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a) Charakteristika $pecializaéného odboru a diZka trvania $pecializaéného §tidia

1. Lekérska genetika je Specializacny odbor, ktory aplikuje poznatky z humadanne;j
genetiky a biologie do klinickej praxe. Svojou naplnou a Specifickym zameranim je
neoddelitenou sucastou liecebno-preventivnej starostlivosti o pacientov a rodiny s
genetickymi chorobami, alebo v ich riziku.

2. Specializaéné §tidium trvé Styri roky.
b) Urcenie stupiia vzdelania

Vysokoskolské vzdelanie druhého stupna v Studijnom odbore vSeobecné lekarstvo
s akademickym titulom MUDr..

¢) Rozsah teoretickych vedomosti, praktickych zrucnosti a skiisenosti potrebnych na
vykon $pecializovanych pracovnych ¢innosti

Polozka 1
Rozsah teoretickych vedomosti

A Specialista v lekarskej genetike ma zikladné znalosti z klinickych odborov
gynekologia a porodnictvo, pediatria, vnatorné lekarstvo a neurologia, ktoré nadobudne v
priebehu klinickej praxe na tychto oddeleniach.

B.

1. etioldgia, patogenéza genetickych chorob (réznych organov a systémov), zékladné
diagnostické a lieCebné postupy v rozsahu ziskanom zakladnym $tudiom a v
postgradualnom vzdelavani,

2. osobitosti klinickej manifestacie genetickych chordb v jednotlivych vekovych skupinédch a
ich diagnostika na klinickej trovni,

3. molekulova bioldgia a humanna genetika (bunkovy cyklus, organizacia a funkcia

gendmu, nuklearny, mitochondriadlny genom, typy dedicnosti),

zakladné biologické principy mutagenézy, teratogenézy, epigenetické vplyvy,

vznik, molekuldrna, biochemickd, chromozdémova a bunkova podstata ochoreni, vyskyt,

rozdelenie, epidemioldgia genetickych patologickych stavov,

6. principy a metody DNA diagnostiky a ich vyuzitie v praxi,

geneticky polymorfizmus a jeho vyuzitie, farmakogenetika,

8. normalny rast a vyvin, zaklady embryologie, mechanizmy abnormalnej morfogenézy,
vrodené vyvinové chyby,

9. zékladné principy dyzmorfologie a syndromologickej diagnostiky, terminologia a
klasifikacia dyzmorfnych znakov na prikladoch,

10. monogénové choroby s ¢astym vyskytom, klinicko-geneticka charakteristika, molekulova
podstata, genotypovo-fenotypova korelacia., konzultacia,
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onkogenetika, hemoblast6zy, solidne tumory, syndromické neoplézie, prekancerozy,
neurogenetika a psychiatria — napriklad nervovosvalové ochorenia, behavioralna
symptomatoldgia, mentalny regres, mentalna retardécia,

chromozdmové aberacie, epidemiologia, klinika, principy cytogenetickej a molekulovo-
cytogenetickej diagnostiky, konzultdcia, prevencia,

mnohofaktorovo podmienené choroby, vypocet rizika, geneticka konzultacia, prevencia,
mitochondridlna dedi¢nost’ a choroby, principy a metddy diagnostiky a konzultacie,
zékladné principy biochemickej genetiky, metabolické choroby, genetickd konzultécia,
klinické a laboratorne diagnostické metody (postnatalne, prenatdlne, predsymptomatické,
predimplantacné, detekcia prenasacov), indikacie,

postupy, indikacie a metédy prenatalnej diagnostiky,

princip a moznosti génovej terapie,

pravne predpisy vztahujlce sa na oblast’ poskytovania zdravotnej starostlivosti na
vSeobecnej a genetickej Urovni.

Polozka 2
Rozsah praktickych zrucnosti a skusenosti

Oddiel 1

Pocet zdravotnych vykonov

A
1 klinicko-morfologické vysetrenie detskych pacientov s vrodenymi vyvojovymi 50

" | chybami
2. | asistencia pri amniocentéze a ultrazvukovom vySetreni 50
3. | zhotovenie rodokmena, genealogicka analyza 400
4 vySetrenie a konzulticia pacienta s neuromuskularnym, neurodegenerativnym, 30
" | psychiatrickym ochorenim
5. | vySetrenie parov s reprodukénymi poruchami 50
vySetrenie a konzultacia pacientov a €lenov rizikovych rodin s onkogenetickymi
6. . . ; 30
chorobami (hemoblastdzy, solidne tumory)

7. | dyzmorfologické vysetrenie, syndromologicka diagnostika 30
8. | geneticka konzultacia monogénovych ochoreni réznych organovych systémov 50
9. | indikdcia, konzultacia pred a po prenatilnej diagnostike 50
10. | laboratorne postupy DNA analyzy a interpretacia vysledkov 20
11. | vyhotovenie a zhodnotenie cytogenetického preparatu (karyotypu) 20
12. | vySetrenie a geneticka konzultacia pri chromozémovych anomaliach 20
13. | geneticka konzultdcia pri konsangvinite a enviromentalnom riziku pre plod 20

B. Praktické skasenosti

1.

2.

zakladné klinické vySetrenie pacienta, zhodnotenie parametrov diferencidlnej diagnostiky
na urovni objektivneho nélezu,

analyza klinickych a laboratornych nalezov, schopnost racionalnej indikacie Specifickych
laboratornych genetickych metdd,

aplikacia modelovych diagnostickych algoritmov pre vybrané choroby s prvotnym
zachytom v rozli¢nych odboroch,

klasifik4cia dyzmorfnych znakov (major a minor anomalie), zdkladné antropometrické
metddy, zaklady radiologie skeletu, postupy syndromologickej diagnostiky, praktické
preukazanie postupov a dokazov stanovenej syndromovej diagndzy u dyzmorfnych
pacientov a u pacientov s vrodenymi vyvojovymi chorobami,
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genealogicka metdda, logicky rozbor, suvislosti, diagnosticky a prognosticky vyznam,

6. indikécia a interpretacia vysledkov Specifickych genetickych laboratérnych vySetreni
(biochemickych, chromozémovej analyzy a analyzy DNA),

7. genetickd konzultacia v roznych modelovych situaciach, vypocet, odhad rizika, navrh
k preventivnym opatreniam a liecbe,

8. individualne postupy prevencie pre pacientov a rizikovych ¢lenov rodiny, racionalne
indikovat’ predsymtomaticku diagnostiku,

9. schopnost’ vedenia genetickej konzultacie exaktne, aktudlne, nedirektivne s oh'adom na
intelektovu troven konzultovaného, etnickti rozdielnost’, religiozitu s dodrziavanim
etickych a psychologickych zéasad,

10. principy racionédlnej medziodborovej a zahrani¢nej spoluprace v diagnostickom procese,

11. evidencia, hlasenie genetickych chorob, ind dokumenta¢na a admininistrativna ¢innost’
v odbore,

12. vypracovanie pisomnej spravy, posudkova a znalecké ¢innost’ v odbore.

d) Organiza¢na forma Specializa¢ného Studia

Specializatné $tadium sa zadina akademickym rokom podla zostaveného $tudijného
planu. Pozostava z praktickej Casti a teoretickej Casti, pricom praktické vzdelavanie ma
prevahu. Specializaéné §tdium sa ukonéi skuskou pred komisiou, ktorej sucastou je
obhajoba pisomnej prace.

e) Rozsah a zameranie odbornej zdravotnickej praxe vykonavanej na jednotlivych
pracoviskach zdravotnickych zariadeni, jej minimalna dlZka a ¢asovy priebeh

1. | detské oddelenie 9 mesiacov

2. neonatologické oddelenie 1 mesiac

3. gynekologicko porodnicke oddelenie 2 mesiace

4. cytogenetické laboratorium 2 mesiace

5. | neurologické oddelenie 2 mesiac

6. | vnltorné lekarstvo 2 mesiac

7. DNA-laboratorium 1 mesiace

8. Skoliaci pobyt (rozdeleny) na pracovisku vzdelavacej | 2 mesiace
ustanovizne

9. ambulancia lekarskej genetiky 26 mesiacov




