MINIMALNY STANDARD PRE SPECIALIZACNY STUDIJNY PROGRAM V SPECIALIZACNOM ODBORE
LABORATORNE A DIAGNOSTICKE METODY V KLINICKEJ GENETIKE

a) Charakteristika $pecializaéného odboru a dizka trvania $pecializaéného studia

1. Laboratérne a diagnostické metddy v klinickej genetike je Specializany odbor, ktory aplikuje poznatky z
humannej genetiky a bioldgie s ciefom etiologickej diagnostiky genetickych ochoreni, alebo k ich
predispozicii. Zaobera sa laboratérnymi analyzami na bunkovej, biochemickej a DNA urovni za u¢elom
stanovenia typu genetickych zmien.

. Specializaéné stuadium trva tri roky.

. Specializaéné $tudium nadvézuje na vysokoskolské vzdelanie druhého stupfia v magisterskom alebo
inZinierskom Studijnom programe v Studijnych odboroch prirodovedného alebo technického smeru so
zameranim na chémiu, biochémiu, bioldgiu, mikrobioldgiu alebo genetiku (jednoodborové $tadium) a
ziskanie osvedcCenia o priprave na vykon prace v zdravotnictve.
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b) Rozsah teoretickych vedomosti potrebnych na ziskanie Specializacie v Specializacnom odbore

Polozka 1

Rozsah teoretickych vedomosti

1. organizacia ludského genému, typy DNA sekvencii a ich zastupenie, polymorfizmus ludskej DNA,

2. ultrastruktdra chromozému, metédy vizualizacie a identifikacie fludskych chromozémov nomenklatura,
klasicka cytogenetika, molekulova cytogenetika (farebna cytogenetika, Fluorescenéna in situ hybridizacia
(FISH), komparativna genomicka hybridizacia, array CHG, PRINS (primed in situ) technika, a jej vyuZzitie pri
diagnostike konstitu¢nych a ziskanych chromozémovych aberaciach, onkocytogenetika, laboratérne
techniky predimplantacnej a prenatalnej diagnostiky,

3. molekulové aspekty genetickych ochoreni, typy mutacii, molekulové zaklady kancerogenézy, zakladné
principy DNA diagnostiky, molekulova patoldgia €astych monogénovych ochoreni, princip a metédy
detekcie mutacii a polymorfizmov, genetické testy, od zakladnych k pokrocilym technikam az po
sekvenovanie,

4. hlavné oblasti lekarskej genetiky, postnatalna, prenatélna a predsymptomaticka diagnostika, molekulova
medicina, genealdgia, geneticka konzultacia, individualna a familiarna geneticka progndza,

5. koncepcia lekarskej genetiky v Slovenskej republike, etické a pravne normy v odbore, verejné zdravotnictvo
v potrebnom rozsahu.

Polozka 2
Rozsah praktickych zruénosti a skisenosti

Oddiel 1
A. Minimalny pocet laboratérnych vykonov

1. Klinicka cytogenetika

1.1 Zhotovenie a vyhodnotenie X chromatinu z buniek bukalnej sliznice svetelnou mikroskopiou 50

1.2 Procedura a analyza Y chromatinu fluorescenénym mikroskopom 50

1.3 Vyhotovenie a zhodnotenie cytogenetického preparatu konvenénym farbenim (karyotyp) 200

1.4 DIhodoba kultivacia a analyza karyotypu z fibroblastov 50

1.5 Zhodnotenie karyotypu pouzitim identifikacnych metod 300

1.6 Kratkodoba kultivacia kostnej drene a analyza karyotypu (onkocytogeneticky preparat) 50

1.7 Detekcia numerickej chromozdmovej anomalie, mozaicizmu, mikrodelécie, chromoz. prestavby FISH

metodou, alebo inou alternativnou technikou.
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2. Molekulova genetika

2.1 Techniky izolacie DNA z periférnej krvi a uréenie Cistoty vzorky 50

2.2 Izolacia DNA z iného tkaniva 20

2.3 Priprava vzorky RNA, cDNA 20

2.4 Mutacny skrining PCR metddou, vratane RTPCR 600

2.5 Detekcia mutacie inou technikou 30

2.6 Sekvencna analyza génu 20

B. Praktické skusenosti

1. samostatna volba, vykonavanie a zavadzanie laboratérnych technik v klinickej cytogenetike alebo
molekulovej genetike v ramci genetického testovania,

2. zhodnotenie genetického mechanizmu vzniku ochorenia, zapisanie typu genetickej anomalie na urovni
chromozémov, DNA mutacie, ¢i inej dysbalancie fudského genému,

3. vypracovanie pisomnej spravy z laboratérnej analyzy s prihliadnutim na rozsah realizovanych testov,
odporucanie dopliujucich technik k potvrdeniu, vyli¢eniu genetickej choroby alebo jej prenasania



Oddiel 2

Nacvik technik komunikacie

1. osobnostné predpoklady efektivnej komunikacie,

2. verbalna a neverbalna komunikacia,

3. asertivne zvladanie konfliktov a naro€nych komunikaénych partnerov.

c¢) Organiza¢na forma Specializacného studia

Specializaéné $tudium zadina akademickym rokom podia zostaveného $tudijného planu. Pozostava

z praktickej a teoretickej Casti, priom praktické vzdelavanie méa prevahu. Pocas $tudia je povinné absolvovanie
minimalne 2 Skoliacich miest ( v cytogenetickych a molekulovych metédach) na Skoliacom pracovisku. Rozsah
praktického vzdelavania usmerfiuje $kolitel s ohfadom na jeho pracovné zaradenie a moznosti. Specializaéné
Stadium

sa konci SpecializaCnou skudkou pred komisiou, ktorej su€astou je obhajoba pisomnej prace.

d) Rozsah a zameranie odbornej zdravotnickej praxe vykonavanej na jednotlivych

pracoviskach zariadeni, jej minimalna dizka a ¢asovy priebeh

1. Klinicka cytogenetika
1.1 laboratérium pre a postnatalnej cytogenetiky 25 mesiacov
1.2 laboratérium FISH diagnostiky 1 mesiac
1.3 laborat6érium DNA diagnostiky 2 mesiace
1.4 ambulancia klinického genetika 1 mesiac

pobyt vo vzdeldvacej ustanovizni 1 mesiac
2. Molekulova genetika
2.1 laboratérium molekulovej genetiky 25 mesiacov
2.2 laboratérium klinickej cytogenetiky 2 mesiace
2.3 laboratérium molekulovej cytogenetiky 1 mesiac
2.4 ambulancia klinického genetika 1 mesiac

pobyt vo vzdeldvacej ustanovizni 1 mesiac



