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mMEDCON SK/CZ

4. Kolo_ MPSC: Genetika (40 bodov)

Kazuistika I: 20 bodov

Prehl'ad pacienta: Andy je 3-ro¢ny chlapec, ktorého rodi¢ia priviedli k v§eobecnému lekarovi kvoli
zjavnému zapalu ucha. Andy ma tieto infekcie pomerne pravidelne, a hoci nikdy nie su vazne,
rodi¢ia sa zacinaju byt nesvoji kvoli ich pravidelnosti. Okrem toho, v Case, ked’ sa infekcie ucha
prvykrat objavili, Andy zacal regresovat — kym predtym dosahoval vyvinové milniky, ako je
chodenie a rozpravanie, v normdlnom tempe, teraz prestal reagovat’ na svoje meno, ked” ho volaju,
jeho funkénd slovna zasoba sa znizila z celych viet na jednotlivé slova a vyvinul si opakujice sa
spravanie, ako napriklad mavanie rukami a kolisanie sa v sede. Predpisujete antibiotikd na liecbu
infekcie ucha a posielate Andyho k detskému psychiatrovi na d’alSie vysetrenie kvoli podozreniu na
konkrétnu diagnézu.

1. Aka je predpokladana diagnéza na zaklade Andyho behavioralneho profilu? Aky test sa
pouZije na potvrdenie alebo vyvratenie tejto diagnozy? (2 body, 1 za predpokladanu diagnozu, 1
za test)

Rodicia sa vratia o 2 mesiace neskor a informuju vés, zZe psychiater potvrdil vaSe podozrenie a Andy
bol diagnostikovany s neurodevelopmentalnou poruchou. NavySe Andy zacal mat’ hnacky, infekcia
ucha sa vratila a ma problémy so spankom, niekedy ostava hore celé dni. PoZiadate rodi¢ov o rannt
vzorku mocu, ktort poslete na laboratérnu analyzu.

2. Andyho mo¢ ukazuje zvySené hladiny glykozaminoglykanov. Na aky typ poruch tento nilez
poukazuje? Uved’te S prikladov syndrémov, ktoré vznikaju z tohto typu poruch. (3,5 bodu, 1 za
typ poruchy, 0,5 za kazdy syndrom, max. 2,5 bodu)

3. AKy je d’alsi typ krvného testu potrebny na urcenie typu poruchy, ktorou Andy trpi? Pre 3
zo syndromov, ktoré ste spomenuli vysSie, uved’te chemicku latku, ktora sa zist'uje v tomto
kroku diferencialnej diagnostiky. (2,5 bodu, 1 za typ testu, 0,5 za kazdy par chemickej latky a
potencialnej diagnozy, max. 1,5 bodu)

Andyho vysledky ukazuju nezvyc€ajny variant heparansulfamidazy (ang. heparan sulfamidase).

4. Aka je Andyho diagnéza a aky gén je za tito poruchu zodpovedny? Existuju d’alSie
charakteristiky, ktoré by mohli poukazovat’ na tuto poruchu aj bez laboratérnych testov, a ak
ano, aké? (3 body, 1 za diagnozu, 1 za gén a I za charakteristiky, min. 2 potrebné)

5. Po Andyho diagnostikovani sa jeho rodicia rozhodli podstupit’ genetické testovanie, pretoze
planovali d’alSie diet'a. Predpoklada sa, Ze mutacia sposobujica tito poruchu je bodova
mutacia na znamom lokuse. Definujte, ¢o znamena bodova muticia a vysvetlite, ako moze
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viest’ k tejto chorobe. Uved’te 3 sposoby, ako mozno takuto mutaciu zistit’. (4,5 bodu, 1 za
definiciu, 2 za vysvetlenie, 0,5 za kazdu metodu detekcie, max. 1,5 bodu)

6. AKy je dedi¢ny vzor Andyho poruchy a aka je pravdepodobnost’, Ze d’alSi potomok bude
trpiet’ touto chorobou? (2 body, 1 za kazdu odpoved)

7. Ak4 je Andyho prognéza a oakavana dizka Zivota? (2,5 bodu, 1 za dizku Zivota, 0,5 za kaZdii
cast prognozy, max. 1,5 bodu)
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Kazuistika II: 12 bodov

Informécie o pacientke: 2-ro¢né dievca s opakovanymi respiracnymi infekciami a neprospievanim
bolo odoslané k ORL Specialistovi. Jej rodicia st zdravi a pochaddzaju z malého ostrova pri pobrezi
Skotska s velmi malym poétom obyvatelov, ¢o znamena, Ze je tazké vyludit, Ze su geneticky
pribuzni (a teda ze dcéra je vysledkom pribuzenského krizenia). Lekar sa pyta, ¢i bolo vykonané
genetické testovanie, a po obdrzani negativnej odpovede navrhuje jeho vykonanie s uréitym
podozrenim.

1. Akd diagnozu lekar podozrieva vzhl’adom na rodinnu histériu a symptomy pacientky?
Preco je poznamka o povode rodicov relevantna pre diagnostické ucely? (2 body, I za
podozrenie na diagnozu, 1 za vysvetlenie)

Na zhodnotenie stavu pacientky bol vykonany ARMS PCR na nej a jej surodencoch (4-ro¢ny brat a
I-ro¢na sestra). Testované boli 4 najbeznejSie mutantné alely, pricom vysledky dvoch z nich su
uvedené nizsie (uvedené su iba pruhy normalneho/nemutovaného typu pre zjednodusenie).

2. Vysvetlite princip, na ktorom funguje ARMS PCR, a ¢o obsahuji zmesi A a B na zaklade
uvedeného diagramu. (3 body, I za vysvetlenie ARMS PCR a 1 za kazdu zmes)

A tube B tube

621+1G=T 367 bp

G551D 283 bp
G542X 255 bp

F08 160 bp




+MED
CON

3. Nasledujuce vysledky boli ziskané pre pacientku, jej brata a jej sestru. Aké genotypy a
fenotypy urcujete? (3 body, 0,5 za kazdy sprdavny genotyp a fenotyp)
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Pacientka Brat Sestra

4. AK4 je tradicna liecba tejto choroby? Existuje nejaka moderna liecba? Ak ano, ako funguje?
(4 body, 1 za kazdu liecbu a 2 za vysvetlenie modernej liecby)
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Kazuistika II1: 8 bodov

Informécie o pacientovi: 5-roény chlapec bol odoslany k neurolégovi po tom, ¢o vykazoval
oneskorené motorické milniky, ¢asté pady a problémy s lezenim po schodoch. Fyzikéalne vySetrenie
odhalilo pseudohypertrofiu lytkovych svalov, takze ste nariadili genetické testovanie na potvrdenie
DMD.

1. Co je DMD, aka geneticka abnormalita je zodpovedna za toto ochorenie a na akom
chromozome sa nachadza? (3 body, 1 za definiciu, 1 za abnormalitu a 1 za lokalizaciu)

2. Aj ked’ biologicki stari rodicia zo strany matky nie st znami, pretoZe matka bola
adoptovana v ranom veku, rodicia chlapca nemaja Ziadne podobné problémy, ani nikto iny v
znamej rodine. Aké st 2 mozné dovody pre tento stav? (3 body, 1,5 za kazdy dovod S
VYSVETLENIM)

3. Aka je pravdepodobnost’, Ze ked’ chlapec vyrastie, bude mat’ dcéru trpiacu na DMD, za
predpokladu, Ze to bude schopny urobit’ a prevalencia prenasaca je 1:5000? Preco st Sance v
skuto¢nosti ovel’a blizsie k 0 %? (2 body, 1 za vypocet, 1 za vysvetlenie)
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