Kandidatura do vyboru Spoleénosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP

Vazené kolegyné, vazeni kolegové,
VazZena volebni komise,

Uchazim se o opétovné &lenstvi ve vyboru Spolecnosti lékaiské genetiky a genomiky CLS JEP pro
nadchazejici funkéni obdobi. Svoji kandidaturu si dovoluji zdGvodnit svymi dlouholetymi zkusenostmi v
oblasti Iékarské genetiky, zejména se zamérenim na syndromologickou diagnostiku, téZ diagnostiku
vyvojovych poruch intelektu (VPI) a poruch autistického spektra (PAS).

Od roku 2001 pracuji jako klinickd vedouci multidisciplinarniho tymu, specializujiciho se na objasfiovani
genetické etilogie PAS a VPI. Tento tym slouzZi jako tercidlni expertni skupina pro celou republiku.

V roce 2021 jsem zaloZila Syndromologickou pracovni skupinu pfi SLG1, jejimZ cilem je vSeobecné rozsifit
standardizovany popis fenotypu prostfednictvim HPO termind, podilet se na SirSim vyuzivani digitalni
fenotypizace v diagnostickém procesu, vzdjemné sdilet unikatni pfipady v ramci pravidelnych setkavani
a podilet se na jejich diagnostice s vyuZivanim mezinarodni spoluprace, zejména v ramci ERN ITHACA
a projektu ERDERA.

Spolec¢né s dalsimi genetickymi klinickymi pracovisti zdUraznuji dlleZitost aktivniho propojovani vzacnych
a ultravzacnych syndromickych pacient(i / rodin a sdileni klinickych zkusenosti ve spolupraci s Ceskou
asociaci pro vzacna onemocnéni (CAVO)2. V tomto kontextu jsem se s CAVO podilela na zaloZeni specidlni
Platformy pro ultravzacnd a nediagnostikovand onemocnéni3. Jsem cCestnou clenkou a dlouhodobou
odbornou garantkou CAVO. Vénuji se osvétové a vzdéldvaci €innosti, Uzce spolupracuji s pacientskymi
organizacemi, podilim se na zapojovani pacientd do vyuky medik( 2. LF UK a taktéz na poradani
osvétovych a odbornych akeci.

Jednou z oblasti, na niZ bych se chtéla ve vyboru SLG zaméfit, je rozvoj a Sifeni ,genomické
syndromologie” vyuzivajici postupu ,,genotype first approach”, resp. ,reverzniho fenotypovani“, k ¢emuz
je naprosto zasadni stalé rozvijeni standardizovaného popisu fenotypu prostifednictvim Human Phenotype
Ontology (HPO) a téz digitalni fenotypizace. V tomto kontextu bych se naddle snaZila rozvijet
multidisciplindrni spolupraci ke stanoveni diagnézy dosud nediagnostikovan pfipadd, a to
i v mezinarodnim méfritku, predevsim v ramci Evropskych referencnich siti (ERN) pro vzacna onemocnéni4.
Dale bych se zasazovala o rozvoj novych metod — telemediciny jako jsou telekonzultace, sdileni dat (napf.
Sirsi vyuzivani Clinical Patients’ Management System — CPMS), vyuzivani Al v klinicko-diagnostické praxi a
v neposledni fadé také vyuzivani genetické, molekuldrni a klinické informace o konkrétnim pacientovi
k pfesnéjsi prevenci, diagnostice a personalizované terapii.

Svoji Zzadost o ¢lenstvi ve vyboru SLG bych rada podpofila svymi zkusenostmi s koordinaci péce o genetické
pacienty a také s vice nezZ pétiletym vedenim Syndromologické pracovni skupiny pfi SLG.

V pfipadé zvoleni se budu rada aktivné podilet na dal$im rozvoji naSeho oboru, véetné edukace a podpory
mladych kolegyn a kolegu.

Dékuji za zvazeni mé kandidatury,

S Uctou
prim. MUDr. Markéta Havlovicova

Praha, 14.2.2026

https://slg.cz/pracovni-skupiny/syndromologie/

2https://vzacna-onemocneni.cz/

*https://vzacna-onemocneni.cz/projekty/#ultravzacni
*https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/european-reference-
networks cs
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