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Đloha genetiky v medic²nŊ:
Genetika jako specializovanĨ obor:

Klinick§ genetika dos§hla postaven² jako medic²nsk§ 

specializace zabĨvaj²c² se diagnostikou, l®ļen²m a 

komplexn² p®ļ² o pacienty s dŊdiļnĨmi chorobami. 

Mezin§rodn² ¼sil² smŊŚuj²c² k pozn§n² lidsk®ho genomu 

(Projekt lidsk®ho genomu) v souļasn® dobŊ vĨznamnŊ 

zasahuje do cel® oblasti lidsk® a klinick® genetiky.

UmoģŔuje z§kladn² pohled na mnoh§ onemocnŊn², 

stimuluje vĨvoj novĨch diagnostickĨch moģnost², 

preventivn²ch opatŚen² a terapeutickĨch metod.



Đloha genetiky v medic²nŊ:
VĨznam genetiky pro praxi vġech l®kaŚskĨch oborŢ:

Aby vġak byl rozrŢstaj²c² se pokrok genetickĨch 

vŊdomost² prospŊġnĨ pro pacienty a jejich rodiny, je 

zapotŚeb² aby vġichni l®kaŚi rozumŊli principŢm l®kaŚsk® 

genetiky.

Hlavn²m aspektem klinick® genetiky je zamŊŚen² nejen na 

individu§ln²ho pacienta, ale na celou jeho rodinu.

Zevrubn§ rodinn§ anamn®za je prvn² dŢleģitĨ krok pŚi 

analĨze jak®hokoliv onemocnŊn², nez§visle na tom, zda-li 

se jedn§ o geneticky podm²nŊn® onemocnŊn², ļi nikoliv.



Đloha genetiky v medic²nŊ:
Discipl²ny genetiky:

Lidsk§ genetika se zabĨv§ variabilitou a dŊdiļnost² u lid².

Klinick§ genetika je soustŚedŊna na variabilitu a dŊdiļnost 

afekc² vĨznamnĨch pro praktickou medic²nu a vĨzkum.

Hlavn² specializaļn² oblasti lidsk® genetiky:

Cytogenetika, 

molekul§rn² genetika, 

genomika, 

populaļn² genetika, 

vĨvojov§ genetika a 

klinick§ genetika.



Đloha genetiky v medic²nŊ:
Hlavn² specializaļn² oblasti lidsk® genetiky:

ÁCytogenetika ïstudium chromozomŢ,

ÁMolekul§rn² genetika ïstudium funkce a struktury 

jednotlivĨch chromozomŢ

ÁGenomika ïstudium genomu, jeho organizace a funkce

ÁPopulaļn² genetika ïstudium promŊnlivosti lidskĨch 

populac² a faktorŢ ovlivŔuj²c²ch frekvenci alel

ÁVĨvojov§ genetika ïstudium genetick®ho Ś²zen² vĨvoje

ÁKlinick§ genetika ïaplikace genetiky v diagnostice a 

l®ļebnŊ preventivn² p®ļi



Klasifikace geneticky podm²nŊnĨch chorob

Prakticky kaģd® onemocnŊn² je vĨsledkem 

kombinovan®ho pŢsoben² genŢ a prostŚed², vĨznam 

genetick® komponenty mŢģe bĨt vŊtġ² ļi menġ².

Rozliġujeme tŚi hlavn² typy onemocnŊn², kter§ jsou zcela 

nebo ļ§steļnŊ podm²nŊna genetickĨmi faktory:

1. Monogenn² onemocnŊn²

2. Chromozom§ln² poruchy

3. Multifaktori§ln² onemocnŊn²


