie * Genetickd vybava mitochondrii * Genokopie
e Genomicky imprinting ¢ Genova vazba ¢ Matroklinita ¢ Matroklinni (mitochondridlni) dédi¢nost ¢« Morganovy
zdkony * Nestabilita repetitivnich sekvenci ¢ Penetrance ¢ Pleiotropie ¢ Uniparentalni disomie

Oligogenni, polygenni a multifaktorialni dédicnost

Polygenni dédic¢nost

Multifaktoridlni dédi¢nost * Expresivita ¢ Heritabilita « Penetrance

Molekularni genetika

Nukleové kyseliny a proteosyntéza

= Centrdlna dogma molekuldrnej genetiky

= Biosyntéza nukleovych kyselin a proteosyntéza v mitochondriich ¢ Biosyntéza nukleovych kyselin ¢
Chromatin ¢ DNA « SsDNA « DsDNA « DNA mitochondrii « Interakce DNA s proteiny « Rekon « Repetitivni sekvence v genomu
¢lovéka « Replikace DNA « Replikon « Replizom « Struktura DNA « DNA sekvence proteinotvorné a neproteinotvorné
MiRNA ¢« mRNA ¢ Molekularni cytogenetika ¢ "nekédujici" RNA ¢ Nukleové kyseliny * Operon ¢ Signalni
sekvence ¢ Polymorfismy nukleovych kyselin ¢ Reverzni transkriptédza ¢ RNA interference ¢« RNA -
struktura, typy ¢ Rizeni genové exprese a proteosyntézy « rRNA * Telomery a telomerasa * tRNA

= Exprese genu * Glykosylace ¢ Inhibitory ¢ Posttranskripéni GUpravy ¢ Posttransla¢ni glykosylace proteint e
Posttransla¢ni Upravy a targeting proteinl ¢ Proteiny Selenocystein a pyrrolyzin * Regulace genové exprese u
eukaryot * Regulace genové exprese u prokaryot ¢ Ribosom ¢ Signalni sekvence polypeptidu, volné a
vazané ribozémy ¢ Transkripce ¢ Transkripcni faktory ¢ Transkrip¢ni faktory s homeodoménou ¢ Translace
membranovych a exkrecnich protein * Translace

= Genové inZzenyrstvi « Metody sekvencovdéni ¢« Rekombinantni DNA ¢ Restriktazy

Mutace a reparace * Molekuldrni podstata dédi¢nych chorob ¢ Mutace ¢ Reparacni mechanismy organismu a
jejich geneticka kontrola ¢ Genotyp a jeho variabilita, mutace a rekombinace

Epigenetika ¢ Epigenetika a lidskd onemocnéni ¢ Epigenetika ¢« Genomicky imprinting * Genovy imprinting a
lidské patologie ¢ Epigenetika, geneticky imprinting * Histonovy kéd  Metylace DNA ¢ Modifikace histon@
Uniparentalni disomie ¢ Angelman(v syndrom ¢ Beckwith{v-Wiedemann@v syndrom ¢ Praderdv-Williho
syndrom

Laboratorni metody ¢ DGGE a TGGE ° Elektroforesa sérovych proteinl ¢ Elektroforéza nukleovych kyselin °
Heteroduplexova analyza ¢ Identifikace restrikénich fragmentd ¢ I1zolace DNA ¢ Metody analyzy nukleovych
kyselin ¢ Polymerasova retézova reakce » Polymorfismus délky restrikénich fragment0 ¢ Polymorfismus
konformace jednoduchych retézcl (SSCP) ¢ Southern(yv blotting ¢ Vyhledavani mutaci ¢ Fyzikalni metody
genového mapovani « Genové manipulace a genové inzenyrstvi ¢« Molekuldrné-biologicka diagnostika v
onkologii * Komparativni genomova hybridizace « DNA Cipy ¢ Hybridizace in situ

Cytogenetika

Jadro

Metafazni chromosom ¢ Autosomy ¢ Centromera * Chromosom X ¢ Chromosom Y ¢ Chromosom ¢
Chromosomalni determinace pohlavi ¢ Eukaryotické chromosomy ¢ gen SRY ¢ Heterochromosomy ¢ Lidsky
karyotyp * Stavba metafazniho chromosomu ¢ Typy metafdznich chromosom{

VysetFeni chromosomu ¢« Barveni chromozom{ e Identifikace chromosom@ « Material k vySetreni
chromosom@  Phytohaemagglutinin

Chromosomalni aberace

= Chromozomadlni abnormality (Chromozomalni mozaika ¢ Klastogeny ¢ Numerické chromosomové
aberace ¢ Prenatalni screening ¢ Pri¢iny vzniku chromosomalnich aberaci  Strukturni chromosomové
aberace ¢ Subtelomerické prestavby chromozom( ¢ Ziskané chromosomové aberace)

= Syndromy podminéné aneuploidii autosomi (Down(v syndrom ¢ Edwardsdv syndrom ¢ Pataulv
syndrom)

= Syndromy podminéné aneuploidii gonosomu (Klinefelterlv syndrom « Turnerfiv syndrom ¢ Syndrom
47 ,XXX ¢ Syndrom 47,XYY)

= Mikrodeleéni syndromy (Angelmandv syndrom ¢ DiGeorglv syndrom ¢ Praderdv-Williho syndrom e
Williams@v syndrom)

= Syndromy chromozomalni nestability (Ataxia telangiectasia « Bloom{v syndrom ¢ Fanconiho anemie)

= Nadorova cytogenetika (Chromozomové aberace v etiologii neoplazif)

= Strukturni chromozomové aberace (Syndrom Cri du chat ¢ Wolflv-Hirschhorniiv syndrom)

Bunécny cyklus
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Bunécny cyklus a jeho faze < Bunécny cyklus Regulace bunécného cyklu ¢ Indukéni faktory ¢ Kolcemid ¢
Mutatorové geny ¢ (Proto)onkogeny ¢ Replikativni stdrnuti « Tumor-supresorové geny Mitéza * Mitéza Meidza
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Genetika prokaryot

Prokaryota ¢ Regulace genové exprese u prokaryot « Vyznam a struktura chromosomé prokaryot Genetika
bakterii + Bakterie (Bakteridlni chromozom ¢ Operonovy model ¢ Plazmid ¢ Reprodukce ¢ Struktura) ¢
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Genetika viru

Viry ¢ Biochemie vird « DNA viry « Onkogenni viry « Reprodukce DNA vir(l « Reprodukce RNA virl « RNA viry ¢
Transdukce ¢ Virion

Bunécna signalizace

Bunécnd signalizace ¢ Poruchy signalizace apoptézy v nddorovych bunkéach

= KIT

Populacni genetika

Populac¢ni genetika * Genetickd heterogenita a polymorfismy bilkovin ¢« Geneticka zatéz populace ¢ Hardy-
Weinbergova rovnovdha ¢ Inbred, pribuzenské snatky a jejich rizika ¢ Koeficient inbreedingu ¢ Koeficient
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Klinickd genetika ¢ Proband ¢ Rodinnd anamnéza ¢ Genetické metody vazbové analyzy * Genetické mapy a
jejich vyznam ¢ Mapa lidského genomu ¢ Mapovani genomu

Monogenné dédéné znaky Dédi¢nost krevné skupinovych systémd « Hemoglobiny a jejich dédi¢nost « Monogenné dédi¢né
choroby ¢ Monogenné dédi¢né poruchy reparace ¢ Polymorfismus délky restrik¢nich fragment( ¢ Repetitivni sekvence ¢ Sekvence s
nizkou repetivitou ¢ Syndromy predcasného starnuti « Transplantacni antigeny

Typy dédi¢nosti Autosoméainé dominantni dédi¢nost « Autosoméalné recesivni dédi¢nost » Gonozomalni dédi¢nost « Gonozomalné
dominantni dédi¢nost * Gonozomalné recesivni dédic¢nost ¢ Matroklinni dédi¢nost « Mimojaderna dédi¢nost ¢ X-vazana dédi¢nost * Y-
véazana dédi¢nost « Nemendelovska dédi¢nost * Hemoglobinopatie ¢ Struktura hemoglobinu

Ontogenetika « Embryondini vyvoj ¢ Fetalni vyvoj * Genetické priiny procesu starnuti a smrti « Genova
kontrola a vyznam apoptdzy v ontogenezi « Genova kontrola diferenciace v ontogenezi ¢ Postnatalni vyvoj °
Preembryonalni vyvoj ¢ Starnuti organismu ¢ Apoptéza a klinické dlsledky poruch jeji regulace » Apoptdza
Diferenciace ¢ gen SRY ¢ Inaktivace chromozomu X ¢ Morfogen ¢ Gen Sonic Hedgehog ¢ Ontogeneze pohlavi u
savcl ¢ Pseudoautosomalni oblast

Imunogenetika ¢ Autoimunitni onemocnéni « Dédi¢né poruchy imunity ¢ Genetika Ig, B a T receptord
Genetika transplantaci, transplantacni zakony ¢ Genové kontrola tvorby protildtek ¢ Hlavni histokompatibilitni
komplex ¢ Imunodeficience ¢ Imunokompetentni buriky ¢ Lektiny ¢ Transplantace ¢ Transplantacni zakony ¢
Vyuziti monoklonalnich protildtek v mediciné « Dédi¢nost krevné skupinovych systémui (ABO systém ¢ Rh
systém ¢ MN systém) ¢ABO inkompatibilita ® Fetélni erytroblastéza

Genetika komplexnich znaka ° Asocia¢ni studie * Ekogenetika infekénich onemocnéni » Geneticka analyza
komplexnich znakl ¢ Geneticka koncepce v psychiatrii « Genetika "civiliza¢nich" onemocnéni » Genetika
neurodegenerativnich onemocnéni ¢ Genetika zavislosti na ndvykovych latkdch « Vazebné studie
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Klinicka genetika

Ukoly a vymezeni oboru - Etické a pravni aspekty Iékafské genetiky * Klinickd genetika * Prekoncepéni
prevence dédi¢nych chorob a vad ¢ Skrinink dédi¢nych chorob

Metody lékaiské genetiky * Amniocentéza ¢ Asistovand reprodukce ¢ Bunécné kultury * Fetoskopie ¢ In
Vitro Fertilizace ¢ Indikace chromozomalniho vysetreni ¢ Kordocentéza ¢ M-FISH Odbér choriovych klkG e
Preimplantacni genetickd diagnostika ¢ Prenatdini diagnostika

Etické, socialni a pravni aspekty genetiky ¢ Biobanky ¢ Etické aspekty genetického testovani ¢ Etické
aspekty vyzkumu kmenovych bunék ¢ Geneticky modifikované organismy ¢ Koncepce GE3LS ¢ Pravni aspekty
genetiky

Geneticky podminéné choroby ¢« Obecné: Molekuldrni podstata dédi¢nych chorob ¢ Postnatalni prevence
dédi¢nych chorob ¢ Prekoncepcni prevence dédi¢nych chorob a vad ¢ Principy terapie dédi¢nych chorob e
Prima diagnostika dédi¢nych chorob analyzou nukleovych kyselin « Somatické a gametické chromosomalni
aberace ¢ PFiklady: Achondroplasie ¢ Albinismus ¢ Alkaptonurie ¢ Alportliv syndrom ¢ Amelogenesis
imperfecta ¢ Bartter@v syndrom « Beckerova muskularni dystrofie ¢Bindertv syndrom ¢ BookGv syndrom e
Crouzon(v syndrom ¢ ¢Charcot Marie Tooth ¢ Cockaynlv syndrom ¢ Criglerlv-Najjartv syndrom ¢ Cysticka
fibréza ¢ Cowdenové syndrom ¢ Dandy-Walker syndrom ¢ DeLangeové syndrom ¢ Dentinogenesis imperfecta ¢
Diastroficky dwarfismus ¢« Duchennova muskularni dystrofie ¢« Dédi¢né metabolické poruchy ¢ Ehlers-Danlostv
syndrom ¢ Fabryho choroba ¢ Fenylketonurie ¢ Goldenhar@v syndrom ¢ Hemofilie « Hemoglobinopatie °
Hereditarni osteoonychodysplézie * Huntingtonova choroba ¢ Inkontinentia pigmenti ¢ KongenitdIni myotonie *
Larsen(v syndrom ¢ Marfan(v syndrom ¢ Mukopolysachariddzy (I. typ « Il. typ « lll. typ « IV. typ a dalé)) * MOCE e
Ochrondza ¢ Osteogenesis imperfecta ¢ Polycysticka choroba ledvin/autosomalné dominantni ¢ Polycysticka
choroba ledvin/autosomalné recesivni ¢ Pseudohermafroditismus ¢ Retinitis pigmentosa ¢ Smith{v-LemliGv-
Opitzlv syndrom « SED ¢ Syndrom fragilniho X ¢ Tay-Sachsova choroba ¢ Von Willebrandova choroba
Wilsonova choroba

Onkogenetika ° Biologické vlastnosti nddor( Benigni « Maligni ¢ Biologie onkogeneze ¢ Charakteristika
nadorového bujeni ¢« Chemicka karcinogeneze * Chromozomové aberace v etiologii neoplazii * Filadelfsky
chromozom ¢ FyzikaIni karcinogeneze ¢ Kancerogeneze ¢ Karcinogeny ¢ Karcinom pankreatu (genetika) °
Mutageny a mutageneze * Mutageneze ¢ Mutatorové geny, stabilita buné¢ného genomu ¢ Poruchy apoptosy °
(Proto)onkogeny ¢ Tumor supresorové geny ¢ Virova karcinogeneze ¢ Presymptomatickd diagnostika a
prevence nadorQ ¢

Hereditarni nddorové syndromy Ataxia telangiectasia * Bannayan-Riley-Ruvalcabalv syndrom ¢ BloomUv
syndrom ¢ Cowdendv syndrom ¢ Fanconiho anémie  GardnerQv syndrom ¢ Lynchdv syndrom ¢ MEN syndrom
e Neurofibromat6za ¢ Peutz-Jeghersdv syndrom « Retinoblastom ¢ Syndrom Li-Fraumeni ¢ P53 « WilmsQv tumor
Vrozené vyvojové vady ¢ Vrozené vyvojové vady Fetalni alkoholovy syndrom « Teratogeneze * Teratogeny »
Teratologie * Zachyt a prevence vrozenych chromosomadlnich odchylek

= Vrozené vady pohybového aparatu Adamstiv-Oliver&v syndrom « Aplasia fibulae congenita « Aplasia radii congenita *
Arachnodaktylie ¢ Arthrogryposis multiplex congenita « Fokomelie ¢ Klinodaktylie ¢« Pes equinovarus congenitus ¢ Polandova
anomalie * Polydaktylie ¢« Proximalni fokdIni femoralni deficience ¢ PFFD ¢ Pseudoarthrosis tibiae congenita ¢ Spondyloepifyzarni
dysplazie » Synostosis radioulnaris congenita ¢ Talipomanus ¢ Tanatoforicky dwarfismus

= Vrozené srdecni vady Aortaini stenéza » Defekt septa komor * Defekt septa sini * Eisenmenger{lv syndrom « Fallotova

tetralogie ¢ Hypoplastické levé srdce « Koarktace aorty ¢ Otevrena Botallova ducej ¢ Stendza plicnice ¢ Transpozice velkych cév

Vrozené vyvojové vady dychaci soustavy Kongenitaini laryngeaini stridor

Vrozené vady ucha Vrozené vady boltce « Vrozené vady vnitfniho ucha ¢ Vrozené vady zevniho a stfedniho ucha

Vrozené vady oka

Rozstépové vady oblic¢eje Typické rozétépy obliceje * Atypické rozitépy obli¢eje » Miller-Diekerlv syndrom

Vrozené vady centralni nervové soustavy Dandyova-Walkerova malformace * Holoprozencefalie * Chiariho

malformace ¢ Meningokéla

= Vrozené vyvojoveé vady ledvin Polycysticka choroba ledvin/autosomalné dominantni « Polycysticka choroba
ledvin/autosomalné recesivni

= Kraniofacialni syndromy

= Vrozena brani¢ni kyla

Ekogenetika - interakce genu s prostfedim

Ekologie, ekogenetika » Ekotoxikologie ¢ Farmakogenetika * Genotyp a prostredi ¢ Interakce genl a prostredi ¢
Mutagenni a teratogenni faktory zivotniho prostredi ¢ Nutrigenetika * Toxikogenetika

Experimentdlni genetika

Modely IékaFské genetiky a vyzkumu ¢ Jednobunééné modely ¢ Arabidopsis thaliana « Caenorhabditis
elegans * Danio rerio * Drosophila melanogaster « Mus musculus ¢ Pan troglodytes ¢ Rattus norvegicus ¢ in
silico - pocitacové modely ¢ in vitro - bunécné a tkanové kultury ¢« Kongenni kmen ¢ Konsomicky kmen ¢
Metody genetické analyzy v experimentu a lidské genetice

Metody lékarské genetiky a vyzkumu ¢ Metody genetické analyzy v experimentu a lidské genetice « DNA
fingerprinting ¢ Hybridizaéni pokus ¢ Interkros ¢ Asociac¢ni studie ¢
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