Pracovni den Spole¢nosti 1ékariské genetiky
Ceské lékarské spolecnosti J. E. Purkyné

Kaprasiv den: Klinicka genetika

Misto konani: velka poslucharna Purkyiova ustavu, Albertov 4, Praha 2
Steda 13. tnora 2013

Dopoledni program 9.00-12.30 hod., délka prednasky 10" + 5” diskuse

Uvodni slovo 9.00-9.10
Doc. M. Kohoutova

Ustav biologie a 1ékaiské genetiky 1. LF UK v Praze, Albertov 4, 128

00 Praha 2

Prenatalni diagnostika v roce 2012 — pedbéZna data 9.10-9.20
Gregor V., Sipek A.
Odd. Iék. genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha 4

Screening v I. trimestru — novy obsah a nova filosofie (15 min) 9.25-9.40
Calda P., BeloSovicova H., Novotnd M.

Centrum fetalni mediciny a ultrazvukové diagnostiky, Gynekologicko-

porodnicka klinika 1. 1ékai'ské fakulty a VFN Praha

Skrining I. trimestru — nejen trizomie 21, 13 a 18. 9.45-9.55
Curtisova V., Dhaifalah 1., Hyjanek J.
Ustav Iékarské genetiky a fetalni mediciny, FN Olomouc

Nezastupitelna uloha ultrazvukové diagnostiky v soucasné klinické  10.00-10.10
genetice

Plevik P., Losan P., Losan F., Stenglovd D.

Genetika Plzen s. r. 0.

Aktualni pFistup k posouzeni zdravotniho stavu plodu z pohledu 10.15-10.25
lékai'ské genetiky

Santavy J., Vrtél R., Vodicka R., Dhaifalah I., Santava A.

Ustav lékatské genetiky a fetalni mediciny LF UP Olomouc

Preimplantacni geneticka diagnostika translokaci metodou array 10.30-10.40
CGH

Horak J., Hornak M., Berankova K., Musilova P., Oracova E. , Travnik

P, Vesela K., Rubes J.

Vyzkumny ustav veterinarniho Iékatstvi v.v.i., Brno

Repromeda s.r.o., Brno

NasSe zkuSenosti s diagnostikou PWS v novorozeneckém véku 10.45-10.55
Gregorova A., Silhanova E., Dvorackova N.
Odd¢leni Iékaiské genetiky FN Ostrava

Delece 16q24 jako pri¢ina letalni novorozenecké hypertenze 11.00-11.10
Malikova M., Drabova J., Lastuvkova J., Novotna D., Zmitkova Z.,

Chudoba D., Hornofova L., Konopaskova K., Havlovicova M.

Ustav biologie a 1ékatské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha




9. Subtelomericka translokace X;13 - kazuistika 11.15-11.25

Adamova K., Godava M., Cernd D., Dobédkova Z., Grochova D.,
Capkova P., Kvapilova M., Filipova H.
Ustav lékatské genetiky a fetalni mediciny FN a LF UP Olomouc

10. Li-Fraumeni syndrom, prediktivni testovani déti? - novinky v 11.30-11.40
preventivni péci
Puchmajerova A., Sumerauer D., Kiepelova A., Havlovicova M., Macek
M. jr., Foretova L.
Ustav biologie a 1ékatské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha
Klinika détské hematologie a onkologie 2. LF UK a FN Motol, Praha
Oddéleni epidemiologie a genetiky nadort, MOU Brno

11. Genetické poradenstvi v rodindch s karcinomem prsu, ovaria a 11.45-11.55
nadort jinych soustav
Panczak A., Pohlreich P., Stiibrna J., Kotlas J., Janatova M.,
Soukupova J., Ticha L., Vesela K., Zidovskad J., Zimovjanova M., Matéju
M., Kleiblova P., Kleibl Z.
Ustav Biologie a lékatské genetiky, 1. 1ékatska fakulta University
Karlovy a VSeobecna fakultni nemocnice, Praha
Ustav Biochemie a Experimentalni Onkologie, 1. 1ékatska fakulta
University Karlovy v Praze
Onkologicka klinika, 1. 1ékatska fakulta University Karlovy a
Vseobecna fakultni nemocnice, Praha

12. Nové diagnostické testy 12.00-12.10
Mgr. Katerina Fridrichova, PentaGen

13. Jak na data z Juniora 12.15-12.25

Mgr. Petr Lnénicka, Roche s.r.o0., Praha

Prestavka — Obéd

Odpoledni program 13.30 — 16.30 hod., délka prednasky 10" + 5" diskuse

14.

Vitézna prace soutéze SLG o nejlepsi publikaci za rok 2011: 13.30-13.40
Kryptické chromozomalni piestavby u déti s idiopatickou mentalni

retardaci

Hirschfeldova K., Baxova A.

Ustav biologie a 1ékai'ské genetiky 1. LF UK v Praze

15.

Nové moznosti molekularni genetiky v diagnostice Marfanova 13.45-13.55
syndromu

Cibulkova P., Dvorakova M., Kienkova R., Richterova R.

Laboratofe AGEL a.s., Laboratof 1¢kai'ské genetiky, Novy Ji¢in

16.

Vyznam vySetiovani homocysteinu u pacienti s thrombosami 14.00-14.10
KozZich V., Jesina P., Vlaskova H., Stolnaya L., Krijt J., Sokolova J.,

Zeman J.

Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN, Praha




17.

Od roztrousené sklerézy k X-vazané hereditarni hypofosfatemické
rachitidé

Faldynova L., Plevova P., Prochdzka V., Silhdnova E., Senkerikova M.,
Zapletalova J.

Odd¢leni Iékaiské genetiky, FN Ostrava

Radiodiagnosticky ustav, FN Ostrava

Odd¢leni lékaiské genetiky, FN Hradec Kralové

Ustav lékatské biofyziky, LF UP v Olomouci

14.15-14.25

18.

Prinos molekularne-genetického vySetieni pri diagnostice leucinosy
Godava M., Sabova J., Bekarek V., Smolka V., Tkachyk O., Friedecky
D., Hlidkova E.

Ustav 1ékai'ské genetiky a fetalni mediciny LF UP a FN Olomouc
Laboratoi dédi¢nych metabolickych poruch, odd. klinické biochemie,
14.30-14.40LF UP a FN Olomouc

Laboratot molekularni diagnostiky, Chambon, s.r.0., Praha

Détska klinika LF UP a FN Olomouc

14.30-14.40

19.

Segmentalnipaternalniisodisomie jako pric¢ina juvenilni
hemochromatosy typu 2a

Neroldova M., Frankova S., Stranecky V., Honsova E., Luksan O.,
Benes M., Michalova K., Kmoch S., Jirsa M.

IKEM, Laboratoi experimentalni hepatologie, Praha

14.45-15.55

20.

Sekvenc¢ni analyza kandidatnich genii potencialné zodpovédnych za
teratospermii a neplodnost muzi

Liska F., Chylikova B., Hrdlicka 1., Vesela K., Rezabek K., Kienova D.
Ustav biologie a 1ékaiské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha

Centrum asistované reprodukce, Gynekologicko-porodnicka klinika 1.
LF UK a VFN

15.00-15.10

21.

Myotonicka dystrofie 2. typu - kazuistika jedné rodiny
Vseticka J., Fajkusova L., Stehlikova K.

Geneticka ambulance, Kafkova 8, Ostrava 1

Centrum molekularni biologie a genové terapie, Brno

15.15-15.25

22.

Varianty lidského chromozomu 9 z klinického i evolu¢niho hlediska
S’l})ek A. jr., Panczak A., Mihalova R., Hrckova L., Suttrova E., Janashia
M., Kohoutova M.

Ustav biologie a 1ékai'ské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze

15.30-15.40

23.

Aktualni situace v klinické genetice kosti, zubi, Slach a kloubi
Kuklik M., Marik 1., Heinrich W.

Pracovisté lékarské genetiky — Ambulantni centrum vad pohybového
aparatu, Praha

Ustav biologie a 1ékaiské genetiky 3. LF UK Praha

Pracovisté ortopedie — Ambulantni centrum vad pohybového aparatu,
Naturhistorische Museum, OAW, Wien

15.45-15.55

24,

Prevalence mutaci v genu HFE a HLA typizace u nemocnych se
systémovym revmatickym postiZenim

Putova I, Dostalikova M., Jarosova K., Vencovsky J,. Becvar R.,
Hordk J.

Odddéleni bunééné a molekuldrni biologie, Revmatologicky ustav,
Praha

Centrum pro vyzkum diabetu, metabolismu a vyzivy, 3. LF UK, Praha

I. interni klinika FNKV a 3. LF UK, Praha

16.00-16.10




25. Tandemova duplikace exonti 4 a 5 v genu LAMP2 v kombinaci se 16.15-16.25
somatickym mosaicismem ukazuje slabiny molekulirné genetické
diagnosy
Viaskova H., Majer F., Pelak O., Kalina T., Dvorakova L., Honzik T.,
Palecek T., Kuchynka P., Zeman J., Sikora J.
Ustav dédiénych metabolickych poruch 1.LF UK a VFN

Postery

1. Molekularna analyza génov COL1A1 a COL1A2 u pacientov
s osteogenesis imperfecta
Helesic V., Rothova M., Vazna A., Krkavcova M., Kuklik M., Marik I,
Baxova A., Zemankova E., Korabecna M.
GENvia, s.r.0, laboratof 1¢katské genetiky, Praha
Ambulantni centrum pro vady pohybového aparatu, Praha
Ustav biologie a 1ékaiské genetiky 1. LF a VFN, Praha
Geneticka ambulance, BeneSov
Ustav biologie, Lékaiska fakulta UK v Plzni

2. Diagnostika vzacnych genetickych chorob
Stika, J., Sabova, J., Mazal, O., Plachy R., Pekova 8.
Chambon, s.r.o.




