Pracovni den a shromazdéni ¢leni Spoleénosti lékaiské genetiky CLS JEP

Kaprasliv den — Klinicka genetika

Stfeda 12. Unora 2014, velkd posluchdrna Purkynova uUstavu, Albertov 4, Praha 2
Zastitu prevzal prof. MUDr. Aleksi Sedo, DrSc., dékan 1. LF UK v Praze.

Dopoledni program, pfedseda Gregor V., Zemanova Z., 9.00-12.00
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Registrace VVV: 50 let historie a vyhledy do budoucna

Sipek A. jr.", Gregor V.23, Sipek A.?3#1. Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha,

2. Thomayerova nemocnice, Oddéleni lékafské genetiky, Praha, 3. Sanatorium PRONATAL, Oddéleni Iékaiské genetiky,
Praha, 4. Ustav obecné biologie a genetiky 3. LF UK, Praha

Prenatalni diagnostika v roce 2013 — predbézna data

Gregor V., Sipek A. Oddéleni Iékafské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

Zarazeni NIPT do prenatalniho screeningového algoritmu

Calda P. 1. LF UK a VFN Praha

Vyuziti klinické genetiky ve screeningu preeklampsie

Macek M. sr.", Peskova M.", Kestlerova A.?, Springer D.3, Turnovec M.", ViIk R.*, Spélova I.*, Krej¢i
R.", Novotna V%, Feyereisl J.? 1. Ustav biologie a IékaFské genetiky, 2. LF UK a FN Motol 2. Ustav pro péci o matku
a dité 3. Ustav lékarské biochemie a laboratorni diagnostiky 1. LF UK a VFN 4. Gynekologicko-porodnicka klinika 2. LF UK
a FN Motol

Korelace morfologie a chromozomalni vybavy blastocyst v programu IVF-ET
Jelinkova L., Kosarova M., Sebek P., Slaba K., Vilimova S. Sobotka V., MardeSic T.
Sanatorium Pronatal Praha IVF laboratof a geneticka laborator

Karyomapping jako revoluéni metoda v PGD monogennich chorob - prvni praktické
zkusSenosti

Horak J., Horriak M., Oracova E., Travnik P., Vesela K. Repromedas. sr. 0., Brno

Prenatalni diagnostika kongenitalni katarakty

Hynek M., Smetanova D., RaSkova D., Be¢varfova V., LiSkova P., Trkova M., Stejskal D.

1. Gennet, Praha 2. VFN, Praha

Prenatalni zachyt homozygotni delece genu ISPD u plodl s manifestaci syndromu Walker-
Warburg

Trkova M., Krutilkova V., Smetanova D., Beévarova V., Hlavova E., Jenéikova N., Hodacova J.,
Hnykova L., Hroncova H., Horacek J., Stejskal D. Gennet

Prenatalni diagnostika kostnich dysplazii 2004 — 2013

H}/j’ének J., Dhaifalah I., Santavy J., Markova I., Mracka E.

Ustav Iékarské genetiky a fetalni mediciny FN Olomouc

Diastroficka dysplazie - prirez zivotem nemocného

Hasch M., Kuklik A., Krepelova A., Mafik |.

1. Genetika Plzen, s. s r.0. 2. Genetické pracovisté Praha 3, 3. UBLG, FN Motol 4. Ambulantni centrum pro vady
pohybového aparatu

Genetika chorob axialniho skeletu

Kuklik M.

1. Genetické pracovisté Praha 3 2. Laboratof molekularni endokrinologie a genetiky, Endokrinolog. Ustav, Praha
Analyza deleci chromosomu 7 u pacientil s komplexnim karyotypem a myelodysplastickymi
syndromy

Lhotské H.", Zemanova Z.", Svobodova K.", Lizcova L.", Novékova M., Izakovéa S.", Bfezinova J.?,
Michalova K." 2 , ,

1. Centrum nadorové cytogenetiky, ULBLD, VFN a 1. LF UK 2. Oddéleni cytogenetiky, UHKT

Vyznam mutacéni analyzy prognostickych markert u chronické lymfocytarni leukemie s
vyuzitim pristupa dalSi generace sekvenovanim

Kantorova B." ?, Navrkalova V." 2, Tichy B."?, Malcikova J."?, Tom N."?, Pal K.?, Stario-Kozubik K."
2 Takacova S.?, Plevova K."2, Trbusek M."?, Brychtova Y.2, Doubek M."? Mayer J." 2, Pospisilova
S." 2 1. Centrum molekularni biologie a genové terapie, Interni hematologicka a onkologicka klinika Fakultni nemocnice
Brno 2. Stfedoevropsky technologicky institut (CEITEC), program Molekularni medicina, Masarykova Univerzita Brno
Souvisi ztrata Y chromosomu u onkohematologickych pacientil s onemocnénim nebo je
spojena s vékem?

Ransdorfova S.", Lizcova L.2, Brezinova J.", Zemanova Z.2, Sarova l.", Pavlistovéa L.2, Berkova A.?,
Svobodova K.?, Izakové S.?, Malinové E.?, Michalova K."? ,

1. Ustav hematologie a krevni transfuze, Praha 2. Centrum nadorové cytogenetiky ULBLD VFN a 1. LF UK, Praha



Shroméazdéni &lend Spolednosti Iékarské genetiky CSL JEP — 12.00-12.45

*  Zprava o Cinnosti — Prof. MUDr. Milan Macek,

* Rozpocet SLG — MUDr. Véra Jittnerova

»  Zprava revizni komise — Prof. Ing. Kyra Michalova

»  Schvalovani vytvofeni sekce onkologické genetiky
*  Vyhla&eni voleb do nového vyboru a revizni komise
*  Usneseni

Odpoledni program, pfedseda Michalova K., Kozich V., 13.30-17.00
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Cena Spoleénosti lékaiské genetiky CLS JEP za nejlepsi publikaci:
Vysoka prevalence zadni polymorfni dystrofie rohovky v Ceské republice
Liskova P., Gwilliam R., Filipec M., Jirsova K., Reinstein Merjava S., Deloukas P., Webb T. R.,

Bhattacharya S. S., Ebenezer N. D. Morris A. G., Hardcastle A. J.
Laboratof biologie a patologie oka, Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK, Praha

Nové komplexni feSeni FRAXA

Fridrichova K. PentaGen

Trichorhinofalangealni syndrom - €tyfi kazuistiky

Curtisova V., Santava A., Mazal O., Trkova M. Ustav Iékafské genetiky a fetalni mediciny FN Olomouc
Pseudohypoparathyreosis — kazuistiky

Godava M.", Santava A.", Grossmann P.2 , Michalkova K.2
1. Ustav Iékarské genetiky a fetalni mediciny, FN Olomouc & LF UPOL 2. Laboratof molekularni genetiky, Biopticka
laboratof s.r.o., Plzen 3. Radiologicka klinika, FN Olomouc & LF UPOL

Submikroskopické aberace s variabilni expresivitou — hodnoceni a interpretace

Bedvarova V.", Hnykova L.", Hroncova H.", Filipova M., Hlavova E.", Hejtmankova M.",

Krutilkova V.', Raskova D.", Kifeckova G.', Hynek M.", Smetanova D.', Zemankova E.?, Horacek J.",
Stejskal D.", Trkova M." 1. GENNET, Praha 2. E-med s. s 1. 0., BeneSov

Vyvoj diagnostiky Floating Harbor syndromu (kazuistiky)

Hav/ovicové M., Malikova M., Simandlova M.,Hedvicakova P., Kiepelova A.
Ustav biologie a lIékarské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

Molekularné genetické vysetieni v rodinach s autozomalné recesivni polycystickou chorobou
ledvin

Obeidova L. Ustav biologie a Iékafské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze

Stav molekularné genetické diagnostiky komplexu tuberézni sklerézy'

Vrtél R., Filipova H. Ustav lékafské genetiky a fetalni mediciny Fakultni nemocnice Olomouc

Genetické poradenstvi v EB Centru FN Brno

Gaillyova R., Némeckova J., Fajkusova L., Kopeckova L., Bu¢kova H.

EB Centrum FN Brno, OLG FN Brno, CMBGT IHOK FN Brno, PeK FN Brno

Centralni hypoventilaéni syndrom vazany na mutace PHOX2B genu jako pfi€ina respiraéniho
selhani novorozence

Senkefikova M., Ruszova E., Tiché E., Matéjek T., Maly J., Pliskové L.

Oddéleni Iékarské genetiky FN HK, Détska klinika FN HK

Soucasné moznosti genetické diagnostiky neuromuskularnich nemoci v CMBGT FN Brno
Stehlikova K., Skéalova D., Fajkusova L.

Centrum molekularni biologie a genové terapie, IHOK, FN Brno Cernopolni 9 62500 Brno

Syndrom Allan-Herndon-Dudley jako pfi¢ina mentalni retardace u chlapct

Marikova T.", MuSova Z.", Kudr M.?

1. Ustav biologie a Iékafské genetiky FN Motol a 2. LF UK 2. Klinika détské neurologie FN Motol a 2LF UK
Kardiogenetika v dospélém véku

Krebsova A. IKEM, Klinika Kardiologie, Praha

Familiarni hypercholesterolemie: diagnostika a funkéni analyza

Pavilouskova J. Tichy L., Freiberger T., Fajkusova L. Fakultni nemocnice Brno Ceitec

Laboratorni diagnostika mukopolysacharidézy typu Il u divky

Dvorakova L., Storkanovéa G., Vlaskova H., Reboun M., Viéelak J., Musélkova D., Poupétova H.,
Bartl J., Peskova K., Hruba E., KozZich V. Ustav dédiénych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK Praha
Komplexni pfestavba v genu OCA2

Drébova J.", Vseticka J.2, Hancarova M.", Karaskova E.", Zmolikova M.", Slamovéa Z.", Novotna D.",
Sedlaéek Z." 1. UBLG 2. LF UK a FN Motol 2. Genetika Ostrava s.r.0.



