Kaprasuv den 2019

Pracovni den lékarske genetiky

Purkynuv ustav — 13. unora 2019

Odborny program

Zastitu prevzal dékan 1. LF UK — prof. MUDr. Aleksi Sedo, DrSc.

Od 8.15

9.00-9.05

9.05-10.50

9.05-9.15

9.15-9.25

9.30-9.45

9.50-10.00

Registrace

Slavnostni zahajeni

J. Kotlas, A. Sipek Jr.

Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFN
Prenatalni diagnostika (P. Calda, V. Gregor)

Vyskyt chromozomovych aberaci v Ceské republice
A. Sipek Jr.?, V. Gregor®®, A. Sipek***2, J. Klaschka>®, M. Maly>’

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

. Oddéleni lIékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
. Oddéleni lékaiské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha

. Ustav Iékaiské genetiky 3. LF UK, Praha

. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

. Ustav biofyziky a informatiky 1. LF UK, Praha

. Statni zdravotni ustav, Praha

. GENNET s. r. 0., Praha
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Vrozené vady u déti narozenych po asistované reprodukci
A. Sipek**® V. Gregor?, A. Sipek Jr.**, J. Klaschka®®, M. Maly>’

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

. Ustav Iékaiské genetiky 3. LF UK, Praha

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

. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

. Ustav biofyziky a informatiky 1. LF UK, Praha

. Statni zdravotni Gstav, Praha

. GENNET s.r. 0., Praha
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Kde jsou limitace ultrazvukového vysSetreni v téhotenstvi?
P. Calda, V. Stefanové, M. Bfestak, Z. Zizka, A. Frydlové

Centrum fetalni mediciny,
Gynekologicko-porodnicka klinika 1. LF UK a VFN v Praze

Souéasny stav NIPT v CR
D. Springer®, J Loucky?, V. Gregor®, D. Cutka®, D. Stejskal®

1. Ustav Iékaiské biochemie a laboratorni diagnostiky 1. LFUK a VFN v Praze
2. Prediko, Zlin

3. Oddéleni lIékaFské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

4. Centrum lékaiské genetiky s.r.o., Ceské Budéjovice

5. GENNET sro, Praha
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10.00 -10.10 Validacia celogenémového NIPT na baze Trisomy testu Complete

G. Minrik', M. Kucharik,, A. Gnip*, M. Hyblova', J. Budig?,
T. Szemes?

1. Medirex a.s., Bratislava
2. Geneton s.r.o., Bratislava

10.15-10.25 Pét let preimplatanéniho genetického testovani monogennich
chorob (PGT-M) metodou karyomapping

J. Horak, M. Horriak, D. Kubic¢ek, G. Tauwinklova, E. Oracova,
P. Travnik, K. Vesela

Repromeda Biology Park, Brno

10.30-10.40 Indikace a pozitivni prediktivni hodnota u prenatalnich vzorku
vySetienych na ULG FNOL v roce 2017.

V. Curtisovg®, P. Capkova', K.Tejkalové® , Z. Capkova', E. Mrack&"

1. Ustav lékaiské genetiky FNOL a UPOL, Olomouc
2. Univerzita Palackého v Olomouci

10.45-10.55 Ampliseq™ HD a Ampliseq™ on Demand — nové moznosti
cileného NGS sekvenovani na platformé lon Torrent
O. Holeria

Life Technologies Czech Republics.r. 0

10.55-11.10 Prestavka
11.10-12.30 Informace a databaze (M. Macek, A. Sipek Jr.)
11.10-11.15 Slavnostni predani Cestnych élenstvi SLG CLS JEP

M. Macek Jr., A. Sipek Jr.
Vybor SLG CLS JEP

11.15-11.30 Report z jednani vyboru SLG se ZP a zmény ve vykazovani
v odbornosti 816 a 208

M. Koudova
Vybor SLG CLS JEP
11.35-11.40 Vyhledavani ORPHAké6dU na webu slg.cz
M. Turnovec
UBLG 2. LF UK a FNM

11.40-11.50 Projekt RD-CODE, sbér dat o vzacnych onemocnénich
a aktualizace prekladu terminologie Orphanet

M. Zvolsky, J. Jirova, R. Pohlova
Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR

11.55-12.00 Publikaéni soutéze — vyhlaseni a plan pro rok 2019
A. Sipek Jr., M. Macek Jr.

Vybor SLG CLS JEP
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12.00-12.10

12.15-12.30

12.30-13.00

13.00-14.35
13.00-13.10

13.15-13.25

13.25-13.35

13.45-15.15

Soutéz SLG o nejlepsi publikaci roku 2017 — vitézna prace:
Delece genu STRC jsou ¢astou pfi€inou mirné nebo stfedné tézké
vrozené ztraty sluchu v Ceské Republice

P. Plevova', M. Paprskarova®, P. Tvrda', P. Turska', R. Slavkovsky?,
E. Mrazkovd®

1. Oddéleni lékarské genetiky, FN Ostrava

2. Institut molekularni a translaéni mediciny, LF UP, Olomouc
3. Oddéleni epidemiologie a vefejného zdravi, LF OU, Ostrava
Exome — kdo chvili stal, ted’ stoji opodal

P. Kupkova

Institute of Applied Biotechnologies a.s.

Prestavka na obéd

Geneticka laboratorni diagnostika (O. Scheinost, I. Subrt)
Docent Kapras a tficet let primarni prevence cystické fibrézy
E. Zd'4arsky

+DPrevence z. s.

Kardiogenetika nahlé srdec¢ni smrti, multidisciplinarni tym a
dosavadni vystupy feSeného grantu

A. Krebsova', P. Votypka®, K. Ruecklova®, T. Tavadova®, J. Petrkova®,
M. Kulvajtové®, P. Tomasek’, M. Bilek®, P. Peldov&®, A. Pilin®,
. Janousek®, M. Macek Jr.2, J. Kautzner*

(&

. Klinika kardiologie, IKEM, Praha

. UBLG FN Motol, 2. LF UK, Praha

. Klinika déti a dorostu, FN KV, 3. LF UK, Praha

. DKC FN Motol, 2. LF UK, Praha

. Klinika kardiologie a Ustav Iékaiské genetiky, FN Olomouc
. Ustav soudniho Iékafstvi, FN KV, 3. LF UK, Praha

. Oddéleni soudniho lékarstvi, Nemocnice Na Bulovce, Praha
. Ustav soudniho lékaistvi a toxikologie, 1. LF UK, Praha
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Vyznam molekularni autopsie u nahlych umrti v klinické praxi

V. Zoubkova’, A. Krebsova 2 P. Poustkova®, P. Votypka’,
M. Havlovicova’

1. Ustav biologie a lékarské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha.
2. Klinika kardiologie, IKEM, Praha

Paralelni Workshopova sekce
I':’robihé v poéitaéové uéebné UBLG — ,,rotunda“ pfizemi vpravo.
Ucastnici maji moznost vyzkouset si prezentované nastroje v praxi

1) Vyhledavani ORPHAkéd v praxi
M. Turnovec

2) Hlaseni vzacnych onemocnéni do registrii UZIS CR
M. Zvolsky
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13.40-13.50

13.50-14.00

14.00-14.10

14.15-14.25

14.25-14.35

14.35-14.50

14.50-16.55
14.50-15.00

Vyuziti metody panelového sekvenovani pro diagnostiku
dédiénych metabolickych onemocnéni a kardiomyopatii

L. Dvorakova', M. Reboun®, M. Novakova *, P. Chrastina®,
L. Piherova®, T. Honzik*, T. Paleéek®, K. Peskova*

1. Klinika détského a dorostového lékarstvi, 1. LF UK a VFN v Praze
2. Il. interni klinika, 1. LF UK a VFN v Praze

Komplexni hodnoceni souboru vzorku z masivniho paralelniho
sekvenovani

L. HruSkova, R. Michalovska, M. Konec¢ny, T. Pis, V. Kralikova,
Z. VIckova

GHC Genetics, s.r.o.

Ovéreni konceptu sekvenovani nové generace ke zlepSeni rutinni
diagnostiky genetickych onemocnéni

K. Hirschfeldova, O. Seda, J. Stekrova, F. Lika, A. Panczak,
A. Hofinek, M. Urbanova, L. Obeidova, B. JanoSikova, |. Zednikova,
V. Elisakova, B. Chylikova

Ustav biologie a lékarské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze
Novinky v diagnostice pro rok 2019

P. Horéak

PentaGen s.r.o.

Neinvazivni prenatalni testy VERACITY a VERAGENE
P. Jakoubek

HPST s.r.o.

Prestavka

Kazuistiky, varia (J. Kotlas, M. Havlovicova)

PDHX asociovana kongenitalna laktatova acidéza a
hypomyelinizaéna leukodystrofia 14, romske ochorenia s efektom
zakladatela

M. VGiertIovél,G. Minérik?, M. Hyblové®, A. Gnip?®, K. Krizan®,
J. Saligové®, I’. Poto&ridkova®, M. Andrejkova®, D. Osredkar®,
A. Maver®.

1. Geneticka ambulancia Medirex a.s. KoSice

2. Genetika Medirex a.s. Bratislava

3. Metabolicka pediatricka ambulancia, DFN v Kosiciach

4. Geneticka ambulancia, DFN v KosSiciach

5. Department of Pediatric Neurology, University Children’s Hospital, Ljubljana
6. Centre for Mendelian Genomics, UMC Ljubljana, Slovenia
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15.05-15.15 Dvouleta zkusenost s prenatalni diagnostikou syndromu
Noonanové

E. Svobodova', M. Matyasova', J. Kadlecova', P. Vlasin?,
D. Nikulenkov Grochova*

1. Cytogeneticka laborator Brno, s.r.o., Vevefri 39, Brno
2. Centrum prenatalni diagnostiky, s.r.o., Veveri 39, Brno

15.20-15.30 Rychla diagnostika dospélého pacienta s familiarni
stredomoiskou hore¢kou pomoci NGS
E. Liskova', F. Liska®

1. I. klinika tuberkulézy a respira¢nich nemoci, VFN v Praze
2. Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFN
15.30-15.40 Incidence mikrocefalie v CR a v mezinarodnim srovnani

N. Friedové'?, V. Gregor**, A. Sipek **>°, J. Klaschka®’, M. Maly"®,
A. Sipek Jr.*?

1. Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze
2. Interni klinika 3. LF UK a Thomayerovy nemocnice, Praha
3. Oddéleni Iékaiské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
4. Oddéleni lékarské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha
5. Ustav lékafské genetiky 3. LF UK, Praha v Praze
6. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha
7. Ustav biofyziky a informatiky 1. LF UK, Praha
8. Statni zdravotni ustav, Praha
9. GENNET s.r. 0., Praha
15.45-15.55 KBG syndrom — kazuistika

M. Schwarz!, A. Holubova*, M. Havlovicova', M. Macek Jr.%,
P. Cibulkové?, J. Pospisilov4®, N. Harvanové®

1. Ustav biologie a lékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha
2. Laboratof molekularni biologie, Laboratofe AGEL a. s.

16.00-16.10 Uniparentalni disomie — vybrané kazuistiky

M. Sekowska, |. Soldatova, V. Becvarova, M. Trkova, M. Bittoova,
M. Koudova

GENNET s.r.o, Praha

16.15-16.25 Syndrom hyperferitinémie — katarakta ve tfech rodinach
L. Dudakova®, T. Honzik', M. Korbasova?®, M. Michali¢kové&?,
J. Moravikova', P. Liskova'?

1. Klinika détského a dorostového lékarstvi, 1. LF UK a VFN Praha
2. Oc¢ni klinika 1. LF UK a VFN v Praze

16.30-16.40 Nefrologie v ambulanci klinického genetika

M. Zelinova*, D. 7:homasovél, M. Havlovicova', M. Malikova®,
M. Turnovec?, J. Stekrové?, J. Indrékové®, P. Plevova®

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

2. Ustav biologie a Iékaiské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze

3. Laborator molekularni biologie, Laboratore AGEL a.s.

4. Laborator DNA diagnostiky, Oddéleni Iékaiské genetiky, FN Ostrava
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16.45-16.55 Historie jedné balancované translokace
M. Kuklik', P. Kajanové®, R. Chladové®, J. Kfizov4®

1. Geneticka ambulance, OlSanska 7, Praha
2. GENVIA, s.r.0. — laborator Iékarské genetiky, Praha

17.00 Zakoncéeni konference

J. Kotlas, A. Sipek Jr.

Ustav biologie a lékafské genetiky 1. LF UK a VFN

Slozeni programového a védeckého vyboru konference

Prim. MUDr. Vladimir Gregor, OLG, Thomayerova nemocnice, Praha
Prim. MUDr. Jaroslav Kotlas, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze
Doc. MUDr. Frantisek Liska, Ph.D., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze
MUDr. Romana Mihalova, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze
Prof. MUDr. Ondiej Seda, PhD., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze
MUDr. Antonin Sipek Jr, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

Sponzofi konference

AstraZeneca BIOMEDICA 4 DY NE X
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Institute of Applied Biotechnologies
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