Kaprasuv den 2020

Pracovni den Iékafské genetiky

Purkyntiv ustav — 20. ainora 2020 nemocnice

Odborny program

Zastitu prevzal Dékan 1. LF UK — prof. MUDr. Aleksi Sedo, DrSc.
Od 8.15 Registrace

9.00-17.00 Posterova sekce
Volné pristupna po cely den ve 2. nadzemnim podlazi

9.00-9.05 Slavnostni zahajeni
V. Gregor, A. Sipek jr.
Oddéleni lékarské genetiky, Thomayerova nemocnice

9.05-10.50 Prenatalni diagnostika
V. Gregor, P. Calda
9.05-9.15 Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR
V. Gregor'?, A. Sipek Jr.*? A. Sipek***, J. Klaschka®,
M. Maly>”
1. Oddéleni Iékaiské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
2. Oddéleni Iékarské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha
3. Ustav biologie a lékafské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze
4. Ustav lékarské genetiky 3. LF UK, Praha
5. Ustav informatiky Akademie v&d Ceské republiky, Praha
6. Ustav biofyziky a informatiky 1. LF UK, Praha
7. Statni zdravotni Ustav, Praha

9.15-9.25 Ma vyznam provadéni integrovaného testu v dobé NIPT?
D. Springer*, J. Loucky?, V. Gregor®, D. Cutka®, D. Stejskal®

1. ULBLD 1.LF UK a VFN, Praha
2. Prediko, Zlin
3. Oddéleni Iékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
4. CLG, Ceské Budgjovice
5. Gennet, s.r.o., Praha
9.25-9.35 Jak dal s ultrazvukovym screeningem a NIPT na konci prvého
trimestru
P. Calda

Centrum fetalni mediciny a ultrazvukové diagnostiky 1. LF UK a VFN Praha



9.45-9.55 Cetnosti vybranych typti vrozenych vyvojovych vad v Ceské
republice

A. Sipek**** V. Gregor'®, A. Sipek Jr.**°, J. Klaschka®’, M. Maly®®,
J. Jirovd’®

Oddéleni lekarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha,
GENNET, s.r.0., Praha,

Oddéleni lekarské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha,
Ustav lékaiské genetiky 3. LF UK, Praha,

Ustav biologie a Iékafské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha,
Ustav informatiky Akademie v&d Ceské republiky, Praha,
Ustav biofyziky a informatiky 1. LF UK, Praha,

Statni zdravotni Ustav, Praha,

Ustav zdravotnickych informaci CR, Praha

©CoOoN>G AN

10.00-10.10 Prinos vySetieni array u prenatalni a postnatalni ristové retardace

M. Trkova, V. Becévarova, H. Pekova, R. Mansfeldova, M. Bradova,
A. Zvolska, L. Prokopcova, V. Bakardjieva—Mihaylova, K. Markova,
M. Koudova, J. Horacéek

Gennet Praha

10.15-10.25 Novinky v diagnostice pro rok 2020
J. Brzobohaty
Pentagen

10.30-11.00 Prestavka

11.00-12.00 Shroméazdéni élent SLG CLS JEP
M. Macek jr., I. Subrt

11.00-11.15 Slavnostni predani Cestnych élenstvi SLG CLS JEP
M. Macek jr.
Vybor SLG CLS JEP

11.15-11.20 Zprava o éinnosti vyboru SLG CLS JEP
M. Koudova

Vybor SLG CLS JEP

11.20-11.25 Zprava o hospodareni SLG CLS JEP

Z. Zemanova
Vybor SLG CLS JEP

11.25-11.30 Publikaéni soutéze — vyhlaseni a plan pro rok 2020

A. Sipek Jr.
Vybor SLG CLS JEP

11.30-11.45 Vitézna prace — publika¢ni soutéz 2019



11.45-12.00

12.00-13.00

12.00-12.10

12.15-12.25

12.30-12.40

12.45-13.30

13.30-15.00

WGS and WES validation — challenges
M. Kasny', K. Kvapilovad?, P. Broz"®, L. Daniel*, P. Kvapil*

1. Institute of Applied Biotechnologies a.s.
2. PrF UK
3. 2.LFUK

Aktualni otazky Iékarské genetiky
M. Macek jr., I. Subrt

Aktualizace terminologie Orphanet a dalsi aktivity Narodniho
centra pro medicinské nomenklatury a klasifikace v oblasti
vzacnych nemoci

M. Zvolsky, K. Hanu$ova, J. Cady, M. Turnovec
Ustav zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky

Dusledky nedodrzeni protokolu prediktivniho testu u osob v riziku
Huntingtonovy nemoci

J. Roth', T. Uhrové*?, J. Klempif*, Olga Klempifova™®, |. Hrdlicka®

1. Neurologicka klinika a Centrum klinickych neurovéd, Univerzita Karlova v Praze, 1.
|ékarska fakulta a VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

2. Psychiatricka klinika, Univerzita Karlova v Praze, 1. Iékafska fakulta a V§eobecna
fakultni nemocnice v Praze

3. Psychiatricka nemocnice Bohnice, Praha

4. Ustav biologie a lékaiské genetiky, Univerzita Karlova v Praze, 1. |ékafska fakulta
a VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

Experience based co-design v oblasti vysetireni lidského genomu:
Jak zlepSovat komunikaci vysledkt na zakladé zkuSenosti a
pripominek Iékaru, pacientt a jejich rodin

M. Havlovicova®, V. Frankova?, A. Arellanesové®, V. Kremlik®*,

J. Charvat®, M. Macek*

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

2. Ustav humanitnich studii v Iékafstvi 1. LF UK, Praha

3. Ceska asociace pro vzacna onemocnéni z. s., Praha

4
5

Katedra sociologie, Filozoficka fakulta UK, Praha
Ceska televize, dokumentaristika, redakce pofadu ,Nedej se“, Praha

Prestavka na obéd

Geneticka laboratorni diagnostika
Z. Zemanova, F. Liska



13.30-13.40 Vystupy molekularni pitvy v pripadé nahlé kardialni smrti a post
mortem diagnézy dédiéné kardiomyopatie v ceské populaci
A. Krebsova' P. Votypka®, P. Peldové®, S. Pohlova-Kudéerové®,
V. Zoubkové&®, A. Gregorova®, M. Senkefikové®, H. Wuenschova', J.
Petikovd®, K. Riicklova™, T. Tavacova’, A. Pilin®, M. Bilek®,
M. Kulvajtova™, M. Dobias™, P. Tomasek®, J. Janousek’, J. Kautzner',

M. Macek?

1. Kilinika kardiologie, IKEM, Praha

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

3. Ustav soudniho lékafstvi a toxikologie, UK a FN Hradec Kralové

4. Oddéleni Iékarfskeé genetiky, FN Ostrava

5. Oddéleni Iékarské genetiky, FN Hradec Kralové

6. Klinika Kardiologie a Ustav Iékafské genetiky, University Palackého a FN Olomouc
7. Détské kardiocentrum 2. LF UK a FN Motol

8. Ustav soudniho lékafstvi a toxikologie, 1. LF UK a VSeobecna fakultni nemocnice,

Praha

9. 0Oddéleni soudniho Iékarstvi, 2. LF UK a Nemocnice Na Bulovce

10. Klinika déti a dorostu, 3. LF UK a Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady, Praha

11. Ustav soudniho lékarstvi, 3. LF UK a Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady,
Praha

12. Ustav soudniho lékafstvi a medicinského prava, University Palackého a FN
Olomouc

13. Klinika déti a dorostu, 1. LF UK a VSeobecna fakultni nemocnice, Praha

14. Oddéleni lékaFské genetiky, UK a FN Hradec Kralové

13.40-13.50 Zachyt a spektrum mutaci u pacientt s hypertrofickou
kardiomyopatii

H. Slavikova, H. Crhova, A. Béday
Laboratofe AGEL a.s., Novy Ji¢in

13.55-14.05 Asociace rhabdomyomu s TSC — nase zkusenosti
H. Filipovd', R. Vrtél*, R. Vodi¢ka', M. Prochazka®, B. Petrak®
1. Ustav Iékafské genetiky, FNOL
2. Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol

14.10-14.20 Molekularné-geneticky pohled na hypogonadizmus

A. Boday, N. Havranova, S. Tavandzis
Laboratofe AGEL a.s., Novy Ji¢in

14.25-14.35 Komparace bioinformatickych pristupt aplikovanych pro detekci
a analyzu CNVs u WGS a WES datasetu

P. Broz*?, K. Kvapilova™®, L. Daniel’, M. Kasny", P. Kvapil*

1. Institute of Applied Biotechnologies a. s.
2. 2.LF UK
3. PiFUK



14.40-14.50

14.55-15.05

15.10-15.20

15.20-15.30

15.30-15.50

15.50-17.00

15.50-15.58

Jak a kde prispét svym genomem do nové vznikajici Ceské
databaze

H. Svozilovd'?, S. Pospisilova**
1. Centrum molekularni mediciny, CEITEC MU, Brno

2. Centrum molekularni biologie a genové terapie, Interni hematologicka a
onkologicka klinika LF MU a FN Brno

1. Iékafska fakulta Univerzity Karlovy, Praha

Univerzita Palackého, Olomouc

Genomac vyzkumny ustav, s. r. 0., Praha

CGB laboratofr, a.s., Ostrava-Vitkovice

a kolektiv spolufesitelil projektu™>>*>°

S

Spektrum mutaci/pric¢in €asné nesyndromové poruchy sluchu
u ¢eskych pacientt s jiz vylouéenymi mutacemi v genu GJB2.
Prehled vysledku ctyrleté studie

D. Safka Brozkova', S. P. Markovéd', J. Lastivkova®, D. Raskové®,

J. Jenéik', A. Uhrové Mészérosové", P. Seeman®

1. DNA laboratof Kliniky détské neurologie, 2. LF UK a FNM, Praha

2. Oddéleni Iékaiské genetiky, Krajska zdravotni a.s., Masarykova nemocnice, Usti

nad Labem
3. Centrum Iékaiské genetiky a reprodukéni mediciny Gennet, Praha

Tvorba konsenzu klinické interpretace variant u nadorové
predispozi¢nich gent

F. Lhota’., E. Machéékové®, M. Janatova®, za konsorcium
CZECANCA1,2,3,4,5,6,7,8,9,10

1. Gennets.r.o., Centrum Iékafské genetiky a reprodukéni mediciny, Praha
2. Oddéleni epidemiologie a genetiky nadorti MOU, Brno

3. Ustav biochemie a experimentalni onkologie, 1. LF UK, Praha

4. Laboratofe AGEL a. s.

5. Ustav biologie a lékafské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze

6. GHC Genetics, s.r. 0.

7. Ustav lékafské genetiky, FN Plzefi

8. Geneticka laboratof Sanatoria Pronatal

9. Ustav lékarské genetiky, FN Olomouc

10. Ustav molekulami genetiky AV CR v. v. i.

Na délce zalezi, aneb sekvenovani dlouhych usekii DNA/RNA na
»Short read“ sekvenatorech lllumina pomoci systému LoopSeqTM

P. Lnénicka
HPST, s.r. 0.

Prestavka

Kazuistiky, varia
J. Kotlas, M. Havlovicova

Brooketlv-Spiegleriv syndrom, kazuistika
A. Puchmajerovd', S. Filakovsk&®, S. Chvojka', L. Cerng', M.
Bittéova", M. Koudovéa®, D. Stejskal

1. GENNET, s.r.o., Praha
2. Dermatovenerologicka klinika FNKV, Praha



15.58-16.06

16.06-16.14

16.14-16.22

16.22-16.30

16.30-16.38

Diagn6za Bloomova syndromu u probandky s konsanguinnim
puvodem a rekurentnim zhoubnym lymfomem

J. Trizuljak™?3, T. Petruchova", I. Blahdkové®®, Z. Vrzalova®®,
V. Hofinova*, M. Doubkové&®, J. Michalka'?, J. Mayer™*?,

S. Pospisilové"??, M. Doubek*?*?

1. Masarykova Univerzita v Brng, |ékaiska fakulta

2. Interni hematologicka a onkologicka klinika FN Brno

3. Stfedoevropsky technologicky institut, Masarykova univerzita, Brno
4.  Ambulance |ékafské genetiky, Jihlava

5. Klinika nemoci plicnich a tuberkul6zy, FN Brno

Dvé nové varianty v genu KIAA1109 jako pfi¢ina vzacného
Alkurayova-Ku€inskasova syndromu s vrozenym hydrocefalem a
tézkou atrofii mozku

A. Uhrova Mészérosova®, J. Lastiivkové?®, L. Rennerové®, P. Hitka®,
F. Cihla*, P. Seeman®, D. Safka Brozkova*
1. DNA laboratof Kliniky détské neurologie, 2. Iékarska fakulta Univerzita Karlova a

Fakultni nemocnice Motol, Praha
2. Oddéleni Iékaiské genetiky, Masarykova nemocnice, Krajska zdravotni, a.s., Usti

nad Labem

3. Neonatologické klinika, Masarykova nemocnice, Krajska zdravotni, a.s., Usti nad
Labem

4. Radiologicka klinika, Masarykova nemocnice, Krajska zdravotni, a.s., Usti nad
Labem

Christiansontiv (Angelman-like) syndrom — kazuistika dvou bratrt
a srovnani s Angelmanovym syndromem

P. Tesner®, L. Sedlackovd?, K. Stérbova®, V. Moslerova®, M. Vickova*

1. Ustav biologie a Iék. genetiky 2.LF UK a FN Motol, Praha
2. DNA laboratof, Klinika détské neurologie, 2. LF UK a FN Motol, Praha
3. Klinika détské neurologie, 2. LF UK a FN Motol, Praha

Multilokusova porucha imprintingu u Beckwithova-
Wiedemannova syndromu: molekularni podstata a klinické
projevy onemocnéni u dvou pacientt

V. Marvanové', A. Gfegorovd®, A. Puchmajerové®, A. Kfepelova"

1. Ustav biologie a IékaFské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha
2. Oddéleni Iékarské genetiky, Fakultni nemocnice Ostrava, Ostrava-Poruba
3. Ambulance lékaiské genetiky, GENNET s.r.o., Praha

Megacystis-microcolon-intestinal hypoperistalsis syndrom —
kazuistika

M. Schwarz!, M. Malikova', J. Martinkova®, P. Cibulkové?, V. Frisova®,
O. Petrii* A. Kfepelové®', M. Havlovicova', Macek®

1. Ustav biologie a IékaFské genetiky 2. LF UK a FN Motol
2. Laboratof molekularni biologie, Laboratofe AGEL a.s.
3. Profema — Centrum Fetalni Mediciny

4. Klinika détské chirurgie 2. LF UK a FN Motol



16.38-16.46 Vice je nékdy méné — série kazuistik: negativni dopady zachytu
nemoci v presymptomatickém stadiu

M. Zelinova, M. Balaséakova, M. Malikova, M. Turnovec,
M. Havlovicova

Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol

16.46-16.54 CRKL gen ve vyvoji urogenitalniho traktu

M. Hasch®? M. Cesakova®, M. Kepkov&*

1. Ferticare SE
2. FNPlzen

16.55-17.00 Zakoncéeni konference

Slozeni programového a védeckého vyboru konference
MUDr. Viadimir Gregor, OLG, Thomayerova nemocnice, Praha
Prim. MUDr. Jaroslav Kotlas, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze
Prim. MUDr. Martina Langova, Ph.D., OLG, Thomayerova nemocnice, Praha
Doc. MUDr. Frantisek Liska, Ph.D., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze
Prof. MUDr. Milan Macek jr., DrSc., MHA, UBLG 2. LF UK a FNM, Praha
MUDr. Romana Mihalova, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze
Prof. MUDr. Ondfej Seda, Ph.D., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

MUDr. Antonin éipekjr., Ph.D., OLG, Thomayerova nemocnice, Praha a UBLG 1. LF UK a VFN
v Praze

Prim. MUDr. Ivan Subrt, Ph.D., ULG LFP UK a FN Plzen
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