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Terminy vyuky predmetu Klinicka genetika

Pondélky 13:00-13:30 Jméno Diagnéza Vék Bydliste Kontakt
7.11.2016 familiarni hypercholesterolémie
5.12.2016 (zahr. stud.) familiarni hypercholesterolémie
19.12.2016 familiarni hypercholesterolémie
22.5.2017 familiarni hypercholesterolémie
12.6.2017 familiarni hypercholesterolémie
Uterky 12:00-12:45 Jméno Diagnéza Vék Bydlisté Kontakt
8.11.2016 pani Korefiova Kabuki make-up jiz zajisténo pres pani primarku 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
Stiedy 12:30-13:30 Jméno Diagnéza Vék Bydlisté Kontakt
9.11.2016 Peska Adam, s maminkou Duchenne svalova dystrofie via RB
7.12.2016 (zahr. stud.) Habova Katka WilliamsGv syndrom 6 let Kotrmelina@email.cz
21.12.2016 Bfeétan René, maminka a syn Duchenneova svalova dystrofie brectan.rene@gmail.com
Svobodova Justyna, maminka WilliamsGv syndrom 6 let vratislav.svaton@seznam.cz
24.5.2017 Sklibova
Svobodova Justyna, maminka WilliamsGv syndrom 6 let vratislav.svaton@seznam.cz
14.6.2017 Sklibova
Ctvrtky 11:30-12:30 Jméno Diagnéza Vék Bydlisté Kontakt
10.11.2016 Justyna Svobodova,maminka WilliamsGv syndrom 6 let Pardubice sklibatko@gmail.com, telefon 776 326 932.
Sklibova
8.12.2016 (zahr. stud.) Krenik Jakub, maminka Olga Williamstv syndrom Praha, Krenici@centrum.cz, tel. 725823502
Krenikova
22.12.2016 Svatoriova Kdja, s tatinkem Rettdv syndrom vratislav.svaton@seznam.cz
25.5.2017 Peska Adam s maminkou, sval.dystrofie Duchenne dité brectan.rene@gmail.com
doprovazi René Bfectan
15.6.2017 Divacka Antonie Rettdv syndrom dité opicihory@centrum.cz. Preferuje kontakt mailem
Lanéova Martina McCune-Albrightiv syndrom dospéla Ostrava martinalancova@seznam.cz. Tel.720705210
Vi¢arova Jana Myoklonicka dystonie dospéla Usti nad Labem | rdnspolu@gmail.com, tel.604 545 814

Vanakova Rozéalka, s maminkou

Tetrasomie X chromozomu

dité, supervzacné!

Praha

claire.va@seznam.cz

Rouckova Julie s maminkou

Rettdv syndrom

dité

Pavla.rouckova@centrum.cz
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Klinicka genetika akademicky rok 2016 /2017 Prednasejici
Pondéli 1. den: Uvod
8.00-9.45 1/ Genetika v mediciné, genetika multifaktorialnich chorob, prof. MUDr. M. Macek, DrSc.
10.00-11.45 epigenetika, farmakogernetika, DTC
12.00-12.45 | 2/ Uvod do klinické genetiky, vyznam genetického poradenstvi MUDir. R. Pourova, PhD.
3/ Multidisciplinarni geneticka péce MUDr. M.VIckova, PhD.
Utery 2. den: Geneticky pacient
8.00-8.45 1/ Zéklady klinické dysmorfologie: aneb co je jesté¢ norma MUDir. R. Pourova, PhD.
8.45-9.30 2/ Praktické aplikace molekularné genetické diagnostiky MUDr. M. Balas¢dkova, Ph.D.
9.45-10.30 | 3/ Praktické aplikace metod sekvenovani nové generace Mgr. J. Padérova
10.45-11.45 | 4/ Praktické aplikace molekularné cytogenetické diagnostiky Mgr. J. Drabova
12.45-13.30 | 6/ Prakticka cviceni — diagnostika RNDr. D. Novotna/ Mgr.J. Drabova
Stireda 3. den: Specializované genetické poradenstvi
8.00-9.00 1/ Kardiogenetika a diagnostické situace MUDr.M. Némcikova
9.15-10.15 | 2/ Onkogenetika a diagnostické situace MUDr. A. Puchmajerova
10.30-11.45 | 3/ Dédi¢né poruchy metabolismu a novorozenecky screening MUDr. R. Pourova, PhD.
12:00-12:30 | 4/ Spoluprace praktického pediatra s genetikem MUDr. G. Kubatova
Ctvrtek 4. den: Pre/perinatalni péce
8.00-8.45 1/ Primarni prevence vrozenych vyvojovych vad (teratogeneze) MUDr. M Vi¢kova, PhD. / Dr. Tesner
9.00-10.00 | 2/ Role genetika v perikoncepéni, prenatalni a perinatalni péci, doc. MUDr. M. Macek, CSc. / MUDir.
10.15-11.15 laboratorni metody v perikoncepcni péci M VI¢kova, PhD. / Dr. Tesner
12.30 -13.30 | 4/ Prakticka cvi€eni / syndromologie, vyhledavani v genetickych Dr. Pourova, PhD. / Dr.Turnovec
databéazich
Patek 5. den: Neurovyvojova onemocnéni
8.00-9.00 1/ Neurogenetika, triplet. onemocnéni, genetika smyslovych poruch | MUDr. R. Pourova, PhD
11.15-11.45 | 3/ Moderni pfistupy ménici klinickou genetiku MUDr. R. Pourové, PhD
12.00-13.30 | 4/ Shrnuti kurzu prof. Macek, prim. Havl., Dr. Pourova
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Jak se na staze pripravit

Vaseho syna / dceru ©
Dulezité zpravy tykajici se zdravotniho stavu vaseho ditéte
Vyvojovou fotodokumentaci vaseho ditéte

Popis osobni, rodinné a vyvojové anamnézy Vaseho ditéte

Co bylo davodem pocatku vySetfovani Vadeho ditéte, v jakém véku Vaseho ditéte
bylo vySetfovani zahajeno

Jaka specialisovana vysSetreni jste s Vasim ditétem podstoupili

Kdy bylo realizovano genetické vysSetreni

V jakém veku Vaseho ditéte byla potvrzena jeho diagnoza

Jak probihalo zarfazeni Vaseho ditéte do vzdélavaciho procesu (Skolka, Skola, jina
zarizeni)

Jaké zarizeni nyni vase dité navstévuje

Které ze Skolnich dovednosti vase dité zvlada a jak

Co ma VaSe dité rado, co ho zajima

Jaké jsou jeho obvyklé projevy chovani



Dulezité kontakty pro Vas

MUDr. Michaela Némcikova
602 276 907

MUDr. Radka Pourova, PhD
603 280 508

MUDr. Marek Turnovec
776 714 284

MUDr. Markéta VICkova, PhD
602 276 355

E mail: celé jméno lékafe@fnmotol.cz
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