Zoznam otazok na skuSku z Lekarskej biologie a humannej genetiky
v Skolskom roku 2025/2026

pre 1. ro¢nik v§eobecného lekarstva
I. Bunka

Mikroskopické techniky a ich vyuzitie v biologii.
Typy, tvar a vel'kost’ buniek.
Prokaryotické bunky, ich Struktira a reprodukcia.
Rozdiely medzi prokaryotickymi a eukaryotickymi bunkami.
Molekulova Struktara a funkcie biomembran.
Transport latok.
Bunkové spojenia, Struktira a funkcia.
Typy medzibunkovej komunikacie (endokrinna, parakrinna, autokrinna a neuralna).
Typy a funkcia signdlnych molekul, prvi a druhi poslovia, amplifikacia signalu.
. Membranové receptory, Struktira a funkcia.
. Cytoplazma (zloZenie a funkcie).
. Bunkové¢ jadro — Struktara a funkcia.
. Obal jadra a jadrové pory (Struktira a funkcia).
. Jadrova matrix — Struktura a funkcia (laminy, transkriptozomy a replikozémy), regulacné proteiny.
. Jadierko — typy, funkcia.
. Ribozomy — Struktura a funkcia.
. Endoplazmatické retikulum, typy, Struktara a funkcia.
. Vstup syntetizovaného proteinu do endoplazmatického retikula a postranslacnd Gprava.
. Golgiho komplex, jeho Struktura, metabolicka a distribu¢na funkcia.
. Lyzozdmy a ako zlozky intracelularneho traviaceho systému. Proteazomy Struktira a funkcia.
. Peroxizémy — Struktara a funkcia.
. Struktira a funkcia mitochondrii, tedria endosymbiozy.
. Cytoskelet — typy Struktur a funkcia.
. Bunkovy cyklus — fazy, regulacné molekuly, kontrolné uzly (prehlad).
. Struktira a funkcia centroméry a kinetochoru eukaryotickych chromozémov (DNA, proteiny).
. Procesy zucastnené na regulécii bunkového cyklu, priklady.
. Cykliny, cyklin-dependentné kinazy — typy, funkcia, aktivacia, inaktivacia, inhibicia.
. Mitdza ako stcast’ bunkového cyklu (prehlad).
. G1 kontrolny uzol bunkového cyklu — princip, kI'acové molekuly.
. Faktory zabezpecujuce prechod G1/S v bunkovom cykle.
. Iniciacia S-fazy, vznik replikaéného komplexu (zicastnené bielkoviny).
Kontrolny uzol v G2 faze — princip, kI'ai€ové molekuly.
. Faktory zabezpecujuce prechod G2/M v rdmci bunkového cyklu.
Mitoticky kontrolny uzol, molekuldrny mechanizmus jeho regulacie.
. Meioza — fazy, biologicky vyznam.
. Spermiogenéza a oogenéza u ¢loveka.
. Bunkové¢ a tkanivové kultary, ich vyznam v bioldgii a medicine.
. Extraceluldrne vezikuly a ich vyznam v medicine.
Hodnotenie biologickych vlastnosti buniek in vitro (viabilita, proliferacna a metabolicka aktivita).
. Kmenové bunky (definicia, typy a vyuZitie v bioldgii a medicine).
. Tkanivové inZinierstvo a regenera¢na medicina.
. Apoptdza — programovana bunkova smrt’ (telomerické sekvencie).
. Mechanizmy navodenia apoptdzy cez receptor smrti.
. Mechanizmy navodenia apopt6zy cez mitochondridlnu drahu.
. Mechanizmy navodenia apoptdzy cez endoplazmatické retikulum.
. Metody detekcie bunkovej smrti.
. Virusy ako samostatna skupina organizmov a ich taxondmia.
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Virusy podl'a charakteru ich nukleovych kyselin, RNA virusy.

Virusy podl’a charakteru ich nukleovych kyselin, DNA virusy.

Reprodukcia virusov (lyzogénny a lyticky cyklus, molekuldrny mechanizmus — retrovirusy (HIV).
Mutacie a rekombindcie u virusov (chripka a retrovirusy), pri¢iny a dosledky.

Mechanizmus reverznej transkripcie (syntézy cDNA), vznik provirusu HIV.

Onkoproteiny DNA virusov (HPV, SV40, EBV) pri malignej transformécii bunky (prehl'ad).
Dokaz evolucnej interakcie retrovirusov a eukaryotickych gendomov (HERV a iné sekvencie).
Akutne a neakutne transformujice retrovirusy, mechanizmus uc¢inku.

Vzt'ahy medzi mikro- a makroorganizmami.

Chromozomy, gény, genom, dedi¢nost’, malignita, mutagenéza.

Zékladné metody humannej genetiky.

Chromozémovy zéklad dedi¢nosti, typy chromozomov, 'udsky karyotyp.

Ultrastruktura chromozému — nukleozém, nehistonové proteiny, chromatin a mechanizmy jeho
remodeldcie.

Klasicka cytogenetika, indikécie na cytogenetické vySetrenie. Metody farbenia chromozomov.
Identifikdcia chromozémov v interfazovych jadrach, princip, vyuZitie.

Molekularne cytogenetické metody (prehl'ad).

Poruchy mitotického a meiotického delenia, (nondisjunkcia, anafdzové zaostavanie) a ich dosledky.
Numerické aberdcie chromozémov — typy, mechanizmy vzniku.

Typy chromozoémovych aberacii u samovolnych potratov, novorodencov a v populdcii dospelych.
Najcastejsie numerické chromozomové aberacie v novorodeneckej populacii (Downov sy., Turnerov
sy.) — porovnajte mechanizmus vzniku.

Specifické chromozémové aberéacie nadorov.

Efekt génovej davky, dosledky amplifikécie alel.

Mozaicizmus — definicia, vznik, vplyv na klinické prejavy.

Struktrové aberacie chromozémov, rozdelenie, vznik, prognoéza.

Mechanizmy spdsobujuce deregulaciu bunkového cyklu a jej dosledky.

Onkogenéza, molekularna charakteristika procesu postupnej malignej transformacie bunky.
Vztah protoonkogén — onkogén, typy onkogénov.

Mechanizmy meniace protoonkogén na onkogén.

Protoonkogény — podl'a lokalizacie ich produktov, funkcia v organizme, systém kontroly ich
expresie.

Nevirusové a virusové mechanizmy deregulécie protoonkogénov, moznosti ich detekcie.

Tumor supresorové gény a proteiny — typy, funkcia, vyznam v regulacii bunkového cyklu.
Mechanizmy dereguldcie tumor supresorovych génov (proteinov) a dosledky pre regulaciu
bunkového cyklu.

Tumor supresorovy gén Rbl, charakteristika a biologicka funkcia.

Tumor supresorovy gén TP53, charakteristika a biologicka funkcia.

Tumor supresorové gény BRCA1 a BRCA2, charakteristika a biologicka funkecia.

Priklady nadorovych ochoreni s vyznamnym podielom dedi¢nosti (retinoblastom, sy. Li-Fraumeni,
FAP, Lynchov syndrom).

Translokécie chromozémov v etiologii Burkittovho lymfému a chronickej myeloidnej leukémie.
Detekcia chyb v DNA, aktivacia ATM/ATR a jej dosledky.

DNA repara¢né mechanizmy — typy, funkcia.

Zlyhanie reparacnych mechanizmov — syndrémy so spontdnnou instabilitou chromozémov.
Dedi¢nost’ autozomovo dominantna, kritéria, najCastejSie ochorenia s autozomovo dominantnym
typom dedi¢nosti, nové mutacie, selekcia proti nim.

Dedic¢nost’ autozomovo recesivna — kritéria, najcastejSie ochorenia s autozOmovo recesivnym typom
dedicnosti, selekcia, detekcia recesivnych alel.

Dedi¢nost’ viazana na pohlavny chromozom X, najcastejSie ochorenia s tymto typom dedi¢nosti.
Systém ABO, dedi¢nost’, antigén a protilatka, kompatibilita, pravidla transfuzie.
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Rh faktor a hemolyticka choroba novorodencov — mechanizmus vzniku a prevencia.
Multifaktorialna a polygénova dedi¢nost’, kritéria (kontinualna a diskontinualna variabilita).
Normalna variabilita v populacii, tendencia k priemernym hodnotam, znaky s prahovym efektom
(orofacialne razstepy a razstepy nervovej rury).

NajcastejsSie ochorenia s multifaktorialnou dedi¢nost'ou (sten6za pyloru, civilizaéné choroby),
mechanizmus vzniku, prognoéza pre nasledujacu graviditu.

Hardy-Weinbergov zdkon, génové frekvencie v populacii, genofond populécie, konsangvinita vplyv
na frekvenciu alel v populécii.

Mutagenéza — molekularny zaklad, typy mutacii.

Mutagény — charakteristika, typy mutagénov, mechanizmus posobenia, moznosti ich zist'ovania.
Somatické a gametické mutacie, dosledky.

Vrodené vyvojové chyby — charakteristika, vyskyt v l'udskej populacii, moznosti ich $tadia.
Molekulové mechanizmy riadenia embryogenézy (SHH, HOX, PAX).

Apoptdza v embryogenéze.

Prenatalna geneticka diagnostika, jej metody (vySetrenie buniek plodovej vody, choriovych klkov,
chromozoémova analyza, DNA analyza).

I11. Molekulova genetika
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Zlozenie, funkcia, Struktira a typy DNA.

Komplementarita baz a jej vyznam. Watsonov-Crickov model DNA (alfa helix).

Geneticky kod a jeho degeneracia.

Enzymy a iné bielkoviny zucastiiujuce sa na semikonzervativnej replikacii DNA.

Inicidcia semikonzervativnej replikacie DNA (ORI, replikacna vidlica, smer pohybu).
Elongacia a terminacia semikonzervativnej replikacie DNA.

Centralna dogma molekulovej genetiky — tok genetickej informacie (Crick, Temin-Baltimore).
Strukttira eukaryotického génu (regulaéné, kodujuce a nekodujuce oblasti).

Regulac¢na oblast’ génu (charakterizuj oblast’ promotoéra a postupnost’ naviazania regulacnych
molekul pri expresii génov).

. Regulécia expresie génov — principy, mechanizmy.

. Charakteristika 'udského jadrového gendomu, typy sekvencii v DNA.

. Mitochondridlny gendém. Porovnanie jadrového a mitochondridlneho gendému.

. Projekt l'udsky genom (HGP) a nadvézujuce projekty (Human Genome Diversity Project, The 1000

Genome Project, ENCODE, Earth BioGenome), vyznam pre medicinsku prax.

Iniciacia syntézy mRNA, zacastnené faktory.

Post-transkrip&na Uiprava pre-mRNA.

Translacia — vytvorenie iniciacného komplexu a funkéného ribozému, elongacia a termindcia.
Rozdiel medzi prokaryotickou a eukaryotickou proteosyntézou.

Inhibicia proteosyntézy, mechanizmus ucinku antibiotik.

Typy RNA v eukaryotickej bunke (prehl’ad), ich charakteristika a funkcia.

rRNA — Struktira, miesto syntézy v bunke, lokalizacia génov, maturacia.

tRNA Struktira a funkcia, jej syntéza v bunke.

Nekodujuce RNA - typy a funkcia.

Typy nekddujicej DNA v l'udskom gendéme (Alu, mini a mikrosatelitna DNA).

Transpozibilné elementy (transpozony) a iné retroelementy (SINE, LINE), odlisSenie od provirusov.
Nestabilné opakovanie trinukleotidov, FRAXA, Huntingtonova choroba, myotonicka dystrofia -
molekulovo-genetické diagnostika.

Génové rodiny (hemoglobinové gény, HOX) — mechanizmus vzniku, charakteristika.
Regula¢né proteiny viazuce sa na DNA, charakteristika, funkcia, cis a trans aktivacia.
Alternativne pouzitie genetickej informacie bunky (promotory, zostrih, editovanie RNA,
polyadenylacia) v diferenciacii bunky.

Formy vstupu cudzorodej DNA do bunky — konjugacia, transdukecia, transformadcia, transfekcia.
Princip izolacie DNA z biologického materialu.

Restrikéné endonukleazy, charakteristika a funkcia enzymov, vyuzitie v praxi.
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DNA rekombinaéné techniky, principy, vyuZitie.

Klonovanie DNA in vitro, principy a vyuZzitie.

Genetické vektory — typy, charakteristika

Geneticky modifikované organizmy.

Fluorescencna in situ hybridizacia (FISH) — princip a vyuzitie.

Polymorfizmy DNA — priklady a vyuzitie (VNTR, RFLP), moznosti identifikacie.
Metdda DNA fingerprint a jej praktické vyuzitie.

Sekvenovanie DNA, principy, vyuzitie.

G¢élova elektroforéza, Southernov prenos (blot), Northern prenos, principy, vyuZitie.
PCR — princip a vyuzitie v diagnostike.

DNA — DNA hybridizacia a jej prakticka aplikacia.

Principy, vyhody a limity génove;j terapie.

Typy vektorov v génovej terapii.

Typy transgénov a metddy vpravenia do pacienta.

Schvélené pripravky a choroby vyuzivajuce génovu terapiu.

Vyznam CRISPR/Cas v medicine.
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