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Anotace:

Tento kombinovany pfedmét se zabyva jednak problematikou genetiky, zahrnujici
popis obecnych zakonitosti, charakterizujicich dédicnost a proménlivost. Na obecné
biologické procesy, probirané v anatomii, biochemii a fyziologii, navazuji poznatky z
molekularni genetiky a genomiky, zabyvajici se studiem komplexnich onemocnéni, u
nichz se predpoklada ucast vétSiho poltu genu a faktorl zivotniho prostredi
(nadorova onemocnéni). Vyznam genetické zatéze je dokumentovan na prikladech
genul a znakd, dédi¢nych chorob a vad. Na tyto pfednasky navazuje seznameni se s
ortopedickou problematikou télesné postizenych. Cilem vyuky je podat uceleny
teoreticky vyklad nejen vrozenych, ale i ziskanych télesnych postizeni v ortopedii. Je
podan pFehled vybranych onemocnéni a patologickych stavd, jejich pficiny,
vySetfovaci metody a 1éCebné postupy konzervativni i operativni.

Tématicky plan prezenéniho studia 2.r.2/0 KZ

Prednasky

1. Zaklady molekularni genetiky, typy genetického pfenosu, genové mutace.
2. Klinicka cytogenetika, mimojaderna dédicnost, genetika populaci, mira
genetické podminénosti znakl kvantitativnich a kvalitativnich u ¢lovéka.
3. Prenatalni, natalni a postnatalni diagnostika geneticky podminénych stavli a
chorob.
4. Syndromy vrozenych chromozomalnich aberaci vazanych na pocetni a
strukturalni zmény chromozomd.

Dédi¢né podminéné metabolické poruchy.

Vymezeni oboru ortopedie. Ortopedické vySetfeni: vySetfeni kloubni

pohyblivosti, svalové sily, specialni vySetfovaci testy (RTG, punkce, biopsie,

artroskopie). Vrozené vady koncetin: depistaz, klinicky obraz, konzervativni a

operativni |éCba (vrozena dysplazie kyCelnich kloubl, pes equinovarus, pes

calcaneovalgus, vrozeny strmy talus, digitus supraductus, pes adductus).

7. Ziskané vady koncetin (genua valga, genua vara, g. recurvatum, pes equinus,
pes excavatus, pes planovalgus,hallux valgus, digiti mallei). Konzervativni a
operativni léCba. Détska mozkova obrna - etiologie, formy, diagnostika a
lécba.

8. Onemocnéni patefe. Vrozené vady. Vadné drzeni - kyféza, skoliéza. Skolidzy
- rozdéleni, vySetfeni, dispenzarizace, konzervativni 1éCba v€etné rehabilitace
a korzetovani, operativni lé¢ba. Morbus Scheuermann: diagnostika, RTG
obraz, léCba, zasady rehabilitace, moznost provozovani sport.

9. Vertebrogenni algicky syndrom - pficiny, déleni, 1é&ba. Skola zad.

10. Osteoartroza obecné. Artr6za kyc€elniho kloubu: pficiny, klinicky obraz, 1é¢ba
konzervativni a chirurgicka. Artréza kolenniho kloubu.

11.Revmatologie a revmatochirurgie. Revmatoidni artritida: etiologie, patogeneza,
klinicky obraz, moznosti chirurgického o$etfeni. UZinové syndromy.

12.Zanéty kostni a kloubni - rozdéleni, klinika. Nespecifické zanéty - TBC patefe.
Nadory kostni: rozdéleni, moznosti diagnostiky, zasady IéEby, chemoterapie,
radioterapie, operativa. Individualni protézy

oo

13. Traumatologie. Poranéni patefe a michy. Traumaticka transverzalni misni l1éze
- |éCba a nasledné stavy. Prvni pomoc pfi poranéni patefe.

14.Zapoctovy test.



Pozadavky pro uzavieni predmétu
- pisemny test z probrané latky
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Tématicky plan kombinovaného studia 2.r. 6h Kz

V kontaktnich 3 dvouhodinovych konzultacich budou odpredneseny
nasledujici prednasky:

1. Zaklady molekularni genetiky, typy genetického pfenosu, genové mutace.
Klinicka cytogenetika, mimojaderna dédi¢nost, genetika populaci, mira genetické
podminénosti znaku kvantitativnich a kvalitativnich u ¢lovéka. Zaklady genomiky.
Syndromy vrozenych chromozomalnich aberaci vazanych na pocetni a
strukturalni zmény chromozom. Dédi¢né podminéné metabolické poruchy.

2. Uvod do ortopedie. Vymezeni oboru. Zmény kostni struktury (osteopenie,
osteoskler6za, osteodystrofie, kostni nekroza). Zmény tvaru kosti, kloubni zmény,
traumatické zmény. Zmény meékkych ¢asti. Déleni vrozenych vad. Osteomalacie.
Renalni osteodystrofie. Stavy s hyper- i s hypokalcémii. Pagetova choroba.
Osteogenesis imperfekta.

3. Onemocnéni patere. Vadné drzeni - kyféza, skoliéza. Skolidzy - rozdéleni,
vySetfeni, dispenzarizace, konzervativni a operativni 1é€ba. Morbus
Scheuermann - diagnostika, RTG obraz, |éCba, zasady rehabilitace, moznost
provozovani sportl. Vertebrogenni algicky syndrom- pFiginy, déleni, 1é¢ba. Skola
zad.



Samostudium:

Navody:

U kazdé kapitoly ur€ené k samostudiu jsou uvedeny literarni zdroje. Ke kontrole
studia kazdého useku jsou UKOLY PRO STUDENTY vyzaduijici struéné odpovédi na
zadané otazky.

V pfipadé nejasnosti je mozné konzultovat problém s vyucujicim pomoci e-mailu Ci
se prihlasit elektronicky na individualni kontaktni konzultaci ve stanovené konzultacni
dobé.

VYVOJOVE VADY

1. Zaklady molekularni genetiky

Literarni zdroje
NUSSBAUM, R.L., McINNES, R.R., WILLARD, H.F. (2004) Klinicka genetika.
Praha: TRITON, ISBN-10: 80-7254-475-6

Zaklady cytogenetiky (struktura a funkce gend, princip segregace, kombinace a
rekombinace alel), Mendelovska a nemendelovska dédi¢nost - typy, kfizeni (str.
18 — 44)

Molekularni genetika (transkripce, translace, mutace, geneticky polymorfismus)
(str. 86 — 100)

Genetické testy (metody a zpUsoby genetického testovani, testy otcovstvi) (str. 13
—15)

Kli¢ova slova: chromozomy, geny, alely, mitochondrie a mitochondrialni
dédic¢nost, genotyp, fenotyp, Mendelovy zakony dédi¢nosti, mutace, geneticky
polymorfismus, genetické testy (genealogické stromy, odbéry materialu pro
genetické testovani)

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky:

Cim se zabyva genetika zakladni a klinicka?

Jak probiha mitotické déleni bunék?

Jak probiha meiotické déleni bunék?

PopisSte zaklady mendelovské dédicnosti, znamé jako Mendlovy zakony,
Jak probiha matroklinni dédi¢nost?

Jaké typy mutaci znate — uvedte pfiklady pficin i naslednych projevu.
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7. Definujte nasledujici terminy: gen, genotyp, fenotyp, alela, dominance,
recesivita.

8. Co je to geneticky polymorfismus — uvedte pfiklad.

9. Jaké mozné genetické testy znate, jak se vyuzivaji?

10.Jak se sestavuji genealogické stromy — podle typu dédi¢nosti — uvedte
priklady.

2. Lékarska genetika a genomika

Literarni zdroje
NUSSBAUM, R.L., McINNES, R.R., WILLARD, H.F. (2004) Klinicka genetika.
Praha: TRITON, ISBN-10: 80-7254-475-6

Genetika a genomika (str. 13 — 15)
Mapovani genomu a genova terapie (str. 115 — 138)

Klinicka genetika (pfehled nejvyznamnéjSich genetickych chorob). (strs. 160 —
246)

Vrozené vyvojové vady (teratogeny a pfiCiny vzniku vrozenych vyvojovych vad.
Popis jednotlivych vad.) (str. 160 — 246)

Genetické poradenstvi (vyznam, potfeba a metody genetického poradenstvi a
prenatalni diagnostiky) (str. 344 — 370)

Etické a pravni aspekty Iékaiské genetiky (str. 374 — 378)

Kli¢ova slova: genomika,dédi¢nost, dédivost, heterozygotni a homozygotni
poruchy, teratogeny, prenatalni, natalni a postnatalni diagnostika, etika a
genetika

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky:

1. Jaky je vyznamovy vztah mezi pojmem dédi¢nost a dédivost — uvedte pfiklad.

2. Definujte nasledujici terminy: heterozygot, homozygot — uvedte pfiklady
dédicnosti.

3. Uvedte pficiny a priklady pocetnich poruch pohlavnich chromozomu.

4. Uvedte pficiny a pfiklady strukturnich poruch pohlavnich chromozom.

5. Uvedte pfiCiny a pfiklady pocCetnich poruch somatickych (nepohlavnich)
chromozomd.

6. Uvedte pfiCiny a priklady strukturnich poruch somatickych (nepohlavnich)
chromozomd.

7. Jak ovliviiuje genetika moznost rozvoje zhoubného bujeni?

8. Které prenatalni diagnostické metody znate a jak se uplatiuji v ramci
genetické predikce?

9. Jak probiha genetické poradenstvi a stanoveni genetického rizika?
10. Jaké etické problémy jsou spojeny s genetickym testovani a jak je Ize fesit?



ORTOPEDIE

3. Ortopedické vysSetreni - vySetieni kloubni pohyblivosti, svalové sily, specialni
vySetfovaci testy (RTG, punkce, biopsie, artroskopie). VySetfeni zmén kostni
struktury. Metody nuklearni mediciny (scintigrafie kosti a pozitronova emisni
tomografie). Laboratorni vySetfeni v ortopedii (ukazatelé kostni remodelace,
poruchy kalciofosfatového metabolismu, protilatky).

Literatura:
KOUDELA, K. a kol. (2004) Ortopedie. Praha: Univerzita Karlova, str.27-60

Klicova slova: rtg kosti, scintigrafie kosti, artroskopie, markery mineralizace,
markery remodelace

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky

1. Jaké znas zmény kostni struktury?

2. Jakymi metodikami je mozné hodnotit zmény mékkych tkani?
3. Jaky je diagnosticky vyznam atroskopického vySetfeni?

4. Jak se projevi poruchy kalciofosfatového metabolismu?

5. Vyjmenuj ukazatele remodelace kosti.

4. Vrozené a ziskané vady koncéetin (coxa a genua vara, valga, g. recurvatum, pes
equinus, pes excavatus, pes planovalgus, hallux valgus, digiti mallei). Avaskularni
kostni nekrézy. Tendopatie, tunelové syndromy, onemocnéni Slach a povazek.
Statické deformity pfednozi.

Literatura:

KOUDELA, K. a kol. (2004) Ortopedie. Praha: Univerzita Karlova.
Vrozeneé kycCelni dysplazie str. 239-249
Vrozené vady nohy str. 253 - 288
Kloubni postizeni u hemofilie a dny str.149-151
Onemocnéni Slach str. 151-156
Deformity pfednozi str.157-160

Kli¢ova slova: deformity kycli, kolene a pfednozi, postizeni Slach a vazd,
tunelové syndromy

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky:
1.Jaké stupné vyvojové dysplazie kyCelniho kloubu znate?
2. Jaké mohou byt pfi¢iny vrozeného pes equinovarus?

3. Jak se projevi hemofilicka a hyperurikemicka artropatie?
4. Jaké enteziopatie mohou vyvolat rizné sportovni aktivity?
5. Jaké deformity pfednozi znate?



5. Onemocnéni patere. Vrozené vady. Vadné drzeni - kyfoza, skoliéza. Skolidzy -
rozdéleni, vySetfeni, dispenzarizace, konzervativni |éCba v€etné rehabilitace a
korzetovani, operativni Ié€ba. Scheuermannova choroba. Bechtérevova choroba

Literatura:
KOUDELA, K. a kol. (2004) Ortopedie. Praha: Univerzita Karlova, str. 209-235

Kli¢ova slova: kyfézy, skolidzy, vadné drzeni téla, Scheuermanova choroba,
Béchtérevova choroba

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky:

1. Jaké ortopedické riziko provazi Downuv syndrom?

2. Co se skryva pod postizenim nazyvanym torticollis?

3. Charakterizujte Scheuermannovu chorobu.

4. Jaky jsou klinické projevy a rtg. nalez u ankylozujici spondylitidy?
5. Jaké typy vadného drzeni téla znate?

6. Osteoartréza. Artroza kyCelniho kloubu: pfiCiny, klinicky obraz,
léCba konzervativni a chirurgicka. Artréza kolenniho kloubu. Artr6za
malych kloubU prstd ruky

Literatura:
KOUDELA, K. a kol. (2004) Ortopedie. Praha: Univerzita Karlova, str. 87-97
Klicova slova: osteoartroza

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky:

1. Jaké jsou rizikové faktory osteoartrozy?

2. Jak se projevuje koxartroza a jaké znate zpUsoby jeji terapie?

3. Co mUze byt pficinou gonantrézy?

4. Jaka je konzervativni IéCba osteoartrozy a jaka jsou vedlejSi rizika?
5. Jaky vyznam ma pohybova terapie osteoartrozy?

7. Zanéty kostni a kloubni. Infekce v ortopedii - rozdéleni, klinika. Hematogenni
osteomyelitida détského a dospélého véku. Potraumaticka osteoitida.
Nespecifické zanéty - TBC patefre.

Literatura:
KOUDELA, K. a kol. (2004) Ortopedie. Praha: Univerzita Karlova, str.61-68,
str. 195-208

Klicova slova: kostni zanéty, kloubni zanéty, hematogenni rozsev

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky:

1. Jaké jsou zpusoby diagnostiky hematogenni osteomyelitidy?
2. Které mikrobialni agens vede nejCastéji ke vzniku artritid?

3. Jak maze dojit k infekci kosti, kloubl a mékkych tkani?

4. Cim je nebezpeé&na tuberkul6zni osteomyelitida?

5. Které ortopedické zasahy mohou vést k osteitidam?



8. Nadory kostni: rozdéleni, moznosti diagnostiky, zasady 1é€by, chemoterapie,
radioterapie, operativa. Individualni protézy. Nadory kloubl. Nadory mékkych
casti.

Literatura
KOUDELA, K. a kol. (2004) Ortopedie. Praha: Univerzita Karlova. str. 179-194

Kli¢ova slova: kostni nadory, osteom, chondrom, sarkom, osteosarkom

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky

1. Jaké typy nador se mohou objet v kosti ?

2. Jaké typy operacnich vykonl se mohou pouzit?

3. Které kostni nadory se pocitaji mezi benigni a které maji vysokou malignitu?
4. Jak se na rtg. snimku rozpozna benigni a maligni tumor?

5. Jaka je sou€asna terapie malignich nadoru?

9. Revmatologie a revmatochirurgie. Revmatoidni artritida: etiologie, patogenese,
klinicky obraz, moznosti chirurgickeho osSetreni. Juvenilni idiopaticka artritida.
Uzinoveé syndromy.

Literatura:

KOUDELA, K. a kol. (2004) Ortopedie. Praha: Univerzita Karlova, str. 109-132,
str. 226

Kliéova slova: revmatoidni artritida

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky:
1. Jaky je klinicky obraz revmatoidni artritidy?

2. Jaka je etiopatogeneze revmatoidni artritidy?

3. Popiste laboratorni markery revmatoidni artritidy.

4. Jak se klinicky projevuje Bechtérevova choroba?

5. Vyjmenujte zvlastnosti juvenilni idiopatické artritidy.

10.Neuroortopedie. Détska mozkova obrna - etiologie, formy, diagnostika a |éCba.
Porodni obrny.
KOUDELA, K. a kol. (2004) Ortopedie. Praha: Univerzita Karlova, str. 259-262

Kli¢ova slova: détska mozkova obrna, porodni obrny

UKOLY PRO STUDENTY: Zodpovézte si kontrolni otazky:
1. Jaka jsou pfiCiny détské mozkové obrny?

2. Jaka je klasifikace DMO?

3. Jaké druhy léCby se pouzivaji pro DMO?

4. Které chirurgické vykony je mozné provadét?

5. Jak projevi porodni obrny a jaka je jejich prognéza?








