VZDELAVACI PROGRAM
v oboru
LEKARSKA GENETIKA

1. Cil specializa¢niho vzdélavani

Cilem specializacniho vzd¢lavani je dosaZzeni uplné kvalifikace v oboru Iékatska
genetika, kterd umozni absolventovi samostatnou ¢innost na pracovistich 1ékarské genetiky
v uzké spolupraci s cytogenetickymi a molekularné genetickymi laboratofemi a biochemicko-
genetickymi pracovisti.

2.  Minimalni poZzadavky na specializa¢ni vzdélavani

Podminkou pro pfijeti do specializatniho vzdélavani v oboru Iékarska genetika
je ziskani odborné zplsobilosti k vykonu povolani lékafe ukonCenim nejméné Sestiletého
prezen¢niho studia, které obsahuje teoretickou a praktickou vyuku v akreditovaném
magisterském studijnim programu vSeobecné I¢katstvi na 1¢katské fakulté.

Specializa¢ni vzd¢lavani se uskuteciiuje pii vykonu lékatského povolani formou
celodenni pripravy v rozsahu odpovidajicim stanovené tydenni pracovni dobé podle
§ 83 a zékoniku préace.

Podminkou pro ziskani specializace v oboru lékarskd genetika je zatazeni do oboru
a absolvovani praxe v minimalni celkové délce 4 — 5 let, dle délky spoleéného zékladu
ptislusnych obord.
2.1 Povinny zaklad — minimalné 24 mésicit praxe

Absolvovani tvodni povinné praxe vradmci spolecného interniho (pediatrického)
gynekologicko-porodnického zakladu, pfipadné spole¢ného zakladu dalsich obord. Pozadavky
na odbornou praxi, povinné Skolici akce, znalosti a dovednosti nezbytné pro absolvovani
spole¢ného zakladu jsou stanoveny v ptislusném vzdélavacim programu.

2.2 Vlastni specializovany vycvik — minimdlné 24 mésici
a) povinna praxe v oboru
18 meésicu minimalni délky praxe v genetické ambulanci vybranych akreditovanych
genetickych pracovist' v oblasti klinické genetiky, véetné onkogenetiky,
z toho 12 mésicu na akreditovaném pracovisti,
[ tyden na pracovisti prenatalni diagnostiky,
b) povinna doplitkkova praxe
2,5 mesice cytogeneticka laboratot pro klasické a molekuldrné cytogenetické metody,
3 mésice vybrand molekuldrné geneticka laboratof,
1 tyden vybrané pracovisté biochemické genetiky,
1 tyden vybrané pracovisté asistované reprodukce ¢i reprodukcni genetiky,
¢) ucast na vzdélavacich aktivitach
- kurz Pokroky lékatské genetiky — 2 dny,
- specializani staz — 2x I tyden,
- kurz psychologie genetického poradenstvi — / den,



3.

- povinny kurz Lékatska prvni pomoc — 3 dny a seminai Zaklady zdravotnické legislativy
— 1 den, pokud nebyly absolvovany v ramci ptedchoziho vzdélavaciho programu,

- doporucena tcast alespon na jednom mezinarodnim genetickém kurzu,

- Gi¢ast na odbornych seminfich a konferencich Spole¢nosti 1ékaiské genetiky Ceské
I¢kaiské spolecnosti JEP, na skolicich akcich IPVZ, nebo dalSich organizaci (CLK
a pod).

Rozsah pozadovanych teoretickych znalosti a praktickych dovednosti

3.1 Rozsah pozadovanych teoretickych znalosti

Zékladni principy a pojmy obecné a klinické genetiky.
Typy dédi¢nosti, mitochondrialni dédi¢nost, genotyp, fenotyp, imprinting, chromozomalni

podstata dédi¢nosti, autozomy, gonozomy, chromozomalni mutace v klinické genetice,
mikrodelece.

Klasifikace geneticky podminénych chorob. Genetika komplexnich onemocnéni.

Zékladni principy a pojmy molekularni genetiky. Centralni dogma molekularni biologie,
struktura DNA, replikace, transkripce, translace, reverzni transkripce, geneticky kod, gen,
mutace a polymorfismy - vyznam, reparacni mechanismy, enom, mapovani gent.

Projekt lidského genomu moznosti a omezeni pro klinickou genetiku, transkriptom,
proteom.

Mutageneze, teratogeneze.
Metody molekularni genetiky, klasické a molekularni cytogenetiky.

Extrakce DNA, blotovaci metody, PCR a jeho modifikace, pfimd a nepiimd DNA
diagnostika, sekvenovani DNA, interpretace vysledk.

Klasické cytogenetické metody, klasifikace chromozomt, typy pruhovani. Principy
molekularni cytogenetiky, typy metod, CGH.

Zaklady populaéni genetiky, Hardy Weinbergliv zdkon, frekvence nejcastéjSich vad
a geneticky podminénych onemocnéni v CR.

Zaklady biochemické genetiky. Taxonomie dédi¢nych metabolickych poruch (DMP),
frekvence DMP v ¢eské populaci, typy dédicnosti, populacni a selektivni screening DMP,
zéakladni klinické a diagnostické rysy lysozomadlnich, peroxisomalnich a mitochondrial-
nich poruch, poruch metabolismu aminokyselin a sacharidd, diferencidlni diagnostika

a lécba DMP s perakutnim ¢i intermitentnim prubehem, ureni heterozygotie a prenatalni
diagnostika DMP.

Zaklady genetiky imunologického systému.
Zaklady onkogenetiky, molekularni genetika kancerogeneze.

Genetické poradenstvi. Genealogie, urCeni rekurence rizik, piibuzenské snatky,
dysfertilita. Specializované genetické poradenstvi v onkogenetice, reprodukéni genetice
a dalSich oblastech. Preventivni metody klinické genetiky, preimplanta¢ni a prenatalni
diagnostika, biochemicky a UZ screening. Registrace vrozenych vyvojovych vad,
vysledk prenatalni diagnostiky, vyznam.

Metody fertilizace in vitro.
Lécba geneticky podminénych chorob. Genova a bunécna terapie.

Etické problémy v klinické genetice. Etika genetického poradenstvi, informovany souhlas,
etika prediktivniho testovani, etika prenatalni diagnostiky, ukonceni t¢hotenstvi, etika
genetického testovani.



e Genetika a spolecnost, legislativni zakotveni genetickych postupti.
Pozadavky na teoretické znalosti pribuznych a hrani¢nich obort
e Zaklady l¢katské psychologie.

3.2 Rozsah pozadovanych praktickych znalosti

e Zaklady klinického vySetieni postizeného probanda.

e Genealogicka analyza.

e Zhodnoceni klasickych 1 molekuldrné cytogenetickych zobrazeni chromozomt. Orientacni
zhodnocenich chromozomi v mikroskopu.

e Zhodnoceni zékladnich metod pfimé/nepiimé DNA diagnostiky, interpretace vysledk.

4. VSeobecné pozadavky

Znalosti zékladnich pravnich pfedpisti platnych ve zdravotnictvi, systému zdravotni
péCe, dokumentace. Poskytovani zdravotni péCe s vyuzitim zdroji ionizujiciho zafeni
vyzaduje absolvovani certifikovaného kurzu radia¢ni ochrany.

5. Hodnoceni specializa¢niho vzdélavani

a) Pribézné hodnoceni Skolitelem — hodnoti Skolence béhem stdzi na zékladé planu
specializacniho vzdélavani, provadi zdznamy o absolvované praxi (konkrétnich
¢innostech na pracovisti).

b) Predpoklady pristupu k atestacni zkouSce

- absolvovani spolecného zakladu a jeho zhodnoceni v priikazu odbornosti, véetné
uspesné absolvovaného pisemného testu,
- absolvovani povinnych skolicich akci,
- vypracovani pisemné prace na klinicko-genetické téma.
¢) Vlastni atestacni zkouska
- ¢ast prakticka - ptipad genetického probanda (rodiny — genealogicka analyza, diagndza,
geneticka prognéza, prevence; zhodnoceni klasickych) molekularné
cytogenetickych zobrazeni chromozomti; zhodnoceni konkrétni DNA
diagnostiky, interpretace vysledki,
- Cast teoreticka - 3 odborné otazky.

6. Charakteristika cinnosti, pro které absolvent specializa¢niho vzdélavani
ziskal zpisobilost

Absolvent specializatniho vzdélavani v lékarské genetice je schopen a opravnén
provadet samostatné genetické poradenstvi, konsilidrni genetickd vySetieni, hodnotit vysledky
prenatalnich screeningovych testl, participovat na prenatdlni diagnostice, indikovat
specializovana geneticka 1 klinicka vySetieni 1 dostupna preventivni a 1éCebné opatieni. Podili
se na vzdélavani dalSich specialisti v oboru 1ékatska genetika. Ziskand specializace v 1¢kaiské
genetice je minimalnim pozadavkem k vykonévani vedoucich funkci na pracovistich 1é¢katské
genetiky.



