Patobiochemie

V akademickém roce 2019/2020 KDDL vyucuje samostatny povinné volitelny pfedmét Patobiochemie | - Dédi¢né
metabolické poruchy (B00925/B80925) ve 3. ro¢niku studia oboru V$eobecné Iékafistvi.
Misto vyuky

e ANATP1 (U Nemocnice 3, pfizemi, velka poslucharna) U Nemocnice 3, Praha 2
o DEKP1 (Albertov 4, 1. patro, velka poslucharna) Albertov 4, Praha 2

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.
Sylabus prednasek

Tyden Datum Cas Poslucharna Téma prednasky Prednasejici

1 1.10.2019 Ut 12:45- ANATP1 Uvod do biochemické genetiky Prof. Kozich
14:15

1 4.10.2019 P410:45 - DEKP1 Dé&di¢né poruchy metabolismu Prof. Kozich
12:15 aminokyselin a organické acidurie

2 8.10.2019 Ut 12:45 - ANATP1 Uvod do biochemické genetiky As. Hiebicek
14:15

2 11.10.2019/Pa 10:45 - DEKP1 Dé&di¢né poruchy metabolismu As.
12:15 aminokyselin a organické acidurie Stibirkova

3 15.10.2019Ut 12:45 -/ANATP1  Dédi¢né poruchy lysosomil a As. JeSina
14:15 peroxisomil

3 18.10.2019/P4 10:45 - DEKP1 Dé&di¢né poruchy metabolismu As. Hiebicek
12:15 sacharidd a poruchy glykosylace.

4 [22.10.2019Ut 12:45 - ANATP1  Diagnostika a terapie monogenné Prof. Kozich
14:15 podminénych poruch metabolismu

4 25.10.2019Pa 10:45 - DEKP1
12:15

ANATPI (U Nemocnice 3, pfizemi, velka posluchdrna) U Nemocnice 3, Praha 2
DEKP1 (Albertov 4, 1. patro, velka poslucharna) Albertov 4, Praha 2

Dopliujici material - KozZich V. a Zeman J. Dédi¢né metabolické poruchy v pediatrii. Postgradudlni medicina,
2010,12,¢. 7

Studenti u zkouSky dostanou dvé otazky, kazdou z jedné z niZze uvedenych skupin:

Skupina . Obecné otazky

1. DMP malych molekul (hromadéni substratu) - véetné: patogeneze, pfiznaky a moznosti Ié¢by, priklady
2. DMP malych molekul (chybéni produktu) - véetné: patogeneze, pfiznaky a moznosti Ié¢by, pFiklady

3. DMP komplexnich molekul (hromadéni substratt)- véetné: patogeneze, pfiznaky a moznosti IéCby,
priklady

4. DMP komplexnich molekul (chybéni produktu) - véetné: patogeneze, pfiznaky a moznosti [é¢by, pfiklady

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


https://udmp.lf1.cuni.cz/file/6029/Kozich_Zeman_fin%C3%A1ln%C3%AD.pdf
https://udmp.lf1.cuni.cz/file/6029/Kozich_Zeman_fin%C3%A1ln%C3%AD.pdf

10.

Laboratorni vySetfovaci metody u DMP a postup diagnostiky u symptomatickych pacientt
Hladovéni a DMP provokované hladovénim

Dédi¢nost DMP- pfiklady AR pfenosnych DMP, X-vazanych a mitochondrialnich DMP
Principy 1é€by DMP komplexnich molekul

Principy I1é€by DMP malych molekul

Skupina Il. Nosologické jednotky

1.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

Fenylketonurie a hyperfenylalaninemie - v€etné: vyskyt, pficiny, klinické projevy, Iécba, maternalni
hyperfenylalaninemie

Poruchy metabolismu aromatickych aminokyselin kromeé fenylketonurie véetné tyrosinémie, alkaptonurie
a DMP vétvenych AMK (vEetné 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 mitochondrialni beta oxidace mastnych kyselin a karnitinového cyklu (v€etné: MCAD, VLCAD,
LCHAD)

Dna (primarni a sekundarni)

Poruchy metabolismu purinC a pyrimidinG

Mitochondrialni onemocnéni

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

Lipidosy, Niemann-Pickova choroba typu C

Peroxisomalni onemocnéni

Onemocnéni zplsobené defekty v glykosylaci proteind (CDG syndromy)

Posledni aktualizace: 24. zafi 2018



