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Program konference

Ctvrtek 19. listopadu 2015

Privitani
Editace genomu - genova terapie na dosah ruky?
Prof. RNDr. Michal Zurovec, CSc. (Ceské Budgjovice)

Hereditarni ma lignity

CZECANCA: sekvenaCni panel pro hereditarni malignity
Soukupova J., Zemankové P., Janatova M., Hojny J., Kleiblova P., Stolafova L, Zdafilova K.,
Boreckad M , Kleibl Z. (Praha)

Klinicka analyza hereditarnich malignit - zkuSenosti snovym NGS panelem CZECANCA
Lhota F., Cerna L., Honysovéa B., Zembol F., Stejskal D., Koudova M., Bittbova M , Pulzova M.
(Praha)

Analyza alteraci genu CHEK2 u BRCA1/2 negativné testovanych rizikovych pacientl s
karcinomem prsu a ovaria

Kleiblova P, Lhota F, Hojny J, Stolafova L, Zeméankové P. Janatovd M, Boreckd M, Zdafilova K
Soukupova J, Kleibl Z (Praha)

Hodnotenie klinického dopadu variant identifikovanych v génoch BRCA1 a BRCA2 pomocou
MPS

M. Jamkova, R Kratochvilova, H. Synkova, M. Godeva, R Vodicka, R Slavkovsky, R Vrtél
(Olomouc)

DNA varianty s neznamym klinickym efektom alebo ¢aro nechceného.
M. Konecny, L. DoleSova, O. Hamidova, L. Vavrova, K. Zavodna, J. Markus (Bratislava)

Prestavka

Kazuistiky Zen s hereditarnim karcinomem prsu v mladém véku

Stahlové Hrabincova E., Machackova E., Hazova J., Vasickova P., Foretova L. (Brno)

VeRté gendmové prestavby identifikované v slovenskej HBOC populacii: kompletna delécia
génu BRCA1

L. DoleSova, M. Konec¢ny, K Zavodna, O. Hamidova, Valachova, V. Repiska. D. Bohmer
(Bratislava)

Lynchlv syndrom okem patologa.
J. Stehlik, 0. Daum, T. Vanécek (Plzen)

Evaluation of somatic MUTYH gene mutations in a cohort of patients with sporadic colorectal
cancer
M. Urbanova, M. Schneiderovd, P. Vodicka, P. Bendovéa (Praha)

Prenatéalni / preimplantac¢ni diagnostika

PGD karyomapping s pfimou detekci mutace u pacienttl bez rodinné historie vzacného
onemocnéni
J. Horak, M. Hornak, M. PeSakova, P. Travnik, K. Vesela (Brno)
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NGS prinasSi vysit citlivost a spolehlivost preimplantacni genetické diagnostiky
chromozémovych aberaci
Horndk M., Horak J., Kubi¢ek D., Tauwinklova G., Travnik P., Vesela K (Brno)

Kombinace genomickych metod odhaluje skute€nou genetickou pfiCinu bilaterarni katarakty u
dvou prenatalné vysetfenych plodu.

M. Trkova, M. Hynek, L. Duddkovéa, M. Hlozanek, V. Becvarové, D. Raskova, A. J Hardcastle, P.
LiSkova (Praha)

cfDNA test * screening distribuce volné DNA v maternalni plazmé
Horackova S., MareSova |., Zembol F., Vavrova J., Stejskal D., Hynek M., Pulzova M. (Praha)

Vyuziti volné Fetalni DNA Kk neinvazivnimu skriningu aneuploidii - limitace a Gskali.
D. Nikulenkov Grochovéa, M. Hiemerova, J. Kadlecova, |. Grochova, A. Michenkova, M. Hornak, P.
VlaSin (Brno)

Neinvazivni stanoveni fetalniho RhD faktoru metodou droplet digital PCR
I. Svobodové, E Pazourkova, A. Hofinek, M. Novotna, P. Calda, M. Korabe¢na (Praha)

Obeéd

Satelitni sympé6zium f. GeneTiCA - konferenéni sél SVET

NGS Bioinformatické feSeni pro diagnostické laboratore
Petr BroZz (Praha)

Molekularni diagnostika nadori

Molekularni a cytogeneticka analyza se zachytem minoritni mutace genu BRAF u uvealniho
melanomu
L. Stanék, Z. Musil, M. Vocka, M. Hasch, L. Riegelovd, P. Tesafov4, L PetruZzelka (Praha)

Correlation of PIK3CA mutations with clinicopathological features in breast cancer
Kubova B., Simova J., Uvirova M, Zmolikova J., Pitronova S., Bravencova Z., Tomaskova H.r
Urbanovska ., Kaldbova L., Konvalinka D., M&ch R., Ziak D., Ondru3ek R., Zebrakové .,
Hopenstokova A., Mazurova J., Dvorackova J. (Ostrava)

Molekularni diagnostika anaplastického velkobunééného lymfomu
Markéta Kalinova. Lenka Krskov4, Irena Hilska, Jaroslava Fejfarkova. Marcela Mrhalova, Edita
Kabitkova2, Roman Kodet (Praha)

Volné mikroRNA v mocijako neinvazivni markéry pro diagnostiku nadoru mocového
méchyre.

M. Korabe€nd, A. Hofinek, A. Brisuda, S PospiSilova, E. Pazourkova. V. Soukup. J Hrbacek, O.
Capoun, |. Svobodova, J. Mare§, T. Hanug, M. Babjuk (Praha)

Molekularni diagnostika nadoru mékkych tkani
Krskova L., Kalinova M., Mrhalova M., Hilska |., Fejfarkova J., Kokoskové A., Kodetova D., Kodet R
(Praha)

Exprese cytochrom( P450 u primarnich jaternich nadort

Nekvindova J, Mrkvicova A, Soucek P, Anzenbacher P, Vrbacky F, Slaby O, Kiss I, Palicka V (Hradec
Kralové)

Diagnostika onkomarkert pomoci NGS

P. Horéak (Kladno)

Analyza molekularnich markérd v bioptickych vzorcich ziskanych béhem endoskopické
sonografie u pacientl s adenokarcinomem slinivky
T. Halkova, B. BelSanova, B. Bunganic, M. Zavoral, M. Minarik. L. BeneSova (Praha)
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Soudasné moznosti vySetfovani tekuté biopsie (liquid biopsy) u Sesti typd nadorovych
onemocnéni

L BeneSov4, B. Belsanova, T. Halkova, B. Gal, M. PeSek, J. Hoch, L Petruzelka, M. Ryska, M.
Zavoral, M. Minarik (Praha)

Systém pro detekci somatickych mutaci s nizkou frekvenci za pouziti molekularniho
barkédovani
I. Kubikovd, Z. Halbhuber (Praha)

Pfestavka

Extrahumédnni genom, Vrozenda onemocnéni |

Vyvoj gPCR metody pro identifikaci toxigennich kmen Vibrio cholerae
M. Pospiskova, D. Vanék. Z. KroCova a M. PospiSek (Praha)

Jak chytnout HPV aneb oteviené otazky HPV DNA diagnostiky
Jansova E., Baryal A., Dolezalovéa P., Dendis M. (Brno)

Klinicka praxe ve stinu technologie
P. HloZzek, M. Dendis (Brno)

Polymorfizmus p.Val66Met v genu BDNF u pacientl s asnou formou Alzheimerovy choroby
Walczyskova S., Hilscherova ~ Ressner P., Silhanova E. (Ostrava)

Mutace v 8 malych genech spojovanych sdédi¢nou hluchotou nejsou €astou pfi€inou ztraty
sluchu v €eské populaci

S. Markova. D. Safka Brozkova, A. Meszarosova, J. Neupauerova, P.La3Suthova, D. Groh, G
Kre€kova, P. Seeman (Praha)

Dédi¢na neuropatie CMT v dlsledku de-novo mutace v GNB4 genu u prvniho ¢eského pacienta
zjiSténa pomoci celoexomového sekvenovani- dosud tfeti popsana rodina potvrzuje kauzalitu
genu .

P. Seeman. P. LasSuthova. D. Safka Brozkova. M. Krltova, J. Neupauerova. D. Stanék. P Dfimal,
R Mazanec (Praha)

Spektrum mutaci v MECP2 genu u Geskych pacientd s Rettovym syndromem a Rett-like
fenotypem

D. Zahorakova, A. Baxova, P. Lelkova, A. Puchmajerova, V. Gregor, M. Langova, M. Magner, A
Zumrova, P Martasek (Praha)

Vliv genotypu CYP2C19 na riziko recidivy ischemické CMP pfi 1éCbé klopidogrelem
Mat'oSka V, Kumstyfova S. Kaplan V, Lacinova Z, Fischerova L, Magerova H, Frydmanova A,
Sramek M, Paulas Schwabova J, R(zickova T, Sarbochova |, Taborsky L, Tomek A (Praha)

Jak Skrhola k rezistenci na klopidogrel pfisel
Prekvapeni organizator (Ceské Budgjovice)

SpoleCensky vefer - restaurace VEDUTA

Patek 20. listopadu 2015

Vrozena onemocnéni Il

Automated solutions from Hamilton Robotics in genomic workflows
Andras Dékany (Praha)

Automaticky izolator NK MagCore SUPER
SklenafF M (Praha)
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Molekularné geneticka analyza u pacientd strichorhinofalangealnim syndromem
Solc R, Klugerova M., Hirschfeldova K., Baxova A., Kuklik M. (Praha)

Exostova nemoc 1. a 2. typu, trichorhinofalangeéalni syndrom 1. a 2. typu, kontigové syndromy
M. Kuklik (Praha)

Dédicné mnohocetné exostézy: klinickd, radiodiagnosticka a molekularni charakteristika tFi
rodin
Medek K., Kytnarova J., Ondruskova N., Tesafova M., Hansikova H., Zeman J. a Honzik T. (Praha)

Diagnostika neurofibromatézy - kazuistiky
J. Stika, V. Hofinova (Praha)

DNA diagnostika neuromuskularnich nemoci
Hrubd Z., Stehlikova K., Skalova D,, Fajkusova L. (Brno)

Genetic causes of mitochondrial disorders in three Czech patients with cytochrome c oxidase
deficiency and haematological disturbances

Vondrackovéa A., Kratochvilova H., Dvordkova V.. Stranecky V., Berankovéa K., Rozsypalova E.,
Docekalova Zajicova D., Honzik T., Hansikova H., Zeman J., Tesafova M. (Praha)

VyuZziti in house NGS sekvenace a lon-Ampliseq Designéru v molekularni diagnostice Peutz-
Jeghers syndromu

Ruszovéa E., Tacheci ., Svorcova M ., Fridrichova P., Solafova P., Senkefikova M. (Hradec Kralové)

Masivné paralelni sekvenovani panelu 97 gent u 47 &eskych pacientd stézkou epilepsii a
epileptickou encefalopatii - pfevaha de novo mutaci

LasSuthova, P.; Safka BroZkova, D.; Stérbova, K.; VIckova, M.; Krlitova, M.; Neupauerova, J.,
Seeman, P. (Praha)

Prestavka

Vrozena onemocnéni Il

Molekularna genetika, fenotypova variabilita a genotypova predikcia responzivnosti
tetrahydrobiopterinu u slovenskych pacientov sfenylketonGriou

E. Polak, A. Ficek, J. Radvanszky, A. Soltysova, O. Urge, E Cmelova, D. Kantarska, L. Kadasi
(Bratislava)

MoZzna korelace mezi zménou délky leukocytarnich telomer a zménou Zivotniho stylu
Suchéanek P., Dlouh& D., Lanska V., Mrazkova J., Houdkova R., Hubacek J.A. (Praha)

"Bé&zn4" FH mutace v genu pro LDL receptor - charakteristika nositell z populaéniho vzorku.
Hub4cek J.A., Fellnerovd A., Dlouh4 D., Adamkova V. (Praha)

Mutace v genech ovliviiujicich spermiogenezi savcl - moznosti vyuziti v laboratorni diagnostice
muzské infertility
F. Lidka, I. Hrdlicka, B. Chylikova, M. Dafkova, R Mihalova, K. Rezabek, M. Jank(, K. Vesela (Praha

Role DNA analyzy v diferencialni diagnostice autozomalné recesivni polycystické choroby
ledvin
L. Obeidova, V. Eliakova, J. V&elak, M. Skodova, M. Reznitkova, M. Kavec, J. Stekrova (Praha)

Molekularné-geneticka diagnostika optické atrofie typu |
Svecova S, Likova P., KuCerova Vidrova V., Trefilova E., Zajicova Do&ekalova, D., Magner M.,
Zeman J,, Honzik T., Tesafova M. (Praha)

MS-MLPA
A. Stefekova, Z. Capkova, P. Capkova (Olomouc)

NextGENe® a Geneticist Assistant- nové funkce v softwarovych nastrojich pro analyzu a
interpretaci NGS dat od Softgenetics
Zastéra J. (Praha)
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New lon AmpliSeq panels for inherited diseases - nové moZznosti cileného NGS ve vyzkumu
vzacnych onemocnéni
Ondfej Holena (Praha)

Obéd

Varia
EQA/PT v molekularni genetice
R. BrdiCka (Praha)

VYSLEDKY EXTERNIHO HODNOCENI{ KVALITY PRO VYSETRENI BUNECNEHO CHIMERIZMU ZA
ROK 2015

P. Hrabakova, K. Pegova, R Pferovska. S. Nadvornikova. M. Stafikova, D. Bfezinova, H. Cechova
(Praha)

Vyietfeni HLA pro diagnostiku celiakie - vyjadfovani vysledkd

M. Vrana, S. Nazarova, V. Siffnerova, R. Macnerova (Praha)

Imunogenetika - hrani¢ni obor souCasné mediciny a laboratorni praxe

Dobrovolna M., Ambriizova Z., Kolesar L3, Mrazek F., Slavéev A. (Praha)

Chyby pfi ur€ovani pfibuznosti a jejich nasledky

J. Drabek (Olomouc)

Inovace v databazi pracoviit Iékafské genetiky v Ceské republice
M. Turnovec(Praha)

Narodni registr vrozenych vad a nové hlaSeni geneticky podminénych a vzacnych onemocnéni
J. Jirova, M. Zvolsky, A. Sipek (Praha)

Standardizovana terminologie a kédovéani vzacnych onemocnéni
M Zvolsky, J.Jirova, A. Sipek (Praha)

Ukonceni konference



