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Termíny výuky předmětu Klinická genetika

Pondělky 13:00-13:30 Jméno Diagnóza Věk Bydliště Kontakt

7.11.2016 familiární hypercholesterolémie

5.12.2016 (zahr. stud.) familiární hypercholesterolémie

19.12.2016 familiární hypercholesterolémie

22.5.2017 familiární hypercholesterolémie

12.6.2017 familiární hypercholesterolémie

Úterky 12:00-12:45 Jméno Diagnóza Věk Bydliště Kontakt

8.11.2016 paní Koreňová Kabuki make-up již zajištěno přes paní primářku Havlovicovou

6.12.2016 (zahr. stud.) Kabuki make-up

20.12.2016 Kabuki make-up

23.5.2017 Kabuki make-up

13.6.2017 Kabuki make-up

Středy 12:30-13:30 Jméno Diagnóza Věk Bydliště Kontakt

9.11.2016 Peška Adam, s maminkou Duchenne svalová dystrofie via RB

7.12.2016 (zahr. stud.) Hábová Katka Williamsův syndrom 6 let Kotrmelina@email.cz

21.12.2016 Břečťan René, maminka a syn Duchenneova svalová dystrofie brectan.rene@gmail.com

24.5.2017

Svobodová Justýna, maminka 

Šklíbová

Williamsův syndrom 6 let vratislav.svaton@seznam.cz

14.6.2017

Svobodová Justýna, maminka 

Šklíbová

Williamsův syndrom 6 let vratislav.svaton@seznam.cz

Čtvrtky 11:30-12:30 Jméno Diagnóza Věk Bydliště Kontakt

10.11.2016 Justýna Svobodová,maminka 

Šklíbová

Williamsův syndrom 6 let Pardubice sklibatko@gmail.com, telefon 776 326 932. 

8.12.2016 (zahr. stud.) Kreník Jakub, maminka Olga 

Kreníková

Williamsův syndrom Praha, Krenici@centrum.cz,  tel. 725823502

22.12.2016 Svatoňová Kája, s tatínkem Rettův syndrom vratislav.svaton@seznam.cz

25.5.2017 Peška Adam s maminkou, 

doprovází René Břečťan

sval.dystrofie Duchenne dítě brectan.rene@gmail.com

15.6.2017 Divácká Antonie Rettův syndrom dítě opicihory@centrum.cz. Preferuje kontakt mailem

Lančová Martina McCune-Albrightův syndrom dospělá Ostrava martinalancova@seznam.cz.  Tel.720705210

Vičarová Jana Myoklonická dystonie dospělá Ústí nad Labem rdnspolu@gmail.com, tel.604 545 814

Vaňáková Rozálka, s maminkou Tetrasomie X chromozomu dítě, supervzácné! Praha claire.va@seznam.cz

Roučková Júlie s maminkou Rettův syndrom dítě Pavla.rouckova@centrum.cz
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Klinická genetika akademický rok  2016 / 2017 Přednášející

Pondělí

8.00–9.45

10.00–11.45

12.00–12.45

13.00–13.30

1. den: Úvod

1/ Genetika v medicíně, genetika multifaktoriálních chorob, 

epigenetika, farmakogernetika, DTC 

2/ Úvod do klinické genetiky, význam genetického poradenství 

3/ Multidisciplinární genetická péče

4/ Demonstrace pacienta

prof. MUDr. M. Macek, DrSc.

MUDr. R. Pourová, PhD.

MUDr. M.Vlčková, PhD.

MUDr. M.Vlčková, PhD.

Úterý

8.00–8.45

8.45-9.30  

9.45–10.30

10.45–11.45

12.00–12.45

12.45–13.30

2. den: Genetický pacient

1/ Základy klinické dysmorfologie: aneb co je ještě norma 

2/ Praktické aplikace molekulárně genetické diagnostiky 

3/ Praktické aplikace metod sekvenování nové generace

4/ Praktické aplikace molekulárně cytogenetické diagnostiky

5/ Demonstrace pacienta

6/ Praktická cvičení – diagnostika

MUDr. R. Pourová, PhD.

MUDr.  M. Balaščáková, Ph.D.

Mgr. J. Paděrová

Mgr. J. Drábová 

prim. Havlovicová/Dr.Pourová

RNDr. D. Novotná/ Mgr.J. Drábová

Středa

8.00–9.00

9.15–10.15

10.30–11.45

12:00-12:30

12.30–13.30

3. den: Specializované genetické poradenství

1/ Kardiogenetika a diagnostické situace

2/ Onkogenetika a diagnostické situace

3/ Dědičné poruchy metabolismu a novorozenecký screening

4/ Spolupráce praktického pediatra s genetikem

5/ Demonstrace pacienta

MUDr.M. Němčíková

MUDr. A. Puchmajerová

MUDr. R. Pourová, PhD.

MUDr. G. Kubátová

MUDr.M. Němčíková

Čtvrtek

8.00–8.45

9.00–10.00

10.15–11.15

11.30-12.30

12.30 -13.30

4. den: Pre/perinatální péče

1/ Primární prevence vrozených vývojových vad (teratogeneze)

2/ Role genetika v perikoncepční, prenatální a perinatální péči,

laboratorní metody v perikoncepční péči

3/ Demonstrace pacienta

4/ Praktická cvičení / syndromologie, vyhledávání v genetických 

databázích

MUDr. M Vlčková, PhD. / Dr. Tesner

doc. MUDr. M. Macek, CSc. / MUDr. 

M Vlčková, PhD. / Dr. Tesner

Dr. Pourová, PhD. / Dr.Turnovec

Dr. Pourová, PhD. / Dr.Turnovec

Pátek

8.00–9.00

9.00–11.00

11.15–11.45

12.00–13.30

5. den: Neurovývojová onemocnění

1/ Neurogenetika, triplet. onemocnění, genetika smyslových poruch

2/ Genetika MR a PAS  +  demonstrace pacienta  

3/ Moderní přístupy měnící klinickou genetiku

4/ Shrnutí kurzu

MUDr. R. Pourová, PhD

prim. MUDr. M. Havlovicová

MUDr. R. Pourová, PhD

prof. Macek, prim. Havl., Dr. Pourová



Jak se na stáže připravit

Co si vzít s sebou:

1. Vašeho syna / dceru 

2. Důležité zprávy týkající se zdravotního stavu vašeho dítěte

3. Vývojovou fotodokumentaci vašeho dítěte

Co si na stáže připravit:

1. Popis osobní, rodinné a vývojové anamnézy Vašeho dítěte

2. Co bylo důvodem počátku vyšetřování Vašeho dítěte, v jakém věku Vašeho dítěte 
bylo vyšetřování zahájeno

3. Jaká specialisovaná vyšetření jste s Vaším dítětem podstoupili

4. Kdy bylo realizováno genetické vyšetření

5. V jakém věku Vašeho dítěte byla potvrzena jeho diagnóza

6. Jak probíhalo zařazení Vašeho dítěte do vzdělávacího procesu (školka, škola, jiná 
zařízení)

7. Jaké zařízení nyní vaše dítě navštěvuje

8. Které ze školních dovedností vaše dítě zvládá a jak

9. Co má Vaše dítě rádo, co ho zajímá

10. Jaké jsou jeho obvyklé projevy chování



Důležité kontakty pro Vás

• MUDr. Michaela Němčíková

602 276 907

• MUDr. Radka Pourová, PhD

603 280 508

• MUDr. Marek Turnovec

776 714 284

• MUDr. Markéta Vlčková, PhD

602 276 355 

E mail: celé jméno lékaře@fnmotol.cz



Pozor!

Změna místa výuky

Teoretické a preklinické ústav 2. 

LF UK

Budovy A a D (ČVUT)



TĚŠÍME SE NA VÁS!


