Kaprasuv den 2022

Pracovni den lékarske genetiky

Purkyntv ustav — 16. inora 2022

Odborny program

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

Od 8:15

9:00-9:05

9:05-10:00

9:05-9:15

9:15-9:35

9:35-9:50

9:50-10:00

10:00-10:15

Registrace

Slavnostni zahajeni a udéleni zlaté medaile CLS JEP

Prenatalni diagnostika
P. Calda V. Gregor

Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR

A. Sipek Jr."*3 V. Gregor®?, A. Sipek***, J. Klaschka®, M. Maly®’

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

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

4. Oddéleni lIékaiské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha

5. GENNET, s.r.o., Praha,

6. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

7. Statni zdravotni tUstav, Praha

Jak dal s ultrazvukovym screeningem a NIPT na konci prvého
trimestru

P. Calda’ a A. Sipek Jr.??

1. Centrum fetalni mediciny a ultrazvukové diagnostiky 1. LF UK a VFN Praha
2. Ustav biologie a Iékaiské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze

3. Oddéleni Iékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

NIPT v Gennetu
F. Zembol, D. Stejskal, M. Némec, L.B.N. Thi Ngoc

GENNET, s.r.o., Praha

NGS a microRNA od BioVendoru
K. Pehlikova

BioVendor MDx

Prestavka



10:15-12:00

10:15-10:30

10:30-10:45

10:45-10:50

10:50-11:10

11:10-11:30

11:30-11:40

11:40-11:45

11:45-11:50

11:50-12:00

Shromazdéni ¢lent spole¢nosti Iékarské genetiky a genomiky
M. Macek, A. Sipek Jr

Slavnostni predani Cestnych élenstvi SLG CLS JEP
M. Macek Jr., A. Sipek Jr.

Vybor SLG CLS JEP

Koreny evropské pediatrie na Karlové namésti

J. Zeman

Klinika pediatrie a dédicnych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN
Publikaéni soutéze — vyhlaseni za rok 2020 a 2021

A. Sipek Jr., M. Macek Jr.

Vybor SLG CLS JEP

Autosomalné dominantni tubulointersticialni onemocnéni ledvin
podminéné mutacemi v reninu (ADTKD_REN) - klinické, genetické
a molekularni aspekty

M. Zivna

Klinika pediatrie a dédi€énych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN
Novorozenecky screening — evropska studie o informovani
rodicu

Véra Frankova'?, Viktor Kozich' et al.®

1. Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN

2. Ustav humanitnich studii v Iékafstvi 1. LF UK

3. Members of the European Society of Human Genetics (ESHG) - EuroGentest
Quality Sub-Committee

Zprava o éinnosti vyboru SLG CLS JEP (2018-2022)

M. Macek Jr.

Vybor SLG CLS JEP

Zprava o hospodaieni SLG CLS JEP (2018-2022)

Z. Zemanova

Vybor SLG CLS JEP

Zprava revizni komise SLG CLS JEP (2018-2022)

J. Hyanek

Revizni komise SLG CLS JEP

Vysledky voleb do vyboru a revizni komise SLG CLS JEP

M. Turnovec

Volebni komise SLG €LS JEP



12:00

12:00-13:00

13:00-15:00

13:00-13:15

13:15-13:30

13:30-13:45

13:45-14:00

14:00-14:15

14:15-14:30

Usneseni Shromazdéni élent SLG CLS JEP

Navrhova komise SLG CLS JEP

Prestavka

Geneticka laboratorni diagnostika
F. LiSka, Z. Zemanova

Nové trendy v preimplantaénim genetickém testovani
J. Horak, J. Hodacova, J. Krmelova, J. Pozdéna, M. Koudova, D.
Stejskal

GENNET, s.r.o., Praha

PANDA Carrier - geneticky test pro detekci prenasecéstvi
monogennich onemocnéni

M. Horniak, J. Némeckova, D. Kubic¢ek, R. Navratil, M. Balcova, M.
Boéhmova, K. Weisova, V. Hola, K. Bezdékova, R. Brozek, |. Grochova,
K. Vesela

REPROMEDA Biology Park, Brno

Vyznam a pFinos genetického vysSetieni pacienti s kongenitalnim
glaukomem romského etnika v CR

P. Seeman, J. Jencik, E. Vyhnalkova, J. Resl, M. HloZanek, J.
Lastavkova

Klinika détské neurologie, 2. LF UK a FN Motol, Praha
Ocni klinika déti a dospélych 2. LF UK a FN Motol, Praha
Oddéleni lékaiské genetiky, Masarykova nemocnice Usti nad Labem

Celoexomové sekvenovani objasnilo pfi€inu zavazné epilepsie
détského véku u 25 % pacientu jiz drive vySetfenych pomoci MPS
panelu gent

L.Sedlackova’, K. Stérbové’, M. Vickova®, P. Seeman’, J. Zarubové’,
P.Marusi¢*, H. Krijtovéa®, A. Musilovd’, P. La$suthova’

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

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

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

Exomové sekvenovani jako ucéinny nastroj pfi identifikaci
molekularni podstaty vzacnych onemocnéni détského véku
L. Noskova

Laborator pro studium vzacnych onemocnéni, Klinika pediatrie a dédi¢nych
poruch metabolismu 1. LF UK a VFN, Praha

Zajimavé pripady z laboratorni praxe aneb Speky z laborky I
L. Kulistékovd' , V. Krutilkovd', P. Fridrichové®, O. Jiravsky®

1. Laboratoire AGEL, a.s., OLG, Laborator molekularni biologie, Novy Ji¢in
2. Oddéleni lIékaiské genetiky, FN Hradec Kralové, Hradec Kralové
3. Komplexni kardiovaskularni centrum, Nemocnice AGEL Tfinec-Podlesi, Tfinec



14:30-14:40

14:40-14:50

14:50-15:00

15:00-15:20

15:20-17:00

15:20-15:35

15:35-15:45

15:45-16:00

16:00-16:15

200. vyro€i narozeni G. J. Mendela — vyzkum, konference a dalsi
aktivity

S. Pospisilové

Ustav Iékaiské genetiky a genomiky, LF MU a FN Brno, Brno

Centrum molekularni biologie a genetiky IHOK, LF MU a FN Brno, Brno
Centrum molekularni mediciny, CEITEC MU, Brno

PentaGen - Novinky v DNA diagnostice pro rok 2022

G. Presova

PentaGen

SureSelect V8 — exomové ieseni pro diagnostiku

P. Lnénicka

HPST, s.r.o.

Prestavka

Lékarska genetika, varia
J. Kotlas, A. Sipek

Evropské referencni sité pro vzacnha onemocnéni a Iékarska
genetika: aktualni stav po 1. lednu 2022

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

Predstaveni nové vzniklé ,,Platformy ultravzacni a
nediagnostikovani“ pfi CAVO

M. Havlovicova', A. Arellanesové®, P. Suché®, A. Zékova Zieglerové®

1. Ustav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha
2. Ceska asociace pro vzacna onemocnéni
3. Spolek Metodéj

Pfrezivani déti narozenych s genetickymi syndromy v Ceské
republice: Downuv, Edwardstv a Patautv sydrom

A. Sipek "?** V. Gregor'?, A. Sipek™**, J. Klaschka®, M. Maly®’

. Oddéleni lékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
. GENNET, s.r.o., Praha,

. Oddéleni lékaiské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha

. Ustav Iékaiské genetiky 3. LF UK, Praha

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

. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

. Statni zdravotni Gstav, Praha

NOGaBAWN-=-

Neplanovana diagnostika Bloomova syndromu

J. Tajtlovd’, M. Langové™ R. Kejkulovd', S. Maskové', H. Kolérova?,
V. Gregor™?

1. Oddéleni lékarské genetiky, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha



16:15-16:30

16:30-16:40

16:40-16:50

16:50-17:00

17:00

2. Oddéleni détské neurologie, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha
3. Ustav lékarské genetiky, 3. LF UK

»Post mortem" genetické vysSetreni a jeho realné vystupy

A. Krebsova

IKEM, Praha

Vyznam detailniho hodnoceni fenotypu u Marfanova syndromu a
dalsich onemocnéni pojivové tkané.

V. Zoubkova, M. Havlovicova, V. Moslerova

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

NGS nalez u pacientky s dfive neobjasnénou onychodystrofii,
chylothoraxem a poruchou chovani

M. Malikovd’, L. Ryba', V. Marvanové’, R.
Borsk&®, M. Haviovicova'

1. Ustav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha
2. Centrum molekularni biologie a genetiky, IHOK, FN Brno, Brno

Vzacna onemocnéni u Romské populace

M. Macek Jr

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

Zakoncéeni konference

Slozeni programového a védeckého vyboru konference

MUDr. Viadimir Gregor, OLG, Thomayerova nemocnice, Praha
Doc. MUDr. Frantisek Li$ka, PhD., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze
Prim. MUDr. Jaroslav Kotlas, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

MUDr. Romana Mihalova, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

Prof. MUDr. Ondfej Seda, PhD., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

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