Kaprasuv den 2024

Pracovni den lékarske genetiky

Kongresovy sal Hotelu OlSanka
14. unora 2024

Odborny program

Pofddad 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 Slavnostni zahajeni
9:00-9:30 Rodinna vzpominka na doc. MUDr. Jana Kaprase, CSc., a vyuziti

klinické genetiky v psychiatrii.

Kapras F."?

1. PN Horni Befkovice
2. Psychiatricka a sexuologicka ambulance PRODROMOS s.r.o.

9:30-11:00 Prenatalni diagnostika
Calda P., Koudova M.

9:30-9:40 Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR

Sipek A. jr.**3, Gregor V.**, Sipek A.>** Klaschka J.%, 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 Gstav, Praha
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9:40-9:55 Soucasny stav a vyhlidky éeského porodnictvi
Calda P.

Centrum fetalni mediciny, Gyn.-Por. Klinika 1. LF UK a VFN, Praha

9:55-10:10 Validace kontingentniho NIPT screeningu

Koudova M., Stejskal D., Smetanova D., Bittéova M., Trkova M.,
Zembol F.

GENNET s.r.o., Praha



10:10-10:20

10:20-10:30

10:30-10:40

10:40

10:45-11.00

11:00-12:30

11:00-11:05

11:05-11:10

11:10-11:30

11:30-11:40

Fetalni hypertrofie nadledvin jako marker CAH

Hasch M.*?, Cesakova M.

1. Ferticare SE
2. Gynekologicko-porodnicka klinika FN Plzen

Vyznam pitvy plodu v diagnostickém algoritmu vzacnych
onemochéni

Harkova V.* Doubkova D.}, Jezové M.?, Kopacdek L.3, Paszekové H.4,
Handrychovéa N.°

1. Prediko s.r.o., Zlin

2. Ustav patologie FN Brno, Brno

3. Odd. patologie Uherskohradist'ska nemocnice a.s., Uherské Hradisté
4. GHC Genetics, s.r.o., Praha

5. Laboratore AGEL a.s., Novy Ji€in

PacBio Revio a Onso, nové vysoce presné sekvenatory pro
dlouhé a kratké cteni

Pacalt O.

3GENES

Moderovana diskuse (Slido)

Prestavka (kava)

Oficiality a varia

Subrt .., Sipek A. jr.

Slavnostni predani Cestné medaile
Subrt I. Sipek A. jr.

Vybor SLG CLS JEP

Publikaéni soutéz SLG CLS JEP - vyhlaseni vysledku za rok 2023
Sipek A. jr., Subrt |.

Vybor SLG CLS JEP

Vitézna prace — Publikacni soutéz 2023

Aktualni informace za vybor SLG CLS JEP

Koudova M.
Vybor SLG CLS JEP



11:40-11:50 Projekt Genome of Europe a Konference DNA diagnostiky 2024

Pospisilova 8.3,

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

11:50-12:00 Konsenzus v reportovani vysledkli onkogenetického vySetieni a
doporuceni klinické péce o nosi¢e zarodeénych mutaci v klinicky
relevantnich nadorovych predispoziénich genech

Kleiblova P.*?, Novotny J.2, pracovni skupina onkogenetika

1. Laboratof onkogenetiky, Ustav lékaiské biochemie a laboratorni diagnostiky 1.
LF UK a VFN v Praze
2. Ustav biologie a Iékaiské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze

12:00-12:10 Velké jazykové modely (ChatGPT) a jeho vyuziti v genetice.
Hynek M., Calda P.

Centrum fetalni mediciny KGPN VFN a 1. LF UK v Praze
GENvia s.r.o., Praha
GynFem s.r.o, Praha

12:10-12:20 r'WGS - pilotni projekt

Rédling R.> Kasny M.X, Brzori 0.2, Satrova M.*?, Kvapil P.?, Macek
M.3
1. Institute of Applied Biotechnologies, Praha

2. GeneTiCA s.r.o., Praha
3. Ustav biologie a Iékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

12:20 Moderovana diskuse (Slido)
12:30-13:30 Prestavka (obéd)
13:30-15:00 Lékarska genetika v ambulanci i laboratofi |

Zemanova Z., Havlovicova M.

13:30-13:40 Incidence gastroschizy v Ceské republice

Sipek A.1*2* Gregor V.*?, Sipek A. jr.*®, Klaschka J.°, Maly M.%’

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

. Ustav lékaiské 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 Gstav, Praha
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13:40-13:50

13:50-14:00

14.00-14:10

14:10-14:20

14:20-14:30

14:30-14:40

14:40-14:50

Externi kontrola kvality klinickych konzultaci — prezentace
vysledkil ULG FNOL v roce 2022.

Curtisova V.*?, Vrtél R.1?

1. Ustav Iékaiské genetiky, Fakultni nemocnice Olomouc
2. Univerzita Palackého v Olomouci

Souhrn vysledk z let 2020-2023 pro dédi¢né periferni neuropatie:
vysSetieni u vice nez 900 pacientt

Lagsuthové P.*?, Uhrové Mészéarosové A.', Safka Brozkovéa D.*,
Musilova A.}, Sedlackova, L.}, Jencik, J.*, Krejsikova J.*, Stanclové
D.!, Mazanec R.3, Potoékova V.2, Baumgartner D.3, Vigkova E.*,
Lauerova B.°, Krsek P.°, a Haberlova J.°

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

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

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

4. Neurologicka klinika LF MU a FN Brno

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

Meier - Gorlin syndrom

Punova L., Curtisova V.

Ustav Iékaiské genetiky, Fakultni nemocnice Olomouc

Fragilni X - vyznam stanoveni poc¢tu trirepetic v ramci PGT-M

Weisova K., Navratil R., Kubi¢ek D., Horriak M., Brozek R., Blahutova
D., Valentova E., Dufkova K., Vesela K.

Repromedas.r.o., Brno

PGT-M u pacientt v riziku Huntingtonovy choroby, nebo jinych
autosomalné dominantnich onemocnéni s pozdnimi projevy

Horék J., Racochova E., Koudova M., Stejskal D.

GNTlabs by GENNET, Praha

Co mézeme urobit’ viac pre Vasu DNA diagnostiku?

Kutlikova L.

PentaGen

Sekvenacni technologie MGI - nanokouli na sekvence
Lnénicka P.

Altium International s.r.o.



14:50 Moderovana diskuse (Slido)

15:00-15:20 Prestavka (kava)
15:20-17:00 Lékarska genetika v ambulanci i laboratofi Il

Kotlas J., LisSka F.
15-20-15:30 Studie BabyFox: diagnosticka a klinicka vyuzitelnost rapidniho

celogenomového sekvenovani u novorozencu a détskych
pacientli na jednotkach intenzivni péce v Ceské republice

Slaby O.!, Slab& K., Macek M.*

1. CEITEC a Biologicky ustav LF MU, Brno

2. Pediatricka klinika, LF MU a Fakultni nemocnice Brno

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

15:30-15:40 Kdyz nas dozene minulost, aneb pro¢ je dulezité dlouhodobé
sledovani pacientl se vzacnym onemocnénim

Vickova M. a kolektiv

Ustav biologie a lékaFské genetiky 2. LF UK a FNM

15:40-15:50 Patogenni varianta n.37C>T v MIR204 zpuUsobuje retinalni dystrofii
s ¢asnou manifestaci, variabilné asociovanou s kolobomem
duhovky, presenilni kataraktou a vrozenym glaukomem

Liskové P.*?, Jedlickova J.*, Vajter M.>? | Bérta T.2, Kousal B.?, Mare$
J.*, Fichtl M.?, Dud'akové L.*

1. Klinika pediatrie a dédiénych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN Praha

2. O¢ni klinika 1. LF UK a VFN Praha

3. Ustav histologie a embryologie, Lékarska fakulta, Masarykova univerzita
4. O¢ni klinika déti a dospélych UK 2. LF a FN Motol v Praze

15:50-16:00 Studie vyuziti gDNA izolované ze slin pro potieby populaéni a
klinické genomiky— vyuziti validovanych WGS a WES protokolu

Kvapilova K.2, Misenko P.%, Radvanszky J.>**® Ondrej B.?, Budis J.
387 Gazdarica J.*®’, Pos 0.*°, Korabecna M.?, Kasny M.*°, Szemes
T.3%8 Kvapil P.?, Paces J.**°, Kozmik z.**

1. Charles University, Faculty of Science, Prague

2. Institute of Applied Biotechnologies a.s., Prague

3. Geneton s.r.o., Bratislava, Slovakia

4 Institute of Clinical and Translational Research, Biomedical Research Centre,
Slovak Academy of Sciences, Bratislava, Slovakia

5. Department of Molecular Biology, Faculty of Natural Sciences, Comenius
University, Bratislava, Slovakia

6. Comenius University Science Park, Comenius University, Bratislava, Slovakia
7. Slovak Centre for Scientific and Technical Information, Bratislava, Slovakia
8. Institute of Biology and Medical Genetics, First Faculty of Medicine, Charles
University and General University Hospital in Prague



16:00-16:10

16:10-16:20

16:20-16:30

16:30-16:40

16:40-16:50

9. Department of Botany and Zoology, Faculty of Science, Masaryk University,
Brno,

10. Institute of Molecular Genetics of the Czech Academy of Sciences,
Laboratory of Genomics and Bioiformatics, Prague,

11. Institute of Molecular Genetics of the Czech Academy of Sciences,
Laboratory of Transcriptional Regulation, Prague,

(Re)analyza NGS dat: zkuSenosti ze zahrani¢ni staze

Ryba L.}, Prchalové D', Bendova S., Vickové M.*, Haviovicova M.*,
Tesner P.%, Viyhnélkové E.*, Holubové A.', Kremlikové Pourova R.%,
Malikova M.}, Balaséakova M.}, Lag$uthova P.2, Hancarova M.

1. Ustav biologie a lékarské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha
2. Neurogeneticka laborator, Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol,
Praha

Ceska kohorta pacientti s Bardetovym-Biedlovym syndromem

Huranova M.}, Lonikovéa P.%, Maskova K.}, Niederlova \*, Malikovéa
M.2, Havlovicova M.?

1. Laboratof adaptivni imunity, Ustav molekularni genetiky AV CR
2. Ustav biologie a Iékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol

Geneticka heterogenita a fenotypova variabilita u dédi¢énych
nadorovych syndromu - kazuistiky

Schwarz M.}, Fiser M.}, Krulisova V.2, Michalovské R.?, Paszekova H.?,
Vickova Z.2

1. PRENET - prenatalni diagnostika a genetika, Laboratore Iékarské genetiky
s.r.o., Pardubice
2. GHC Genetics, s.r.o0., Praha

Odhalme neviditelna mista genomu s technologii optického
mapovani — nase zkusenosti na Moravé

Bezdékové Fillerova R., Vallova V.?, Rezny D.2, Kotaskové J.2,
Jaro$ova M., Dihel M.}, Kvapil P.*

1. Institute of Applied Biotechnologies, Olomouc

2. Oddéleni genetiky a molekularni biologie, Ustav experimentalni biologie, PiF
MU a FN Brno

3. Centrum molekularni biologie a genetiky, Interni hematologicka a onkologicka
klinika, FN Brno

Vyznamny vliv indexu télesné hmotnosti pfi klastrovych
analyzach 3D modelt obliceje déti s poruchou autistického
spektra

Moslerové V., Schwarz M.*?, Geryk J.!, Havlovicova M.,*., Mihulové
M.}, Turnovec M., Ryba L.}, Martinkové J*, Macek M jr.}, Palmer R.2,
Kocandrlova K.**, Veleminska J.*

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

2. PRENET - Laboratore Lékarské Genetiky s.r.o., Pardubice

3. Faculty of Science and Engineering, Curtin University, Perth, Australia
4. Katedra antropologie a genetiky ¢lovéka, PfF UK, Praha



16:50 Moderovana diskuse (Slido)

17:00 Zakoncéeni konference

Posterova sekce
Uskali genetického poradenstvi ve vylouéenych lokalitach

Ptacnikova N., Kremlikova Pourova R.

Ustav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FNM

Vysetieni komplementarni DNA pfinasi zajimavé nalezy variant sestiihu mRNA

Viaskova H., Storkédnova G., Hnizdové Bouckova M., Stolnaia L., Wiederlechnerova H.,
Peskova K., Kozich V.

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

Zachytnost genetickych pfricin abortu v tkani potracenych plodu

Friedova N.**3 Langova M.**, Tajtlova J.*, Gregor V.**, Sipek A.***, Kejkulova R.,
Maskova S.*

1. Oddéleni lIékarské genetiky Fakultni Thomayerovy nemocnice, Praha
2. Ustav biologie a lékafské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha

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

4. Ustav lékarské genetiky, 3. LF UK, Praha

Celoexomové sekvenovani v diagnostice vzacnych onemocnéni

Langovéa M.'?, Tajtlova J.*, Kejkulové R.", Vitkova M.*, N. Friedové N.*, BroZova K.?

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

Vyuziti metody array-CGH u pacienti s mentalnim opozdénim a autismem.

Fiser M., Skalicka S., Kucerova H., Schwarz M.

PRENET - prenatalni diagnostika a genetika, Pardubice.
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. Ondiej Seda, Ph.D., 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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