Pracovni den Spoleénosti Iékafské genetiky a genomiky CLS JEP, z. s.

17. Kaprasuv den — Klinicka genetika
Stfeda 14. unora 2018, velka poslucharna Purkynova Ustavu, Albertov 4, Praha 2
Zastitu prevzal prof. MUDr. Aleksi Sedo, DrSc., dékan 1. LF UK v Praze.

9.00-9.10 Zahajeni

9.10-9.22 Prekoncepcni NGS panel CarrierTest — souhrn vysledkt 2017
Lhota F, Zembol F, Dohnalova L, Vilimova Z, Honysova B, Soldatova |,
Koudova M, Bittéova M, Stejskal D

Gennet s. r. 0., Centrum lékarské genetiky a reprodukéni mediciny, Praha

9.22-9.34 Praktické aspekty NIPT v rutinnej klinicko-genetickej praxi
Minarik G" 2, Sekelska M" ?, Valentinova L"?, Izsakova A" ?, Venghova M" 3,
Kuchové 7', Lukackova R', Landlova D', Hyblové M°, Budis J°, Szemes T°,
Krizan P"*
1. Medirex a. s., Bratislava
2. Trisomy test, s. r. 0., Bratislava
3. Geneton s. r. 0, Bratislava
4. Nemocni¢na a. s., Malacky

9.34-9.46 Ultrazvukova diagnostika po NIPS

Zderikova A., Calda P.
Centrum fetalni mediciny 1. LF UK a VFN

9.46-9.58 Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR — aktualni data
Sipek Ajr." 2, Gregor V?**, Sipek A>*°, Horacek J*°
1. Ustav biologie a Iékafské genetiky, 1. Iékafska fakulta UK a VFN, Praha
2. Oddéleni Iékafské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
3. Katedra Iékafské genetiky, Institut postgraduélniho vzdélavani ve zdravotnictvi, Praha
4. PRONATAL Sanatorium, Praha
5. Ustav lékarské genetiky, 3. Iékaiska fakulta UK, Praha
6. Gennet s. r. 0., Praha

9.58-10.10  Defekty neuralni trubice v Ceske republice
Sipek A" 23 Gregor V" %4, Sipek A jr.?*° Horacek J"°, Klaschka J’, Maly
M7

. Oddéleni Iékafské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

. PRONATAL Sanatorium, Praha

. Ustav IékaFské genetiky, 3. Iékafska fakulta UK, Praha

. Katedra |ékafské genetiky, Institut postgradualniho vzdélavani ve zdravotnictvi, Praha

. Ustav biologie a lékafské genetiky, 1. IékaFska fakulta UK a VFN, Praha

. Gennet s. r. 0., Praha

. Ustav informatiky AV CR, v. v. i., Praha

NOOhA,WN-=

10.10-10.22 Teéhotenstvi a porod po preimplantaéni genetické diagnostice
hereditarni kardiomyopatie u pacientky s transplantaci srdce
Vesela K', Horriak M', Horak J', Pilka R?, Grochova I', Travnik P’
1. Repromeda Biology Park, Brno
2. Porodnicko-gynekologicka klinika, FN Olomouc



10.22-10.34

10.34-10.46

10.46-10.58
10.58-11.06

Novorozenecky screening cystické fibrosy na OLG FN Brno 2010-2016
Gaillyova R, Valaskova I', Ne¢asova J', Vinohradska J', Selingerova MR,
Ric¢ankovéa M, Vinohradska H? Hol&ikova A%, Homola L, Mala M?,
Krausova D*

CF Centrum FN Brno:

1. Oddéleni lékarské genetiky, FN Brno

2. Oddéleni klinické biochemie, FN Brno

3. Klinika détskych infekénich nemoci, FN Brno

4. Pediatricka klinika, FN Brno

Jak se hleda zarode€na mozaika — 3 kazuistiky

Stekrové J', Merta M, Reiterové J?, Kotlas J', Elisékova V', Lnénicka P,
Urbanova M, Lukas M°, Lastivkova J¢, Obeidové L', Cejnové V*

1. Ustav biologie a lékarfské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha

2. Klinika nefrologie 1. LF UK a VFN, Praha

3. ISCARE, a. s., Praha

4. Oddéleni lékarské genetiky, Masarykova nemocnice v Usti nad Labem, o. z., Krajska
zdravotni, a. s.

Predani ¢estného élenstvi SLG CLS JEP, z. s.

Automaticky izolator MP24

Vohanka J
Roche s. r. 0.

11.06-11.21

Prestavka

11.21-11.33

11.33-11.45

11.45-11.57

11.57-12.09

Delece a duplikace proximalni oblasti 15q11.2 (BP1-BP2)
Stolfa M, Drabova J, Radplickova T, Slamova Z, Zunova H, Hedvi¢akova P,
Moslerova V, Holubova A, Malikova M, Némcikova M, Schwarz M, VI¢kova

M, Vyhnalkova E, Havlovicova M, Novotna D
Ustav biologie a IékaFské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

Delece a duplikace v oblasti 16p11.2
Drabova J, Zinova H, Stolfa M, Rasplickova T, Slamova Z, Moslerova V,
Malikova M, Vickova M, Kremlikova Pourova R, Tesner P, Votypka P,

Paderova J, Havlovicova M a Novotna D
Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

Vyznam karyotypu jako zpétné vazby pro spravnou interpretaci nalezu
v array

Becvarova V', Horacek J', Linhartové E', Mansfeldové R’, Pekova H',
Jendikova N', Sehnalovéa J', Mihalova R?, Senkefikova M?, Koudova M,
Stejskal D', Trkova M’

1. GENNET Praha

2. Ustav biologie a lékai'ské genetiky 1. LF UK Praha
3. Oddéleni IékaFské genetiky, FN Hradec Kralové

Syndrom Nanceho-Horanové

Liskovéa P" 2, Skalicka P" 2, Dudékova ’?, Cheong SS°
1. Oc¢ni klinika VFN a 1. LF UK, Praha

2. Klinika détského a dorostového lékarstvi VFN a 1. LF UK, Praha
3. UCL Institute of Ophthalmology, Londyn



12.09-12.21

12.21-12.51

12.51-13.01

Syndrom Cornelia de Lange a pfibuzné genetické syndromy
Krutilkova V'-2, Cibulkova P’, Pospisilova J', Béday A'

1. Oddéleni Iékarské genetiky, Laboratofe Agel, a. s., Novy Ji¢in

2. Genetika — Zenklova s. r. 0., Praha

Shroméazdéni élent SLG CLS JEP:

Zprava o Cinnosti (Macek M)

Rozpocet SLG (Zemanova 2)

Zprava revizni komise (Michalova K)

Vyhlaseni vysledkl voleb do nového vyboru a revizni komise (Oltova A)

Testy PentaGen ve svétle novych uhrad VZP
Pehlikova K

PentaGen, s. . 0.

13.01-13.20

Prestavka

13.20-13.30

13.30-13.42
13.42-13.54

13.54-14.06

14.06-14.18

14.18-14.30

14.30-14.40

GeneStudio™ S5 — nova verze NGS sekvenatori lonTorrent na
polovodi¢ovych €ipech

Holeria O

Life Technologies

Cena SLG CLS JEP za nejlepsi publikaci v roce 2016

DICER1 syndrom — kazuistiky

Hofinova V', Drabova K?, Soukalova J?, Koudova MP,Variaskova M?
1. Geneticka ambulance Jihlava

2. Oddéleni IékaFské genetiky FN Brno

3. Gennet a. s., Praha

Vzacny pripad rychle progredujiciho neurodegenerativniho
onemocnéni

Stellmachova J., Curtisova V.
Ustav lékaiské genetiky FN Olomouc

POLR3-asociovana leukodystrofie: klinicka, neuroradiologicka a
molekularné-geneticka charakteristika 4 pacientd ze 3 rodin
Kulhanek J', Honzik T', Hansikova H', Vondrackova A’, Stranecky V',
Senkyfik J?, Kmoch S', Zeman J', Tesafové M’

1. Klinika détského a dorostového Iékarstvi a Ustav dédiénych metabolickych poruch, 1. LF

UK a VFN v Praze
2. Klinika détskeé radiologie, FN Brno

Klinicky podobny typ neurologického onemocnéni u matky a dcery —

prekvapivy NGS nalez

Malikova M', Mu$ova Z', Roth J?, Pfihodova I, Havlovicova M’
1. Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

2. Neurologické klinika 1. LF UK a VFN

AmpliSeq pro lllumina, panely pro cilené resekvenovani

Bartos P
GeneTiCAs. r. 0.

14.40-14.55

Prestavka




14.55-15.07

15.07-15.19

15.19-15.31

15.31-15.43

15.43-15.55

15.55-16.07

16.07-16.19

16.19-16.31

Praktické zkuSenosti s vySetirovanim markera preeklampsie
Springer D

Ustav lékafské biochemie a laboratorni diagnostiky VFN a 1. LF UK, Praha

Distalni artrogryp6zy — molekularni pri€iny a geneticka diagnostika
Zidkova J, Stehlikova K, Fajkusova L

Centrum molekularni biologie a genové terapie, IHOK, FN Brno

Molekularni kazuistiky onemocnéni ledvin

Indréakova J',Béday A’, Rydlova J', Greémalova D?, Gregorova A?,
Balaséakova MP, Kremlikova Pourova R®, Malikova M®, Némdéikova MP.
Kantorova E*

1. Oddéleni lIékaiské genetiky, Laboratofe Agel a. s., Novy Ji¢in

2. Oddéleni lekarske genetiky, FN Ostrava,

3. Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

4. Obor lékafské genetiky, Nemocnice Ceské Budéjovice

Autosomalné dominantni hypercholesterolémie
Tichy L, Pavilouskova J, Zapletalova P, Fajkusova L

Centrum molekularni biologie a genové terapie, FN Brno, Brno

Genetika v arytmologii a primarni prevenci nahlé srde€ni smrti,
dosavadni vysledky a vyhled do budoucna
Krebsova A’, Ruecklova K*, Votypka P?, Poustkova-Norambuena P?,

Tavacova T°, TomaSek P°, JanouSek J°, Kautzner J', Macek M jr.?
1. Klinika kardiologie, IKEM, Praha

2. Ustav biologie a IékaFské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

3. Détské kardiocentrum 2. LF UK a FN Motol, Praha

4. Klinika déti a dorostu, FN Kralovské Vinohrady, Praha

5. Ustav soudniho Iékarstvi, Nemocnice Na Bulovce, Praha

Analyza mutaci antionkogenu TP53 u leukemickych pacienti pomoci
ultra-deep NGS

Pospisilova S., Paviova S., Mal&ikovéa J., Doubek M.

Centrum molekularni biologie a genové terapie, Interni hematologicka a onkologicka klinika
FN Brno a Centrum molekularni mediciny CEITEC, Masarykova univerzita, Brno

Zajimavé kazuistiky vedlejSich nalez( z vySetfovani na onkopanelu
u pacientti s HBOC syndromem
Havrilova P, Gbelcova T, Vickova Z, Michalovska R, Pokorna M

Lékarska genetika, GHC Genetics s. r. 0., Praha

Diagnostika mitochondrialnich onemocnéni pomoci exomového
sekvenovani a vyznam svalové biopsie

Tesarova M, Vondrackova A, Stranecky, Trefilova E, Zajicova D, Honzik T,
Hansikova H, Zeman J

Klinika détského a dorostového Iékafstvi 1. LF UK a VFN, Praha

16.31-16.35

Zaveér




AstraZeneca

®DYNEX
L GeneTiCA

&

=

lN TIMEX

.Aﬁ\
W PentaGen

ThermoFisher
SCIENTIFIC

The world leader in serving science

o, BIO/PORT

EUROPE

eppendorf
Agilent Technologies
i—At.rhi‘:ﬂ.ﬂ'zem' Distributor

AY o\
WS\
7\

MGP

\
\7

" REPROMEDA
)/ BIOLOGY PARK

e
2

.4-

P" trole a spotiebni

>4

“YBU



