Pracovni den Spolecnosti lIékarské genetiky
Ceské 1éka¥ské spole¢nosti J. E. Purkyné

Kaprasitiv den: Klinicka genetika
Velka posluchirna Purkyiova tstavu, Albertov 4, Praha 2, 18. inora 2015

Uvodni slovo 9.00-9.10
Doc. MUDr. Milada Kohoutova, CSc.
Ustav biologie a lékarské genetiky 1. LF UK a VFN
Blok 9.10-9.40: 10 minut pro kazdou ptednasku +10 minut spole¢né diskuze 9.10-9.40
1. | Vrozené chromosomové aberace v CR v obdobi 1994-2013 9.10-9.20
V. Gregor, A. Sipek
2. | Mezinarodni den vrozenych vad 9.20-9.30
A. Sipek Jr., V. Gregor, J. Hora¢ek, A. Sipek
Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFEN, Praha; Oddéleni lékaiské genetiky
Thomayerova nemocnice, Praha; Oddéleni iékarské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha; Gennet,
s.r.o., Centrum lékarské genetiky a reprodukcni mediciny, Praha; Ustav obecné biologie 3. LF UK,
Praha
3. | Prenatilni diagnostika Downova syndromu v CR. Jsou rozdily podle véku téhotné? 9.30-9.40
A. Sipek , V. Gregor, A.Sipek jr., O. Vencalek
Oddéleni lékarské genetiky Thomayerova nemocnice, Praha; Oddeéleni lékarské genetiky
Sanatorium Pronatal, Praha; Ustav obecné biologie a genetiky 3. LF UK, Praha; Institut
postgradudiniho vzdélavani ve zdravotnictvi, Praha, Katedra Iékarské genetiky;, Ustav biologie a
lekarské genetiky, 1. lékarska fakulta University Karlovy a Vseobecna fakultni nemocnice, Praha,
Katedra matematické analyzy a aplikaci matematiky, Prirodovédecka fakulta Univerzity Palackého,
Olomouc
4. | Analyza aneuploidii detekovanych v ramci PGD monogennich chorob metodou 9.50-10.00
Karyomapping
J. Horak, M. Hornak, E. Oracova, P. Travnik, K. Vesela
Repromeda s.r.o., Brno
Blok 10.15-10.55: 10 minut pro kazdou piednasku +10 minut spoleéné diskuze 10.15-10.55
5. | Neinvazivni prenatalni testovani aneuploidii — cfDNA test 10.15-10.25
I. Maresova, S. Horackova, M. Hynek, F. Zembol, D. Stejskal, M. Putzova
Gennet, Centrum pro fetalni medicinu a reprodukcni genetiku, Praha
6. | Distribuce volné DNA v plasmé téhotnych — neinvazivni prenatalni testovani aneuploidii 10.25-10.35
M. Hynek, F. Zembol, M. Putzova, I. MareSova, S. Horac¢kova, D. Stejskal
Gennet, Centrum pro fetalni medicinu a reprodukcni genetiku, Praha.
7. | Postaveni NIPT ve screeningu aneuploidii v roce 2015 10.35-10.45
P. Calda, M. Novotna
Centrum fetalni mediciny a ultrazvukové diagnostiky VFN a 1. LF UK Praha
8. | Neinvazivni stanoveni pohlavi a RhD plodu z matefské krve 10.45-10.55
A. Hofinek, E. Pazourkova, I. Svobodova, M. Novotn4, P. Calda, M. Korabe¢na, K. Vesela,
A. Baxova, S. Pospisilova
Ustav biologie a lékarské genetikyl.LF UK a VEN, Albertov 4, 128 00 Praha 2
Piedani Cestnych Clenstvi Spolecnosti 1ékarské genetiky 11.05-11.20
Prestavka — obcCerstveni 11.20-11.40
9. | Array v prenatalni cytogenetické diagnostice — jak dal? 11.40-11.50
J. Horacek, M. Trkova, V. Be¢varova, L. Hnykova, H. Hroncova, M. Putzova, D. Stejskal
Gennet, s.r.o. Kostelni 9 Praha 7
10. | Prinos molekularné-cytogenetickych vysetieni pri revizi starSich pripadii neobjasnéné 11.55-12.05
mentalni retardace
A. Santava, M. Trkova, J. Srovnal, J. Santavy
BIOMEDREG Olomouc; GENET Praha; Poradna pro geneticky rizikové rodiny Olomouc
11. | NasSe zkuSenosti s arrayCGH. 12.10-12.20
M. Téthova, M. Fiser, P. Kajanova, S. Slégrova, M. Krkavcové, A. Baxova
Genvia,s.r.o., Praha 2; UBLG 1. LF UK a VFN, Praha
12. | Poruchy beta oxidace mastnych kyselin — co nového prinesl novorozenecky screening? 12.25-12.35
P. Jesina, P. Chrastina, E. Hruba, M. Pavlikova, H. Vlaskova, J. Sokolova, D. Friedecky,
V. Smolka, T. Adam, T. Honzik, V. Kozich
Ustav dédicnych metabolickych poruch, Vieobecnd fakultni nemocnice v Praze a 1. VFUK;
Laborator dedicnych metabolickych poruch, Fakultni nemocnice Olomouc a LF Univerzity
Palackého v Olomouc
13. | VySetieni kardiomyopatii pomoci NGS 12.40-12.50

L. Piherova, H. Hartmannova, V. Stranecky, K. Hodanova, N. Ptdkova, V. Melenovsky, A.
Krebsova, M. Kubanek, T. Palecek, M. Macek Jr, S. Kmoch
Ustav dédicnych metabolickych poruch, 1. LF UK




14.

Klinicky dopad NGS a kardiogeneticka péce v IKEM

A. Krebsova, M. Kubanek, N. Ptakova, L. Piherova, V. Stranecky, V. Melenovsky, J. Kautzner,
M. Macek Sr., M. Macek Jr.

IKEM, Klinika kardiologie, Praha; UBLG, FN Motol, Praha; UDMP, 1. LF UK, VFN, Praha

12.55-13.05

15.

Vyskyt mutaci genu PALB2 v Ceské republice u pacienti s nadorovym onemocnénim
M. Janatova, M. Borecka, P. Pohlreich.
Ustav biochemie a experimentadlni onkologie, 1.LF UK

13.10-13.20

16.

Klinicka hodnoceni vysledkii testovani panelii gentii u dédi¢nych onkologickych onemocnéni
L. Foretova, M. Navratilova, M. Svoboda, E. Machackova
Oddéleni epidemiologie a genetiky nadoru, Masarykitv onkologicky ustav, Zluty kopec 7, Brno

13.25-13.45

17.

Panelové sekvenovani nové generace v diagnostice hereditarnich nadorovych syndromi
Z. Kleibl
Ustav biochemie a experimentdlni onkologie Univerzita Karlova v Praze, 1. LF UK

13.50-14.00

18.

Nova fada produkti pro NGS
K. Fridrichova
PentaGen

14.05-14.15

19.

Sequence Capture Epi a RNA
P. Lnénicka
Roche s. .r. 0.

14.15-14.25

Prestavka — oblerstveni

14.25-14.50

20.

Vitézna prace soutéze SLG o nejlepsi publikaci za rok 2014:

Gain-of-function mutations of PPM1D/Wipl impair the p53-dependent G1 checkpoint
P. Kleiblova

Ustav biochemie a experimentdlni onkologie, Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK

14.50-15.10

21.

Genetické pri¢iny nesyndromové hluchoty u pacientii v Moravskoslezském kraji

P. Tvrda, P. Plevova, P. Turskd, B. Kantorova, P. Vojta, E. Mrazkova, D. Gre¢malova, A.
Gtegofové, A. Hladikova, E. Silhdnova, N. Dvoiackova

Oddéleni lékarské genetiky, FN Ostrava

Ustav molekuldrni a translacni mediciny, LEM pri DK LF UP a FN Olomouc

Ustav epidemiologie a ochrany veiejného zdravi, LF OU Ostrava

15.05-15.15

22,

Kleidokranialni dysplazie a mutace RUNX2 v CR: 1 rodina a dva sporadické p¥ipady
F. Liska, B. Chylikova, A. Baxova
Ustav biologie a lekarské genetiky 1. LK UK a VFN

15.20-15.30

23.

Exost6zova choroba — fenotyp pacientky s ojedinelym typom mutacie v EXT1 géne

D. Durovéikova, E. Huraj, I. Rybar, J. Juraj

Klinika lekarskej genetiky SZU a UNB, Bratislava, Ortopedicka klinika DFNsP, Bratislava;
Narodny ustav reumatickych chorob, Piestany Gendiagnostica

15.35-15.45

24,

Harboyaniv syndrom
P. Liskova )
Laborator biologie a patologie oka - Ustav dédicnych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK

15.50-16.00

25.

Beckwith-Wiedemann syndrom, kazuistika, pro¢ je dileZita ¢asna diagnostika a sledovani?
A. Puchmajerova, A. Kiepelova, 1. Balas¢ak, K. Svojgr, M. Rygl, R. Kodet, M. Havlovicova, M.
Macek jr.

UBLG FN v Motole a 2. LF UK, Praha

16.05-16.15

26.

Peeling skin syndrom jako diferencialni diagnéza epidermolysis bullosa simplex

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

Oddéleni lékarské genetiky FN Brno, Détska kozni ambulance FN Brno; Centrum molekularni
biologie a genové terapie FN Brno, Ustav ochrany a podpory zdravi LF MU

16.20-16.30

27.

LHON/MELAS piekryvny syndrom
H. Koléafova
Klinika détského a dorostového lékarstvi 1. lékarske fakulty a VSeobecné fakultni nemocnice v Praze

16.35-16.45

28.

Rubinstein—Taybi syndrom — dlouha cesta k diagnéze
MUDr. V. Curtisova
FN Olomouc

16.50-17.00

29.

Stanoveni methylace H19 A KCQN1 u nefroblastomii, feochromocytomii a paragangliomu
pomoci MLPA techniky

A. Vicha, T. Vosecka, P. JenCova, Z. Musil, T. Zelinka, J. Duskova, R. Kodet, J. Malis, K. gvoj ar
Klinika détské hematologie a onkologie, 2. LF UK a FNM; Ustav lékai'ské biologie a genetiky, 2. LF
UK a FNM; Ustav lékaiské biologie a genetiky, 1. LF UK a VFN; 3. interni klinika, 1. LF UK a
VEN; Ustav patologie 1. LF UK a VFN; Ustav patologie a molekuldrni mediciny, 2. LF UK a FNM

17.05-17.15

30.

Prognosticky vyznam NOTCH1 mutaci u chronické lymfocytarni leukemie

B. Kantorova, J. Malc¢ikova, V. Navrkalova, K. Plevova, M. Borsky, J. Smardova, E. Diviskova,
M. Trbusek, O. Alexandra, Y. Brychtova, M. Doubek, J. Mayer, S. Pospisilova

Centrum molekularni biologie a genové terapie, Interni hematologickd a onkologicka klinika
Fakultni nemocnice Brno,; Stredoevropsky technologicky institut (CEITEC), program Molekularni
medicina, Masarykova Univerzita Brno, Ustavpatologie, Fakultni nemocnice Brno

17.20-17.30




