Prednaska Tyden Datum Cas Piednasejici Téma Ucebna

1 1 2102018 D Prof. Kozich Uvod do biochemické genetiky ANATPL

2 1 5102018 Pa 10:45 - Prof. Kozich Dédiéné poruchy metabolismu DEKP1
12:15 aminokyselin a organické acidurie

3 2 9102018 Ut 12:45 - As. Stibiirkové Dédiéné poruchy metabolismu purin, ANATPL
14:15 pyrimidint
P4 10:45 - Yy T o . o

4 2 12.10.2018 1215 As. Hiebicek Dédi¢né poruchy lysosomu a peroxisomu DEKP1
Ut 12:45 - . Dédiéné poruchy metabolismu

5 3 16.10.2018 14:15 As. Jesina mitochondrii, patobiochemie hladovéni ANATPL
Pa 10:45 - Y s Dédi¢né poruchy metabolismu sacharidi a

6 3 19.10.2018 12:15 As. Hiebicek poruchy glykosylace. DEKP1
Ut 12:45 - " Diagnostika a terapie monogenné

! 4 2310.2018 14:15 Prof. Kozich podminénych poruch metabolismu ANATPL

Prednasky se konaji v poslucharnach ANATP1 (U Nemocnice 3, Praha 2, pfizemi, velka poslucharna) a DEKP1 (Albertov 4, Praha 2, 1. patro, velka
poslucharna), pokud neni uvedeno jinak.

Studenti u zkousky dostanou dv¢ otazky, kazdou z jedné z nize uvedenych skupin:

Skupina I. Obecné otazky

1. DMP malych molekul (hromadéni substrattl) - véetné: patogeneze, ptiznaky a moznosti
1écby, priklady

2. DMP malych molekul (chybéni produkti) - v€etné: patogeneze, ptiznaky a moznosti 1écby,
ptiklady

3. DMP komplexnich molekul (hromadéni substratll)- véetné: patogeneze, ptiznaky a moznosti
1écby, priklady

4. DMP komplexnich molekul (chybéni produkti) - v€etné: patogeneze, piiznaky a moznosti
1é¢by, priklady

5. Novorozenecky screening DMP- véetné: obecné principy organizace, kritéria pro zatrazeni
nemoci, vyskyt skrinovanych nemoci v CR, metody laboratorniho vySetfeni

6. Laboratorni vySetiovaci metody u DMP a postup diagnostiky u symptomatickych pacientli
7. Hladovéni a DMP provokované hladovénim

8. Dé&di¢nost DMP- piiklady AR pifenosnych DMP, X-vézanych a mitochondridlnich DMP

9. Principy lécby DMP komplexnich molekul

10. Principy 1é¢by DMP malych molekul



Skupina II. Nosologické jednotky

1.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

Fenylketonurie a hyperfenylalaninemie - véetné: vyskyt, pfi¢iny, klinické projevy, 1é¢ba,
maternalni hyperfenylalaninemie

Poruchy metabolismu aromatickych aminokyselin kromé fenylketonurie véetné tyrosinémie,
alkaptonurie a DMP vétvenych AMK (véetné nemoci javorového sirupu, isovalerové
acidémie, propionové acidémie, methylmalonové acidurie)

Poruchy cyklu moc¢oviny (hyperamonemie)

Genetické a nutri¢ni poruchy metabolismu kyseliny listové, vitaminu B12 a sirnych
aminokyselin

Poruchy metabolismu fruktosy a galaktosy
Glykogendzy (jaterni, svalové, M. Pompe)

Poruchy mitochondridlni beta oxidace mastnych kyselin a karnitinového cyklu (véetné:
MCAD, VLCAD, LCHAD)

Dna (primarni a sekundarni)

Poruchy metabolismu purind a pyrimidind

Mitochondrialni onemocnéni

Rozdéleni a patofyziologické mechanismy lysosomalnich onemocnéni, ptiklady skupin
Mukopolysacharidosy a glykoproteinosy

Lipidosy, Niemann-Pickova choroba typu C

Peroxisomalni onemocnéni

Onemocnéni zplisobené defekty v glykosylaci proteini (CDG syndromy)



