Kaprasuv den 2025

Pracovni den lékarské genetiky

Kongresovy sal Hotelu Olsanka
26. unora 2025

Odborny program

Porddd UBLG 1. LF UK a VFN a OLG FTN

Zastitu prevzal dékan 1. LF UK - prof. MUDr. Martin Vokurka, CSc.

Od 8:15

9:00

9:05-10:25

9:05-9:15

9:15-9:30

9:30-9:45

Registrace

Registrace probiha ve vestibulu Kongresového centra Olsanka

Slavnostni zahajeni
Sipek A. Jr.

Prenatalni diagnostika
Stejskal D., Sipek A. Jr.

Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR: Aktualni
data a jak dal?

Sipek A. jr."*3, Sipek A.*>**, Klaschka J.%, Maly M.%’

1. Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze

2. Oddéleni lIékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
3. Ustav Iékarské genetiky 3. LF UK, Praha

. Oddéleni lékaiské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha

. GENNET, s.r.o., Praha

. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

. Statni zdravotni ustav, Praha

I
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Diagnostické (invazivni) vykony v prenatalni diagnostice, jejich
indikace arizika

BeloSovi¢ova H., Calda P.

Centrum fetalni mediciny, Gyn.-Por. Klinika 1. LF UK a VFN, Praha

Anomalie predni jamy lebni - pohled sonografisty a genetika
Hynek M.*?3 Calda P.!

1. Centrum fetalni mediciny, Gyn.-Por. Klinika 1. LF UK a VFN, Praha
2. GENVias.r.o., Praha

3. GynFem s r.o., Praha



9:45-10:00 Sekvenovani nové generace a UZ nalezy u vrozenych vad CNS

Schwarz M.}, Kacerovska Musilova 1.1%3

1. PRENET MEDICAL, s.r.0.

2. Perinatologické centrum intenzivni péce, Gynekologicko-porodnické oddéleni,
Krajska zdravotni, a.s. - Nemocnice Most, 0.z.

3. Lékarska fakulta v Hradci Kralové, Karlova Univerzita

10:00-10:15 Vyuziti digitalniho PCR v neinvazivni diagnostice
chromozomalnich aneuploidii

Senkyfik P.*, Hofinek A.*, Doubkové K.', Pazourkova E.*, Calda P.?,
Korabeéna M.t

1. Ustav biologie a lékafské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze
2. Klinika gynekologie, porodnictvi a neonatologie 1. LF UK a VFN v Praze

10:15-10:25 Diagnostika rychle a zbésile - Avida hyb based target enrichement a
sekvenator DNBSEQ G99

Lnénicka P.

Altium International s.r.o.

10:25-10:40 Prestavka (kava)

10:40-11:20 Oficiality ainformace €lenské zakladné
Subrt ., Sipek A. Jr.

10:40-10:45 Slavnostni predani Cestnych élenstvi v SLG CLS JEP
Subrt 1. Sipek A. r.

Vybor SLG CLS JEP

10:45-10:50 Publikaéni soutéz SLG CLS JEP — vyhlaseni vysledki za rok 2024
Sipek A. jr., Subrt 1.

Vybor SLG CLS JEP

10:50-11:10 Vitézna prace — Publikacni soutéz 2024
11:10-11:20 Aktualni informace za vybor SLG CLS JEP
Koudova M.

Vybor SLG €LS JEP a GENNET, Praha

11:20-12:30 Onkogenetika
Kleiblova P. Koudova M.

11:20-11:30 Aktuality z onkogenetiky
Kleiblové P.? a pracovni skupina onkogenetiky

1. Ustav lékaFské biochemie a laboratorni diagnostiky, 1. LF UK a VFN v Praze
2. Ustav biologie a lékafské genetiky, 1. LF UK a VFN v Praze



11:30-11:45 Nadorova predispozice jako prenase€stvi recesivnich
onemocneéni

Tesner P., Turnovec M., VIckova M., Havlovicova M.

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

11:45-11:50 Aktuality z ERNu GenTuRiS

Tesner P.}, Foretova L.?

1. Ustav biologie a lékafské genetiky, 2. LF UK a FN Motol, Praha
2. Masarykuv onkologicky ustav, Brno

11:50-12:05 Exprese kodujicich a nekédujicich genti u karcinomu prsu

Zévesky L.*?, Jandékové E.3, Weinberger V.*, Min&f L.*, Hanzikové
V., Duskové D.°, Turyna R.%, Tefr Faridova A.°, Zubal  M.”, Slanaf O.?,
Kohoutovéa M.*

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

. Farmakologicky ustav 1. LF UK a VFN, Praha

. Ustav patologie, Fakultni nemocnice Brno, Masarykova Univerzita, Brno

. Gynekologicko-porodnicka klinika, FN Brno, Masarykova Univerzita, Brno
. Fakultni transfuzni oddéleni VFN v Praze, Praha

. Ustav pro pééi o matku a dité, Praha — Podoli

. Onkologicka klinika VFN v Praze, Praha

~No o~ wWNERE

12:05-12:20 Jak nas ovlivnilo panelové testovani v onkogenetice — kazuistiky

Puchmajerovd A.**, Pokorna M.*, Chvojka S.*, Cerna L.*, Honysova
B.%, Zembol F.}, Bitoéva M.}, Koudova M.

1. GENNET, Praha
2. Laborator genomické mediciny FNKV, Praha

12:20-12:30 Prinos dlouhého presného ¢teni (HIFI technologie-PacBio) v diagnostice
vzacnych onemocnéni.
Pacalt O.
3GENES

12:30-13:30 Prestavka (obéd)

13:30-15:05 Lékarska genetika v ambulanci i laboratofi |

Gaillyové R., Pospisilovéa S.

13:30-13:45 Obli¢ejové rozstépy v Ceské republice
Sipek A.**** Sipek A. jr.t*°, Klaschka J.°, Maly M.%’

. Oddéleni lékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
. Oddéleni lékarské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha

. Ustav Iékaiské genetiky 3. LF UK, Praha

. GENNET, s.r.0., Praha

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

. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

. Statni zdravotni ustav, Praha
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13:45-14:00

14:00-14:15

14:15-14:30

14:30-14:45

14:45-14:55

14:55-15:05

Globalni praxe v prekoncepénim genetickém screeningu z
pohledu mezinarodniho externiho hodnoceni kvality

Navrétil R.", Phelan D.?, Cregeen D.?, Deans Z.

1. Repromeda, Brno, Ceska republika
2. VCGS, The Royal Children’s Hospital, Melbourne, Australia
3. GenQA, Edinburgh, United Kingdom

Ukoncéeni diagnostické odysey u 5letého chlapce s
neurovyvojovou poruchou asociovanou s RNU4-2 (ReNU
syndrom): prvni popsany piipad v CR

Slaba K."**, Pokorna P.>*° Svatoriova T.?°, Jabandziev P.*, Slaby
0.2,3,4,5,6

1. Pediatricka klinika, FN Brno a LF MU

2. CREATIC, LF MU

3. Centrum Precizni mediciny, FN Brno

. CEITEC, MU

. Biologicky ustav, LF MU

. Ustav Iékaiské genetiky a genomiky, FN Brno
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Hereditarni hemoragicka teleangiektazie v kazuistikach

Gro$up Friedové N.*3_Fialové J.°, Tichy L.°, Molitorové A.*, Langova
M.

1. Oddéleni lIékarské genetiky FTN, Praha

2. Ustav biologie a Iékafské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha
3. Interni klinika 3. LF UK a FTN, Praha

4. Pneumologicka klinika 1. LF UK a FTN, Praha

5. Centrum molekularni biologie a genetiky FN Brno

Pripadové studie hodnoceni celoexomovych dat za pouziti
aplikace Franklin Genoox

Krél J., Honysova B., Hrabikova M., Chvojka S., Zembol F., Bittéova
M., Koudova M.

Molekularné geneticka laborator, GNTLabs by Gennet

Nové aplikace technologie fastGEN pro typizaci germinalnich variant.

Slavkovsky R.", Téthova 1., Chladové V.?, Dvorakové B.*

1. Ustav molekularni a translaéni mediciny, Lékarska fakulta a Fakulta zubniho lékarstvi,
Univerzita Palackého v Olomouci, Ceska republika.

2. BioVendor MDx a.s., Brno

3. BioVendor - Laboratorni medicina a.s., Brno

Rok 2025 ako iny, PentaGen sa zase €ini

Prisazny, A.

PentaGen s.r.o.



15:05-15:30

15:30-17:00

15:30-15:45

15:45-16:00

16:00-16:15

16:15-16:30

16:30-16:45

16:45-17:00

Prestavka (kava)

Volna prohlidka posterové sekce

Lékarska genetika v ambulanci i laboratofi Il
Kotlas J., Liska F.

Od kandidatni varianty k popisu nového onemocnéni: varianty v
genu EHMT2 zpusobuji neurovyvojové onemocnéni podobné
Kleefstra syndromu.

Noskova L.*, Hnizda A*, Gregofové A.%, Sikora J.!, Kmoch S.*

1. Laboratof pro studium vzacnych onemocnéni, Klinika pediatrie a dédiénych
poruch metabolismu 1. LF UK a VFN, Praha

2. Ustav klinické a molekularni patologie a Iékarské genetiky, Fakultni nemocnice
Ostrava

Analyza variant v po¢tu kopii pomoci exomového sekvenovani u
pacientli se vzacnymi onemocnénimi: prehled vysledku a vybrané
kazuistiky

Wayhelova M., Dvorakova L., Peldova P.,Libik M., MuSova Z.,
Hedvi¢akova P., Votypka P., Macek M.

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

Trendy v genové terapii onemocnéni sitnice

Liskové P.'?, Vajter, M."?, Kousal B.*, Dvorak J.*, Kovadova M.},
Zaydlar T.%, Heissigerova J.*

1. O¢ni klinika 1. LF UK a VFN, Praha
2. Klinika pediatrie a dédiénych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN, Praha

Kdyz panel nestaci aneb vyznam celoexomového vySetreni
v kardiogenetice

Zoubkové V.*, Peldova P.*, Votypka P.*, Krebsova A.%, Vickova M.},
Havlovicova M.

1. Ustav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha
2. IKEM, Klinika kardiologie, Centrum dédiénych kardiovaskularnich
onemocnéni, Praha

Prehled pri€in €asné poruchy sluchu u €eskych pacientt s jiz
vylou€enymi mutacemi v genu GJB2. Moznosti a limitace
soucasnych typu vySetieni.

Safka Brozkova D., Lastivkova J.2, Musilova A}, Stanclova D.%,
Krejéikova J.*, Uhrové Mészérosové A.*

1. Neurogeneticka laboratof Kliniky détské neurologie, 2. LF UK a FNM, Praha
2. Oddéleni Iékarské genetiky, Krajska zdravotni a.s., Masarykova nemocnice,
Usti nad Labem

Monogenni nebo multifaktorialni? Aneb: ,,Az nas dozene



budoucnost*

Vickova M.}, Zoubkova V., Balaséakova M.}, Hedviéakovéa P.%,
Rezéacova H.1, Ryba L.1, Peldova P.1, Votypka P.1, LasSuthova P.2,
Sedléékové L2, Straka B.?, Stérbové K.2, Zarubové J.*, Potockova V.*,
Krebsova A.*°, Copikova J.°, Trkova M.%, Siskova S.”, Pospisilova L.2,
Tesner P.}, Turnovec M.}, Kayserova J.°, Kremlikova Pourové R.%,
Havlovicova M.*, Hancarova M.

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

2. Neurogeneticka laboratofr, Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol,
Praha

3. Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

4. Neurologicka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

5. Klinika kardiologie IKEM, Praha

6. Ustav patologie a molekularni mediciny 2. LF UK a FN Motol

7. Katedra biomedicinskeho inzinierstva a merania, Strojnicka fakulta, Technicka
Univerzita v Kosiciach, Kosice

8. Demosthenes — centrum odborné komplexni péée pro déti, Usti nad Labem
9. IMUNALE s.r.0., Praha

17:00 Zakoncéeni konference

Posterova sekce
Al Genova terapie v onkologii: Revoluce v Iécbé rakoviny

Brdickova Veberova K. a Brdic¢ka R.

Pacienti s Kabuki syndromem klinicky a molekularné geneticky diagnostikovani v
novorozeneckém obdobi

Cibulkova P.*?, Burda V.! Indrakova J.', Pospisilova J.', Bednarova P.}, Greqorova A.%,
Greémalova D.*, Skarda J.*

1. L:Jstav klinické a molekularni patologie a Iékarské genetiky, Oddéleni lékarské genetiky, FNO a LF OU, Ostrava
2. Ustav biologie a Iékaiské genetiky 2. LF UK, Praha

Celoexomové sekvenovani (WES) v odhalovani pfi€in abortt v tkani produktt
koncepce

Kejkulova R., Tajtlova J., Bradova M., Friedova N, Langova M.

Oddéleni lIékaFské genetiky, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha

Al systémy v klinické diagnostice: Povinnosti a soulad s Al Actem

Kvapilova, K.

Varianta v genu TRIO u ditéte s neurovyvojovou poruchou

Langova, M.'?, Lepafova M.}, Kejkulova R., Vitkové M*

1. Oddéleni Iékaiské genetiky, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha
2. Ustav lékaiské genetiky 3. LF UK, Praha



Analyza patogenity vybranych vzacnych variant v mitochondrialni DNA

Lokvencové K., Stufkova H., Zajicové Doéekalové D., Trefilova E. Cesnekové E., Hansikova
H., Tesarova M.

Klinika pediatrie a dédiénych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN v Praze

Novy etnicky polymorfizmus nebo jen nahoda?

Vosecka T., Rezadova H., Slamova, Z., Drabova, J., Kutilova, T., Stolfa M., Peldové P.,
Zoubkova V., Novotna D.

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

Rychla diagnostika Leberovy hereditarni neuropatie optiku metodou high-resolution
melting

Zahorakova D., Puchmajerova A., Trefilova E., Zajicova Docekalova D., Tesarfova M.,
Martasek P.

Klinika pediatrie a dédi€énych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN v Praze

Slozeni programového a védeckého vyboru konference

Doc. MUDr. Franti$ek Liska, PhD., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

Prim. MUDr. Martina Langova, Ph.D., OLG, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha
Prim. MUDr. Romana Mihalova, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

Prof. MUDr. Ondrej Seda, Ph.D., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

Prim. MUDr. Antonin éipek Jr, Ph.D., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

WI-FI a moderované diskuse

V konferen&nich prostorech je k dispozici oteviena wi-fi sit' (bez hesla)
Pro moderované diskuse bude preferenéné vyuzivan software Sli.Do
Cislo akce je 1093906

PFipojit se Ize také pfimo s vyuzitim tohoto QR kodu:
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