Klicové pojmy Zakl. genetiky a prenat. diag. (UNZSOP019)

Pediatrické oSetfovatelstvi, prezencni forma studia
Genetika
Nukleotid
DNA
RNA
Genotyp
Fenotyp
Genofond
Genom
Gen
Alela
Mutace
Exprese genu
Replikace
Transkripce
Translace
Proteosyntéza
Chromozom
Karyotyp
Vlastnosti genetického kédu
Bunécny cyklus a jeho faze bunécného cyklu
Mitdza
Meioza
Ryhovani

Monogenné podminéné nemoci



Polygenné podminéné nemoci
Cytogenetické choroby
Monosomie

Trisomie

Aneuploidie

Polyploidie
Klinefelterlv sy
Edwardslyv sy

Pataudv sy

Turner(v sy

Downl(v sy

Marfan(v sy
Achondroplasie
Cysticka fibroza
Leidenova mutace
Daltonizmus
Fenylketonurie
Galaktosemie
Huntingtonova chorea
Hemofilile

(U konkrétnich nemocnéni zdkladni projevy a jak se dédi.)
PCR

Sekvenovani
Cytogenetické vysetreni
Embryologie

Prenatdlni, embryonalni, fetalni obdobi vyvoje



Teratogeny

Vrozena vyvojova vada — df, priciny

Teratogenni okno (kritické obdobi)

Screeningovy program — df, stupné, tloha biochemie, uloha ultrazvuku
hCG

AFP

Indikované invazivni metody (amniocentéza, biopsie chor. Klk(, kordocentéza)



