Kaprasuiv den 2023

Pracovni den lékarske genetiky

Purkynuv ustav - 15. anora 2023

Odborny program

Pofdda UBLG 1. LF UK a VFN a OLG FTN
Zastitu prevzal dékan 1. LF UK - prof. MUDr. Martin Vokurka, CSc.

Od 8:15 Registrace
9:00-9:05 Slavnostni zahajeni
9:05-10:00 Prenatalni diagnostika

V. Gregor, M. Hynek

9:05-9:15 Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR

Sipek A. Jr.t?3 Gregor V.24, Sipek A.2%*, Klaschka J.5, Maly M.’

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

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

. Oddéleni Iékarské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha

. GENNET, s.r.o., Praha

. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

. Statni zdravotni Ustav, Praha

~NOoO O~ WNERE

9:15-9:25 Prenatalni diagnostika gonozomovych aberaci v Cesku
Gregor V.12, Sipek A.23* Sipek A. Jr.t®%, Klaschka J.%, Maly M.%7

. Oddéleni Iékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
. Oddéleni lékaFské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha

. Ustav Iékaiské genetiky 3. LF UK, Praha

. GENNET, s.r.o0., Praha

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

. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

. Statni zdravotni Ustav, Praha

~No abs wN R

9:25-9:35 Potfebujeme vysetieni chromozomalni vybavy plodu u multifetalni
redukce dvojcat?

Hynek M.>?2, Lastivka 2.}, Sipek A. Jr*, Calda P.}

1. Centrum fetalni mediciny, Gyn.-Por. Klinika 1. LF UK a VFN
2. Screeningové centrum Gyn-Fem s.r.o., Praha

3. GENvia s.r.o., Praha

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



9:35-9:45

9:45-9:55

10:00-10:15

10:15-12:45

10:15-10:25

10:25-11:15

11:15-11:20

11:20-11:40

11:40-11.50

Neinvazivni testovani produkti koncepce

Némec M., Nguyen Thi Ngoc L.B., Komrskova A., Dohnalova H.,
Zembol F., Stejskal D., Bittéova M., Hrabikova M., Koudova M.

GENNET s.r.o., Praha

fastGEN NGS technologie
Tothova |.

BioVendor MDx

Prestavka

Varia
M. Macek, A. Sipek Jr

Slavnostni predani Cestnych ¢lenstvi SLG CLS JEP

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

Invited lecture: Progress through errors. A history of medical
cytogenetics from a personal view

Schinzel A.

Institut fiir Medizinische Genetik, Universitit Ziirich

Publikaéni soutéz SLG CLS JEP - vyhlaseni vysledku za rok 2022

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

Vitézna prace — Publikac¢ni soutéz 2022:
Amplikonovy modul HybrAmp - flexibilni dopinék k hybridizaénim
panelim

Hirschfeldova K., Obeidova L., Urbanové M., Eli$akovéa V., Stekrova J.

Ustav biologie a Iékaiské genetiky, 1. Lékarska fakulta Univerzity Karlovy a
Vseobecné fakultni nemocnice v Praze

Vykazovani vzacnych onemocnéni — zkuSenosti se shérem
pilotnich dat z vybranych pracovist’ ERN a navrh na budouci
rozvoj

Zvolsky M.}, Cady J.X, Hanusova K., Jirova J.*, Turnovec M.%2,
Dolezalova P.2

1. Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR
2. Ustav biologie a Iékaiské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha



11:50-12:00

12:00-12:10

12:10-12:20

12:20-13:20

13:20-15:00

13:20-13:30

13:30-13:40

3. Klinika pediatrie a dédi€nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN, Praha

Vysledky celoexomového sekvenovani germinalni DNA u
détskych pacientd se solidnimi tumory.

Drabovéa K.“%3, Pokorna P.*, Palova H.*, Adamcova S.*, Bystry V.*,
Jugas R.%, Slaby 0.*°, Stérba J.*

1. Klinika détské onkologie FN Brno a LF MU, Brno

2. Ustav lékafské genetiky a genomiky FN Brno a LF MU, Brno

3. Oddéleni epidemiologie a genetiky nadorti, Masarykliv onkologicky ustav,
Brno

4. CEITEC - Stredoevropsky technologicky institut, MU, Brno

5. Biologicky ustav LF MU, Brno

Evropska iniciativa 1+ Milion genomu — mezinarodni projekt
zaméreny na sdileni genomickych dat

Pospisilova S.%%% Horak J.*®, Frankova V.*, Tichy B.*?3, Svozilové
H.223 Macek M°®.

1. Centrum molekularni mediciny, CEITEC MU, Brno

2. Centrum molekularni biologie a genetiky, Interni hematologicka a onkologicka
klinika LF MU a FN Brno

3. Ustav lékafské genetiky a genomiky, LF MU a FN Brno

4. Ustav humanitnich studii v l1ékafstvi, 1. LF UK, Praha

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

Na ¢o sa mozete tesSit’ v roku 2023

Prisazny A.

Pentagen s.r.o

Prestavka

Lékarska genetika v ambulanci i laboratofi |
M. Langova, F. Liska

Genetické testovani pro ucely personalizované onkologické IéEby
Foretova L. Valickova A. MiSove A.

Oddéleni epidemiologie a genetiky nadora, Masaryktiv onkologicky ustav, Brno

Konsanguinita a uskali jeji detekce

Drabova J.!, Amaratunga S.A.%, Malikova M.}, Vyhnalkova E.*,
Zelinova M.}, Duséatkova P.?, a kolektiv UBLG.

1. Ustav biologie a lékarské genetiky, 2. Iékarska fakulta UK a FN v Motole, Praha
2. Pediatricka klinika, 2. Iékarska fakulta UK a FN v Motole, Praha



13:40-13:50

13:50-14:00

14:00-14:10

14:10-14:20

14:20-14:30

Vrozené vady u narozenych v Ceské republice: 1994 - 2020.

Sipek A.2%34  Gregor V.12, Sipek A. Jr.t5 Klaschka J.°, Maly M.%7

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

. Ustav Iékaiské genetiky 3. LF UK, Praha

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

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

. Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha

. Statni zdravotni ustav, Praha

~No abh WNERE

Hypomyelinizaéna leukodystrofia typu 14. Ochorenia s efektom
zakladatel'a v romskej populacii.

Giertlova M.*3, Saligové J°, Poto&ridkova L°, Kolnikovéa M?,
Drendéékova P.%, Mistrik M.*, Lopackova V.*, Andrejkova M.2, Noskové
L.5, Kmoch S.5.

1. Ambulancia lekarskej genetiky, Unilabs Slovensko s.r.o., Kosice

2. Klinika detskej neurolégie, LF UK a NUDCH v Bratislave

3. Detska fakultna nemocnica a LF UPJS v Kosiciach

4. Ambulancie lekarskej genetiky, Unilabs Slovensko s.r.o., SpiSska Nova Ves a
Presov

5. Laborator pro studium vzacnych onemocnéni, Klinika pediatrie a dédicnych
poruch metabolismu, 1. LF UK a VFN, Praha

Molekularné geneticka analyza v diferencialni diagnostice deficitu
trehalazy

Friedova N.**3, Tajtlova J.*, Langova M.*, Kohout P.3, Chrpova D.*

1. Oddéleni Iékarské genetiky FTN, Praha

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

3. Interni klinika 3.LF UK a FTN, Praha

4. Fakulta agrobiologie, potravinovych a pfirodnich zdroji, CZU, Praha

Vyvoj fenotypu u syndromu DiGeorge

Zoubkova V., Havlovicova M., Moslerova V.

Ustav biologie a lékafské genetiky 2. Iékaiska fakulta Univerzity Karlovy a FN
Motol

Pravdépodobné nova vyznamna pfi¢ina AR nesyndromové
poruchy sluchu u éeskych Romu - delece exonu 17 genu
ADGRV1.

Seeman P.'?, Plevova P.2, Safka Brozkova D.%, Cerna S.%,
Meszarosova — Uhrova A.%, Tvrda P.2, Porubovéa P.2, Paprskarova M.2,
Gregorovéa A.2, Solafova P.*, Polendovéa R.>, Lastivkova J*.

1. Oddéleni Iékaiské genetiky, Masarykova nemocnice Usti nad Labem
2. Klinika détské neurologie 2.LF UK a FN v Motole

3. Ustav klinické a molekularni patologie a lékafské genetiky, FN Ostrava
4. Oddéleni lékaiské genetiky, FN Hradec Kralové



5. Oddéleni IékaFské genetiky, LF UK a FN Plzen
6. Neurogeneticka laborator, Klinika détské neurologie 2.LF UK a FN v Motole

14:30-14:40 Genova terapie dystrofie sitnice na podkladé bialelickych mutaci v
genu RPEGS

Liskova P.*?, Jedlickova M.?, Diblik P.*, Vajter M."?

1. Oc¢ni klinika 1. LF UK a VFN v Praze
2. Klinika pediatrie a dédi€énych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN v Praze

14:40-14:50 MGI DNBSEQ - univerzalni a flexibilni sekvenatory nové generace
pro Vase knihovny
Lnénicka P.

HPST s.r.o., Praha

15:00-15:20 Prestavka

15:20-17:00 Lékarska genetika v ambulanci i laboratofi Il
J. Kotlas, M. Havlovicova

15:20-15:30 Efektivni detekce genetické disposice k familiarni
hypercholesterolemii metodou SNP array.

Trkova M., Markova K., Dohnalova H., Bittbova M., Slamova L.,
Koudova M., Stejskal D.

Gennet, s.r.o., Praha

15:30-15:40 Spektrum fenotypu laminopatii podminénych patogennimi
variantami v genu LMNA

Thomasova D.*, Krebsova A.?, Holubova A.?, Zoubkova V.},
Lass$uthovéa P.2, Seeman P.2, Havlovicova M.*

1. Ustav biologie a Iékarské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha
2. Klinika kardiologie, Institut klinické a experimentalni mediciny, Praha
3. Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

15:40-15:50 Zajimavé nalezy u pacientli s neurovyvojovymi onemocnénimi a
epilepsii.

Viskové M.}, Stérbové K.2, Havlovicové M., Kriftova H.2,Marusic P.},
Zarubova J.2, Zonova H.}, Lassuthova P.?, Sedlackova L.?, Stanék D.?,
Straka B.?, Hefmanovskéa B.?, Hanéarova M.*, Bendova S.%, Prchalova
D.}, Sedlacek Z.*

1. Ustav biologie a Iékaiské genetiky 2. LF UK a FNM
2. Klinika détské neurologie 2. LF UK a FNM
3. Neurologicka klinika 2. LF UK a FNM



15:50-16:00

16:00-16:10

16:10-16:20

16:20-16:30

16:30-16:40

Rozsahla delece 22912 u pacienta s oboustrannym
Schwannomem, mentalni retardaci, percep¢ni sluchovou
poruchou a epilepsii

Trizuljak J.%%3, Duben J.}, Blahkova 1.3, Vrzalova Z.?3, Stario
Kozubik K.2, Stika J.%, Radova L.%, Bergerova V.2, Mejstfikova S.23,
Hofinovéa V.**, Jan&alek R.%, Pospisilova S.*?2, Doubek M.?

1. Ustav lékaiské genetiky a genomiky, lékaiska fakulta Masarykovy univerzity a
Fakultni nemocnice Brno

2. Interni, hematologicka a onkologicka klinika FN Brno, Iékaiska fakulta
Masarykovy univerzity a Fakultni nemocnice Brno

3. Stredoevropsky technologicky institut Masarykovy univerzity, Brno

4. Nemocnice Jihlava

5. Neurochirurgicka klinika Fakultni nemocnice u Sv. Anny, Brno

ZkusSenosti s transferem mozaicistnich embryi u IVF pacientt

Navratil R., Kubicek D., Horriak M., Tauwinklova G., Hromadova L.,
Travnik P., Vesela K.

Repromeda s.r.o., Brno

PGT-M piehledné a jak unikat misdiagnoze

Horék J., Radochové J, Cinétlova L, Koudova M, Stejskal D.

Laborator pro preimplanta¢ni genetické testovani, GENNET s.r.o.

PGT-M pro hereditarni onkogenni mutace jako soucéast programu
reprodukce a prezervace fertility u onkologickych pacientli a osob
Vv riziku

Vesela K., Travnik P., Kubi¢ek D., Horriak M., Navratil R., Hromadova
L., Grochova, I., Némeckova J., Vesely J.

Repromeda s.r.o., Brno

Vyznam nekédujicich RNA v diagnostice nadorovych onemocnéni
vaje¢niku a prsu

Zavesky L.*?, Jandakova E.3, Weinberger V.*, Minar L.*, Hanzikova
V.°, Duskovéa D.°, Langmeierova L.°, Turyna R.%, Tefr Faridovéa A.°,
Horinek A.*", Slanar O.?, Kohoutova M.

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

. Farmakologicky ustav 1. LF UK a VFN, Praha

. Ustav Patologie, Fakultni nemocnice Brno, Masarykova Univerzita, Brno

. Gynekologicko-porodnicka klinika, FN Brno, Masarykova Univerzita, Brno
. Fakultni transfuzni oddéleni, VFN v Praze, Praha

. Ustav pro pééi o matku a dité, Praha

. lll. interni klinika 1. LF UK a VFN, Praha

~No o~ wWwNBRE



16:40-16:50 Metodické pristupy ke studiu vzacnych onemocnéni s negativnimi
vysledky analyzy exomu

Steiner Mrazova L., Noskova L.

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

17:00 Zakoncéeni konference

Posterova sekce

Celogenomova sekvenace viru SARS-CoV-2 ve Fakultni nemocnici Hradec Kralové v
ramci strategie narodni surveillance

Gandaréikové M.*?, Pérova H.%, Berankova M.}, Rysava L.}, Kujovska Krémové L.*3,
Pavlikova L.*, Palicka V.*, Hy$pler R.*

1. Ustav klinické biochemie a diagnostiky, Univerzita Karlova, Lékafska Fakulta v Hradci Kralové a
Fakultni nemocnice Hradec Kralové

2. Univerzita Pardubice, Fakulta chemicko-technologicka

3. Univerzita Karlova, Farmaceuticka fakulta v Hradci Kralové

Familiarni strtedomoiska horecka a jak interpretovat nalezy v genu MEFV

Lokvencova K., Fingerhutova S., Ruzickova M., Zajicova Docekalova D., Trefilova E.
Berankova K., Dolezalova P. Tesarova M.

Klinika pediatrie a dédi€énych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN

Molekularné geneticka diagnostika poruch metabolismu glykogenu se zamérenim na
copy number varianty (CNV)

Slavikova P., Bakal4ar R., Reboun M., Svaéinova R., Todorovova V., Viagkovéa H., Peskova
K., Dvorakova L.

Diagnostické laboratore dédiénych poruch metabolismu, Klinika pediatrie a dédiénych poruch
metabolismu VFN a 1.LF UK v Praze

Databaze genetickych variant lokalnich evropskych populaci a jejich vyznam
Smetana J.

Ustav chemie potravin a biotechnologii, Fakulta chemicka, Vysoké uéeni technické v Brné

Slozeni programového a védeckého vyboru konference

MUDr. Viadimir Gregor, OLG, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha

Doc. MUDr. Franti$ek Li$ka, PhD., UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

Prim. MUDr. Martina Langova, Ph.D., OLG, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha
Prim. MUDr. Romana Mihalova, UBLG 1. LF UK a VFN v Praze

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

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