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Podmienky na absolvovanie predmetu

1. U&ast na vyucovani v stlade so Studijnym poriadkom UCM v Trnave;

2.V ramci semindra prakticka ¢innost - priprava a prezentovanie (powerpoint) aktualnej témy z oblasti
humannej genetiky a experimentalnej mediciny;

3. Aktivna participacia na seminaroch, kladenie otazok k prezentéaciam, diskusia (zohladnenie pri celkovom
hodnoteni predmetu);

4. Ustna skuska.

Zaverec¢né hodnotenie

Celkove hodnotenie predmetu:

A 1,0 vyborne - vynikajuce vysledky len s minimalnymi chybami <92-100 % >;

B 1,5 velmi dobre — nadpriemerné vysledky s mensimi chybami <83-91% »;

C 2,0 dobre - vcelku dobré, priemerné vysledky <74-82 %> ;

D 2,5 uspokojivo - dobré vysledky, ale vyskytuju sa vyznamne chyby <65-73 %>;

E 3,0 dostatoc¢ne - vysledky vyhovuju minimalnym kritériam <56-64 %> ;

FX* 4,0 nedostato¢ne - absolvovanie predmetu si vyzaduje vynalozit este zna¢né Usilie a mnozstvo prace
zo strany Studenta <0-55 %>.

Vysledky vzdelavania

Po uspesnom ukonceni studia predmetu Student

- ziska aktualne poznatky o vyskume v oblasti molekularnej bioldgie a genetiky Eloveka.

- nadobudne prehlad o najnovsich metodach a trendoch v oblasti vyskumu humannych genetickych
ochoreni, ich diagnostiky ako aj o stratégiach liecby tychto ochoreni.

- ziska najnovsie informacie o aktualne Studovanych temach v klinickej genetike, o pokroku metod
molekularnej biologie pri vyskume humannych patologii, o uplatneni tychto poznatkov v praxi

Struéna osnova predmetu

1. Uvod do huménnej genetiky a genomiky. Zhrnutie zakladnych genetickych principov; Struény prehlad
metod sekvenovania gendmov a analyzy sekvenacnych dat; Projekt ludskeho gendmu

2.Regulacia expresie genov a ludsky epigenom. Epigenetické mechanizmy: metylacia DNA, RNA
interferencia, remodelacia histonov; Projekt l'udskeho epigendmu; Ochorenia suvisiace s epigenetickymi



mechanizmami

3. Variabilita l'udského gendmu a jej detekcia. Evolucia l'udského gendmu; Haploskupiny; Mutacie vs.
variabilita; Metody detekcie variability gendmov

4. Cytogenetika - chromozomove aberacie a ich diagnostika. Replikacia buniek na molekularnej urovni;
Struktura chromozémov; Cytogenetika v medicinskej genetike; Chromozomové aberécie a prenatalna
diagnostika.

5. Autozomalna dedi¢nost a autozomalne dominantné ochorenia. Molekularne zéklady dedi¢nosti;
Diagnostika a vyskum autozomalne dominantnych znakov; Autozomalne dominantné ochorenia a ich
vyskum

6. Zriedkave geneticke ochorenia a ich vyskum. Diagnostika a vyskum recesivne dedenych znakov;
Charakteristika zriedkavych genetickych ochoreni; Priklady aktualne Studovanych recesivnych ochoreni;
Limity vyskumu zriedkavych genetickych ochoreni

7. Ochorenia spojené s dedi¢nostou viazanou na pohlavie a mimojadrovou dedi¢nostou. Molekularne
principy dedi¢nosti viazanej na pohlavie; Patologie viazané na X chromozom; Mitochondrialna DNA,
heteroplazmia a ochorenia s iou spojené

8. Multifaktorialne geneticke ochorenia arizikove faktory. Komplexné znaky - znaky ovplyvnene viacerymi
génmi; Molekularne principy komplexnych genetickych ochoreni; Rizikové faktory a pravdepodobnost
prejavu ochoreni; Civilizagne choroby.

9. Genetika metabolickych poruch. Biochemicke zaklady metabolizmu; Geny zodpovedné za metabolicke
poruchy; Prejavy a diagnostika metabolickych poruch

10. Moznosti a strategie terapie genetickych ochoreni. Terapeuticke strategie; Identifikacia cielovych
molekul pre terapeuticke Ucely; Proces schvalovania lieCiv

11. Genova terapia. Molekularne principy genovej terapie; Aktualne pokroky v genovej terapii; Klinicke
skusky; Ochorenia lieCeneé pomocou genovej terapie

12. Personalizovana medicina. Personalizovana genetika a genomika; Prevencia ochoreni; MoZnosti
prenatalnej diagnostiky; Etické problémy suvisiace s personalizovanou medicinou

13. Vyskum genetickych ochoreni na Slovensku a vo svete. Aktualne vedecke Studie v oblasti klinickej
genetiky; Medicinsky vyskum na Slovensku, v EU a vo svete.
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Jazyk, ktorého znalost je potrebna na absolvovanie predmetu

slovensky a anglicky jazyk

Poznamky

Povinny predmet
2 hodiny prednasky, 1hodina seminara tyzdenne.
Vzdelavacia ¢innost sa uskutocnuje prezen¢nou metodou.



