Pracovni den Spoleénosti Iékafské genetiky a genomiky CLS JEP, z. s.

16. Kaprastv den — Klinicka genetika

Stfeda 15. unora 2017, velka poslucharna Purkynova Ustavu, Albertov 4, Praha 2
Zastitu prevzal prof. MUDr. Aleksi Sedo, DrSc., dékan 1. LF UK v Praze.

9.00-9.10

Zahdjeni
prof. MUDr. Ondrej Seda, Ph.D.

9.10-11.08

I. Prenatalni diagnostika
moderuji: MUDr. Viadimir Gregor, MUDr. David Stejskal

9.10-9.22

9.22-9.34

9.34-9.46

9.46-9.58

9.58-10.10

10.10-10.22

10.22-10.34

10.34-10.46

10.46-10.58
10.58-11.08

Soucasny stav biochemického screeningu VVV
Springer D, Loucky J, Cutka D, Zima T

ULBLD VFN a 1. LF UK Praha

Prediko, Zlin

CLG, Ceské Buds&jovice

Prenatalni diagnostika gonosomovych aberaci v Cesku
Gregor V, Sipek A, Sipek jr. A
Oddéleni IékaFské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

,»Jiné“ chromozomalni aberace v prenatalni diagnostice
Sipek jr A2, Gregor V?°, Horadéek J**, Sipek sr. A>3°

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

2. Oddéleni IékaFské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

3. Sanatorium Pronatal, Praha

4. GENNET, Praha

5. Ustav obecné biologie a genetiky, 3. LF UK, Praha

Stanoveni pohlavi plodu pomoci testovani volné DNA
Hynek M, Zembol F, MareSova I, Stejskal D

GENNET, Centrum pro fetalni medicinu a reprodukéni genetiku, Praha

Obtizna interpretace X-vazanych mikrodeleci a mikroduplikaci v
prenatalni diagnostice

Trkgvé M, Beévér"vové V, Pekova H, Mansfeldova R, Hnykova L, Laposova
B, Spacirova M, Sidova P, Konradova M, Beckova P, Horacek J, Koudova
M

GENNET, Praha

Pozdni zachyt triploidie

Curtisova V', Mracka E', Godava M?

1. Ustav lékarské genetiky, Fakultni nemocnice Olomouc
2. FETMED, s.r.0., Olomouc

CarrierTest — Prekoncepéni multigenovy panel

Stejskal D, Lhota F, Zembol F, Koudova M
GENNET, Praha

Detekce mikrodeleci a mikroduplikaci v preimplanta¢ni genetické
diagnostice
Kubicek D, Horak J, Horriak M, Navratil R,Oracova E,Vesela K

Repromeda s. r. o.
Piedani ¢estného élenstvi SLG CLS JEP, z. s.

Sequence capture
Lnéni¢ka P
Roche s. r. o.



11.08-11.19

Prestavka

11.19-13.18

Il. Onkogenetika, kardiogenetika
moderuji: doc. MUDr. Lenka Foretova, Ph.D., doc. MUDr. Zdenék Kileibl, Ph.D.

11.19-11.31

11.31-11.46

11.46-11.58

11.58-12.10

12.10-12.22

12.22-12.34

12.34-12.46

12.46-12.58

12.58-13.08

Analyza genti BRCA1 a BRCA2 u pacientek s karcinomem prsu a
ovarii

Blahakova I, Tichy B, Pospisilova S

CEITEC MU a CMBGT, IHOK, FN Brno

Identifikace klinicky vyznamnych nadorovych predispozi¢nich genu u
pacientek s karcinomem ovaria

Soukupova J
Ustav biologie a experimentalni onkologie 1.LF UK

Jakou prevenci navrhnout Zzenam s BRCA a dalSimi geny pro ca prsu a
ovaria dle ESMO a NCCN

Foretova L, Navratilova M. Palacova M
Masaryklv onkologicky ustav, Brno

Neocekavané nalezy NGS onkopanel CZECANCA - kazuistiky
Koudova M, Krutilkové V', Lhota F', Cerna L', Bittéova M', Maresova I,
Sekowska M', Honysova B, Zembol F', Libich J', Kleibl Z?, Stejskal D’

1. GENNET s. r. 0., Praha
2. Ustav biochemie a experimentalni onkologie 1. LF UK, Praha

Zajimavé nalezy v klinické diagnostice hereditarniho karcinomu prsu a
ovaria

Vickova Z, Blaskova M, Alanova A, Pokorna D, Laudova B, Michalovska R,
Konecny M

GHC genetics, Praha

Vyuziti metody MLPA v klinické diagnostice vysoce penetrantnich
genu hereditarniho karcinomu prsu a ovarii

Jurcekova A, Hrabikova M, Michalovskéa R, VICkova Z, Kone¢ny M
GHC Genetics, Praha

Customized cardiogenetic panel and current results
Norambuena P, Krebsova A?, Paderova J', Piherova L3, Votypka P’,
Tomasov P*, Nemcikova M', Puchmajerova A’, Kubus P°, Stara V°,
Havlovicova M', Veselka J*, Macek jr. M’

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

2. Klinika kardiologie IKEM, Praha

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

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

5. Détské kardiocentrum FN Motol, Praha

Primy dopad vysledk( NGS v kardiologické praxi

Krebsovéa A', Piherova L, Norambuena P?, Padérovéa J?, Kmoch S3,
Kautzner J', Macek jr. M?

1. Klinika kardiologie, IKEM, Praha

2. UBLG, FN Motol, 2. LF UK, Praha

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

NGS cilené resekvenovani — metody a nastroje — od panelti k exomu

Kubikova |
GeneTiCA s.r.o.



13.08-13.18

13.18-13.40

Novy panel NGS

Fridrichova K
PentaGen, s. . 0.

Prestavka

13.40-15.16

lll. Klinicka genetika, monogenni onemocnéni
moderuji: MUDr. Jan VSseti¢ka, prim. MUDr. Markéta Havlovicova

13.40-13.52

13.52-14.04

14.04-14.16

14.16-14.28

14.28-14.40

14.40-14.52

14.52-15.04

Cena SLGG CLS JEP, z. s., za nejlepsi publikaci — prezentace vitézné
publikace:

Sarfka Brozkova D, Deconinck T, Griffin LB, Ferbert A, Haberlova J,
Mazanec R, Lassuthova P, Roth C, Pilunthanakul T, Rautenstrauss B,
Janecke AR, Zavadakova P, Chrast R, Rivolta C, Zuchner S, Antonellis A,
Beg AA, De Jonghe P, Senderek J, Seeman P, Baets J. Loss of function
mutations in HARS cause a spectrum of inherited peripheral
neuropathies. Brain. 2015 Aug;138(Pt 8):2161-72.

Autozomalné recesivni bestrofinopatie

Liskova P"?, Kousal B"?, Dudakova L%, VIdskova H?

1. O¢ni klinika 1. LF UK a VFN, Praha

2. Ustav dédiénych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN, Praha

X-vazana retinoschiza a jeji molekularné geneticka pric¢ina

Hiavaté L', Dudakova L2, Vidskova H?, Kousal B®, Dubské Z°, Liskovéa P?°
1. O¢ni klinika JL, Praha

2. Ustav dédiénych metabolickych poruch,1. LF UK a VFN, Praha

3. O¢ni Kklinika, 1. LF UK a VFN, Praha

Rasopatie v bézné praxi genetické ambulance
Vseticka J, Gfegorova A
Genetika Ostrava s. r.o.

Pri€iny syndromu Noonanové a dalSich RASopatii — jaky ma potencial
sekvenovani nové generace?

Matyasova M', Grochova F?, Hofinova V°, Kadlecova J', Michenkova A2,
Nikulenkov Grochova D', Souckova A*, Svobodova E*, Viasin P?

1. Cytogeneticka laboratof Brno, s. r. 0.

2. Centrum prenatalni diagnostiky, s. r. 0., Brno

3. Geneticka poradna nemocnice Jihlava, Jihlava

4. Prirodovédecka fakulta Masarykovy univerzity, Brno

Novorozenecky screening cystické fibrosy ve FN Brno 2009-2016
Gaillyova R, Valaskova I', Necasova J', Selingerova MR', HolGikova A2,
Homola L?, Vinohradska H®, Krausova D*

CF Centrum FN Brno:

1. Oddéleni lIékaFské genetiky FN Brno

2. Klinika détskych infek&nich nemoci FN Brno

3. Oddéleni klinické biochemie FN Brno

4. Pediatricka klinika — Kozni ambulance, FN Brno

Novinky v diagnostice hluchoslepoty v CR
Pourova R, Copikova J', Padérova J', Liskova P? Krepelova A’,
Havlovicova M’

1. Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FNM
2. O¢ni klinika 1. LF UK a VFN



15.04-15.16

15.16-15.26

vrw

Genetické pri€iny epileptickych encefalopatii

Viskova M', Stérbova K?, Lasshutova P°, Neupauerové J°, Krijtova H’,
Zarubova J*, Havlovicova M', Krsek P?, Komarek V?, Hedvi¢akova P’,
Malikova M', Seeman P®

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

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

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

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

Prestavka

15.26-16.40

IV. Klinicka genetika, monogenni onemocnéni
moderuji: doc. MUDr. FrantiSek Liska, Ph.D., prim. MUDr. Jaroslav Kotlas / MUDr. Kamila
Vesela, Ph.D.

15.26-15.38

15.38-15.50

15.50-16.02

16.02-16.14

16.14-16.26

16.26-16.38

16.38-16.40

Fenotypové spektrum Alagillova syndromu

Zoubkova V', Malikova M', Kotalova R?, Tomek V°, Havlovicova M’
1. Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol

2. Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol

3. Détské kardiocentrum 2. LF UK a FN Motol

Ciliopatie — etiologie a molekularné geneticka diagnostika
Boday A’, Puchmajerova A?, Malikova M?, Cibulkova P’

1. Laboratof molekularni biologie, OLG, Laboratore Agel, Novy Ji¢in

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

Rezistence na tyreoidalni hormony (RTH) — genetické poradenstvi
Panczak A 1, Hirschfeldova K 1, Jiskra J 2, Kostrouch Z 3, Hana V 2

1. Ustav biologie a lékarské genetiky, 1. Iékafska fakulta, Univerzita Karlova a V§eobecna
fakultni nemocnice v Praze

2. 11l interni klinika - klinika endokrinologie a metabolismu, 1. Iékafska fakulta, Univerzita
Karlova a VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

3. BIOCEV, 1. Iékafska fakulta, Univerzita Karlova v Praze

Limity NGS - priklady z praxe
Piherova L', Stranecky V', Kubanek M?, Krebsova A? Hartmannova H',

Hodariova K', Treslova H', Tesafova M°, Kmoch S’

1. Ustav dédiénych metabolickyvh poruch 1. LF UK a VFN

2. Institut klinické a experimentalni mediciny

3. Klinika détského a dorostového lékarstvi, Mitochondrialni laboratof, 1. LF UK

VysSetireni pacientli s vzacnym vrozenym onemocnénim pomoci lon
AmpliSeq Inherited Disease Panel
Sekowska M, Honysova B, Horackova S, MareSova I, Krautova L, Bittoova

M, Soldatova ., Putzova M
GENNET s.r.o.

Osteogenesis imperfecta z mutace alfa 2 retézce kostniho kolagenu
Kuklik M',Helesic V?, Marik 1.2

1. OME, laboratof |Iékafské genetiky, Endokrinologicky Ustav Praha

2. GENVIA, s.r.0. - geneticka laboratof, Praha

3. Ambulantni centrum vad pohybového aparatu, Praha

Zaveér



