Pracovni den Spolec¢nosti 1ékarské genetiky
Ceské spole¢nosti J. E. Purkyné

Kaprasiv den: Klinicka genetika
30. brezna 2011, Lékarsky diim, Praha 2, Sokolska 31
Dopoledni program 9.15 —12.30 hod., délka pifednasky 10" + 5" diskuse

1) M. Kohoutova (Praha): 100. vyroé&i zalozeni Ustavu biologie a 1ékai'ské genetiky 1. LF UK
a VFN 9.15-9.25

2) A. Baxova, K. Hirschfeldova, A. Kiepelova, J. Zeman (Praha): Vzacné formy skeletalnych
dysplazii, pokroky v diagnostike 9.30 - 9.40

3) 0. Seda, F. Liska, D. Kienova, M. Krupkovéa, M. Pravenec, V. Kien (Praha): Modelovani
lidskych multifaktoridlnich onemocnéni pomoci geneticky definovanych kmenti
laboratorniho potkana 9.45-9.55

4) M. Macek (Praha): Lékarska genetika se stala evropskym oborem 10.00 — 10.15

5) Sheng Wang (BGI China): Next generation sequencing applications and human research in
BGI. 10.15-10.25

6) M. Havlovicova a kol.(Praha): Vysledky I. fdze projektu Cherish 10.30 - 10.40

7) M. Simandlova, J. Drabova, Z. Zmitkova, S. Vejvalkova, M. Havlovicova, E. Seemanova
(Praha): Nélez del (4)(q13.2921.22) u probanda s ptivodné diagnostikovanym Fetal face
syndromem 10.45-10.55

8) V. Siffnerova, H. Klimentova, M. Melkova, P. Vanova, H. Vondra¢kova, M. Vrana, M.
Dobrovolna (Praha): Detailni genotypizace HLA pro potieby transplantace
hematopoetickych kmenovych bunék. 11.00-11.10

9) P.Las$uthova, H.Cechova, S.Véelikova, R.Stemberkova, J.Jen¢ik, M.Stankova,
P.Hrabakova, K.Pegova a H.Zizkova (Praha): Zavedeni nové metody pro stanoveni
bunééného chimerizmu u pacientii po alHSCT. 11.15-11.25

10) L. Foretova, M. Navratilova, B. Dvotackova, D. Hanouskova, M. Svoboda, E.
Machackova (Brno): Update - genetika nadorti prsu a ovaria - poradenstvi a follow-up.
11.30-11.40

11) V. Curtisova, 1. Dhaifalah, P. Capkové, M. Holzerova, L.Tuckova, E. Popelinska
(Olomouc, Brno): Prenatalni diagndza izochromozomu 5p z choriovych klki a plodoveé
vody 11.45-11.55

12) M.Godava, K.Adamova, M.Holzerova, H.Filipova, R.Vrtél, M.JaroSova (Olomouc):
Co vSechno miize zptsobit nadpocetny isochromosom 18p? 12.00 - 12.10



13) M. Kopeckova, L. BeneSova, P. Osmancik, P. Sekerka, P. Paulii, M. Minéarik (Praha):
Genetické pozadi rezistence na protidestickovou I€¢bu. 12.15-12.25

12,30-13,30 obéd
Odpoledni program 13.30 — 16.00 hod., délka pirednasky 10" + 5" diskuse

14) Vitézna prace soutéze SLG o nejlepsi publikaci za r. 2009
J. Zuna, T. Burjanivova, E. Mejstrikova, Z. Zemanova, K. Muzikova, C. Meyer, S.W.
Horsley, L. Kearney, S. Colman, H. Ptoszkova, R. Marschalek, O. Hrusak, J. Stary, M.
Greaves, J. Trka (Praha, Ostrava, Frankfurt, London):
Vznik a vyvoj leukemického klonu s pfestavbou genu MLL. 13.30-13.40

15) J. Vseticka, S. Pitronova, R. Skalikova, I. Urbanovska, J. Zmolikova (Ostrava): Pozdni
zachyt zavaznych chromozomalnich aberaci u dvou déti - kazuistiky. 13.45 —13.55

16) T. Adam, P. Wojtowicz, H. Kritschmerova, K. Micova, A. BareSova, E. Dostélova, H.
Konvalinova, 1. Fikarova, V. Stastna, J. Prachatova, A. Polynkova, K. Hron, D. Friedecky
(Olomouc): Metabolomika jako nastroj diagnostiky metabolickych poruch 14.00 — 14.10

17) D. Greémalova, E. Silhanova, A. De Paepe (Ostrava): Ehlers - Danlos syndrom ( dvé
kasuistiky ) 14.15-14.25

18) H.Filipova, A.Santava, E.Schneiderova, R.Kratochvilova, E.Krejcitikova, R.Vodicka,
R.Vrtél (Olomouc): Soucasny stav molekularni diagnostiky TSC 14.30 — 14.40

19) L. Dubska, M. Vyskocilova, A. Mikuskova, J. Stary, M. Sukova, J. Stérba, D. Valik
(Brno, Praha): Farmakogenetické aspekty terapie thiopuriny: pilotni vysledky komplexniho
farmakogenetického vysetfeni TPMT pacientit s ALL a zajimavé kazuisitky. 14.45 — 14.55

20) M. Kuklik, I. Maftik (Praha): Pokroky klinické genetiky v poznéani dysproporcionalnich
dwarfismil 15.00 - 15.10

21) A. Puchmajerova, L. Sramkova, Z. VItkova, D. Novotna, M. Havlovicova (Praha):
Cytogeneticky nélez u pacientky s myelodysplastickym syndromem  15.15 —15.25

22) M. Hejtmankova, M. Trkova, V. Be¢varova, J. Horacek, 1. Soldatova, L. Dvotakova, M.
Putzova, E. Hlavova, V. Krutilkova, D. RaSkova, D. Smetanova, E. Kulovany, M. Hynek,
M. Matouskova, D. Stejskal (Praha): SNP array v klinické praxi, pfinos v prenatalni a
postnatalni diagnostice. 15.30 - 15.40



