a)C

MINIMALNY STANDARD PRE SPECIALIZACNY STUDIJNY PROGRAM V SPECIALIZACNOM ODBORE
LEKARSKA GENETIKA

harakteristika $pecializacného odboru a dizka trvania $pecializa¢ného studia

1. Lekéarska genetika je Specializatny odbor, ktory aplikuje poznatky z humanne] genetiky a biologie do
klinicke] praxe. Svojou naplfiou a Specifickym zameranim je neoddelitelnou sucastou lietebno-preventivnej
starostlivosti o pacientov a rodiny s genetickymi chorobami, alebo v ich riziku.

2. Specializagné Studium trva Styri roky.

3. Specializaéné $tudium nadvazuje na vysokodkolské vzdelanie druhého stupfia v doktorskom $tudijnom
programe v $tudijnom odbore vieobecné lekarstvo.

b) Rozsah teoretickych vedomosti, praktickych zru€nosti a sklsenosti potrebnych na vykon Specializovanych
pracovnych &innosti

Polozka 1
Rozsah teoretickych vedomosti

A. Specialista v lekarske] genetike ma zakladné znalosti z klinickych odborov gynekologia a pérodnictvo,

pediatria, vnutorné lekarstvo a neurologia, ktoré nadobudne v priebehu klinickej praxe na tychto oddeleniach.

B.

1. etiologia, patogenéza genetickych choréb (réznych organov a systémov), zakladné diagnosticke a lieCebne
postupy v rozsahu ziskanom  zakladnym Stidiom a v postgradualnom vzdelavani, osobitosti klinickej
manifestacie genetickych choréb v jednotlivych vekovych skupinach a ich diagnostika na klinickej drovni,

2. molekulovéa biologia a humanna genetika (bunkovy cyklus, organizacia a funkcia genomu,
nuklearny, mitochondrialny genom, typy dedi¢nosti),

3. zékladné biologické principy mutagenézy, teratogenézy, epigeneticke vplyvy,

4. vznik, molekulama, biochemicka, chromozoémova a bunkova podstata ochoreni, vyskyt, rozdelenie, epidemiolégia
genetickych patologickych stavov,

5. principy a metody DNA diagnostiky a ich vyuzZitie v praxi,

6. geneticky polymorfizmus a jeho vyuzitie, farmakogenetika,

7. normalny rast a vyvin, zaklady embryologie mechanizmy abnormalnej morfogenézy, vrodene vyvinové chyby,

8. zakladné principy dyzmorfologie a syndromologicke] diagnostiky, terminolégia a klasifikacia dyzmorfnych znakov
na prikladoch,

9. monogénoveé choroby s ¢astym vyskytom, klinicko-geneticka charakteristika, molekulova podstata, genotypovo-
fenotypova korelacia, konzultacia,

10. onkogenetika, hemoblastézy, solidne tumory, syndromické neoplazie, prekancerozy,

11. neurogenetika a psychiatria — napriklad nervovosvalové ochorenia, behavioralna symptomatolégia, mentalny
regres, mentalna retardacia,

12. chromozémové aberacie, epidemiolégia, klinika, principy cytogenetickej a molekulovo-cytogenetickej
diagnostiky, konzultacia, prevencia,

13. mnohofaktorovo podmienené choroby, vypocet rizika, geneticka konzultacia, prevencia,

14. mitochondrialna dediénost a choroby, principy a metédy diagnostiky a konzultéacie,

15. zakladné principy biochemickej genetiky, metabolické choroby, geneticka konzultacia,

16. klinické a laboratérne diagnostické metoédy (postnatélne, prenatalne, predsymptomaticke, predimplantaine,
detekcia prenagacov), indikacie,

17. postupy, indikacie a metédy prenatalnej diagnostiky,

18. princip a moZnosti génove] terapie,

19. pravne predpisy vztahujlice sa na oblast poskytovania zdravotnej starostlivosti na vSeobecne] a genetickej
drovni.

Polozka 2

Rozsah praktickych zrucnosti a skiisenosti

Oddiel 1
Minimalny poéet zdravotnych vykonov
A.
1. klinicko-morfologické vySetrenie detskych pacientov s vrodenymi vyvojovymi chybami 50
2 asistencia pri amniocentéze a ultrazvukovom vysetreni 50
3 zhotovenie rodokmeia, genealogicka analyza 400
" vySetrenie a konzultacia pacienta s neuromuskuldrnym, neurodegenerativnym, psychiatrickym 30
) ochorenim
b vySetrenie parov s reprodukénymi poruchami 50
6 vySetrenie a konzultacia pacientov a élenov rizikovych rodin s onkogenetickymi chorobami 30
: hemaoblastdzy, solidne tumory)
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i dysmorfologické vySetrenie, syndromologicka diagnostika 30
8. geneticka konzultacia monogénovych ochoreni réznych organovych systémov 50
9. indikacia, konzultacia pred a po prenatalnej diagnostike 50
10. | laboratérne postupy DNA analyzy a interpretacia vysledkov 20
11. | vyhotovenie a zhodnotenie cytogenetického preparatu (karyotypu) 20
12. | vySetrenie a geneticka konzultacia pri chromozémovych anoméliach 20
13. | geneticka konzultacia pri konsangvinite a environmentalnom riziku pre plod 20

B. Praktické skiisenosti

1.
2.

3

8.

g

zékladné klinické vySetrenie pacienta, zhodnotenie parametrov diferencialnej diagnostiky na Urovni objektivneho
nalezu,

analyza klinickych a laboratornych nalezov, schopnost raciondlnej indikacie Specifickych laboratornych
genetickych metod,

aplikacia modelovych diagnostickych algoritmov pre vybrané choroby s prvotnym zachytom v rozliénych
odboroch,

klasifikacia dyzmorfnych znakov (major a minor anomalie), zakladné antropometrické metody, zaklady radiolégie
skeletu, postupy syndromologickej diagnostiky, praktické preukdzanie postupov a dokazov stanovengj
syndrémovej diagnézy u dyzmorfnych pacientov a u pacientov s vrodenymi vyvojovymi chorobami,
genealogicka metdda, logicky rozbor, stvislosti, diagnosticky a prognosticky vyznam,

indikdcia a interpretacia vysledkov $pecifickych genetickych laboratérnych wvySetreni (biochemickych,
chromozomovej analyzy a analyzy DNA),

geneticka konzultacia v réznych modelovych situaciach, vypocet, odhad rizika, navrh k preventivnym opatreniam
a liecbe,

individualne postupy prevencie pre pacientov a rizikovych élenov rodiny, racionaine indikovanie
predsymptomatickej diagnostiky,

schopnost vedenia genetickej konzultacie exaktne, aktudlne, nedirektivne s ohfadom na intelektovi droven
konzultovaného, etnicki rozdielnost, religiozitu s dodrziavanim etickych a psychologickych zasad,

10. principy racionalnej medziodborovej a zahraniénej spoluprace v diagnostickom procese,
11. evidencia, hlasenie genetickych chordb, ina dokumentaéna a admininistrativna éinnost' odbore,
12. vypracovanie pisomnej spravy, posudkova a znalecka ¢innost v odbore.

Oddiel 2
Nacvik technik komunikacie

1. osobnostné predpoklady efektivnej komunikécie,
2. verbalna a neverbalna komunikacia,
3. asertivne zvladanie konfliktov a naroénych komunikanych partnerov.

¢) Organizaéna forma Specializaéného Stiadia

Specializadéné &tadium sa zadina akademickym rokom podfa zostaveného Studijného planu. Pozostava

z praktickej Casti a teoretickej Casti, priom praktické vzdelavanie ma prevahu. Specializaéné studium sa ukondi
$pecializatnou skuskou pred komisiou, ktorej sti¢astou je obhajoba pisomnej prace.

d) Rozsah a zameranie odbornej zdravotnickej praxe vykonavanej na jednotlivych pracoviskach
zdravotnickych zariadent, jej minimalna diZka a €asovy priebeh

1 detské oddelenie 9 mesiacov
2. neonatologické oddelenie 1 mesiac

3 gynekologicko porodnicke oddelenie 2 mesiace
4. cytogenetické laboratdrium 2 mesiace
5 neurologické oddelenie 2 mesiac

B. vnutorné lekarstvo ) 2 mesiac

7 DNA-laboratérium 1 mesiace
8. 8koliaci pobyt (rozdeleny) na pracovisku vzdelévacej ustanovizne 2 mesiace
9. ambulancia lekarskej genetiky 26 mesiacov
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