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PROGRAM
CELOSTATNIHO SJEZDU LEKARSKE GENETIKY A 48. VYROCNi CYTOGENETICKE KONFERENCE
BRNO 23. - 24. 9. 2015

22. zaii 2015

18.00 - 19.00 Schiize vyborti Cytogenetické sekce Ceskoslovenské biologické
spolecnosti a Spolecnosti |ékarské genetiky a organizacniho vyboru
konference

19.00-21.00 Spolecna vecere

23. zari 2015
Sal Vinarska 5

8.00-9.00 Registrace (kava + obcerstveni)

9.00 - 10.00 SLAVNOSTNIi ZAHAJENI

Uvodni prednaska
Od hrachli Gregora Mendela k personalizované mediciné
Profesor RNDr. Vaclav Paces, Dr.Sc

10.00-11.15 NADOROVA CYTOGENETIKA
Predsedajici: M. Jarosova, Z. Zemanova

C-03 Chromothripsis a chromoplexis jsou zodpovédné za prestavby genomu nadorovych i
zarodecnych bunék

Michalova K, Zemanova Zl, Bfezinova J? a kolektiv

Centrum nadorové cytogenetiky ULBLD VFN a 1.LF UK Praha,

2 Ustav hematologie a krevni transfuze Praha



C-04 Zmény chromosomu 11 a funkcni analyza odpovédi na poskozenou DNA u CLL.
Jarogova M*, Raskova-Kafkova L%, Divoky V2, Prochazka V?, KrGizova L, Kriegova E3 Indrak K%,
Papajik T

'Hemato-onkologicka klinika FN a LF UP Olomouc,

2 Ustav biologie LF UP Olomouc, *Ustav imunologie FN a LF UP Olomouc

C-05 Komplexni karyotyp u nemocnych s CLL

Krdzova L, Holzerova M, MikeSova M, Dfimalova H, Urbanova R, Indrdk K, Papajik T, JaroSova
M

Hemato-onkologicka klinika FN a LF UP Olomouc,

C-06 Dicentrické chromosomy v buinkach kostni diené nemocnych s akutni myeloidni
leukémii

Sarova 1, Brezinova J? , Ransdorfova 5%, Zemanova Z*, Konvalinkovéa D?, Michalova K2
'Centrum nadorové cytogenetiky ULBLD VFN a 1.LF UK Praha,

2 Ustav hematologie a krevni transfuze Praha

C-07 Vzacny nalez vrozené aberace 46,X,dic(X;Y)(p22.3;p11.3)/45,X u nemocného s
primarni myelofibrosou

Pavlittova L}, 1zdkova S, Zemanova Z*, Vitovska K*, Malikova P?, Michalova K2
Centrum nadorové cytogenetiky ULBLD VFN a 1.LF UK Praha,

2 Ustav hematologie a krevni transfuze Praha, *> Oddéleni klinické hematologie IKEM

C-08 Vyznam ziskané uniparentalni disomie 17p ve vyvoji patologického klonu nemocnych
s MDS a deleci 5q

Svobodova K*, Zemanova Z*, Belitkova M? , Tichackova V!, Michalova K*?

Centrum nadorové cytogenetiky ULBLD VFN a 1.LF UK Praha,

2 Ustav hematologie a krevni transfuze Praha

11.15-11.45 Pfestavka (kdva + obcerstveni)

11.45-13.30 KLINICKA A VETERINARNI CYTOGENETIKA
Predsedajici: A. Oltova, M. Uvirova

C-09 Balancované prestavby aneb analyza rizik v laboratofi klinické cytogenetiky
Mihalova R, Sipek A, Valeridnova M , Kucerova H, Pexidrova M, Bobkova K
Ustav biologie a Iékarské genetiky VFN a 1. LF UK Praha

C-10 Soucasny vyskyt paracentrické inverze kratkych ramen chromosomu 2 u pacientky se
syndromem mikroduplikace 22q11.2 a rodovym vyskytem psychickych poruch

Vohradska P, Kovarova K, Jaklova R , Komorskova P, Subrt |

Ustav lékarské genetiky LF UK a FN Plzef



C-11 Cytogenetické vysetfeni para s poruchou plodnosti
Mikulikova E, Linkova V, Musilova P , Horak J, Hornak M, Vesela K
Laborator |ékarské a reprodukéni genetiky Sanatoria Repromeda, Brno

C-12 Neobvyklé nalezy chromosomovych prestaveb na OLG FN Brno — kazuistiky.
Hanakova M2, Nikolova P!, Vilémova M*, Makaturova E*, Kotrbové L}, Kagikova K*?,
Filkova™ H, Hladilkova E', Krmelova P*, Horackova L', Valaskova I%, Beharka R', Némeckova
J}, Gaillyova RY?

'0ddéleni Iékarské genetiky Fakultni nemocnice Brno,

’Lékarskd fakulta Masarykovy univezity Brno

C-13 Syndrom smiSené gonadalni dysgeneze — kazuistiky

Planetovd S, Stenglova DY, Slunéctkova O, Lodan P*, Mrkos D?, Hadravska $°
'Genetika Plzef s.r.o.

*Urologicka klinika FN Plzef

3Siklav Ustav patologie LF UK Plze

C-14 Analyza CNVs u pacientd s poruchami autistického spektra.
Capkova P! Curtisova V?, Srovnal J?, Beévarova V3, Trkova M3, Slavikova A
Ustav lékaiské genetiky, FN Olomouc

2Ustav molekularni a translaéni mediciny, LF UP Olomouc

GENNET, Praha

C-15 Uéinnost riiznych platforem DNA mikrocipG pfi vySetfovani déti s MR a vrozenymi
vyvojovymi vadami na OLG FN Brno v letech 2007-2015

Wayhelova M?, Mikuldgova A2, Kasikova K*, Vallova V2, Gaillyova RY Kuglik pl2
'oddéleni Iékatské genetiky FN Brno

’P¥irodovédecka fakulta MU, Brno

C-16 Komparativni analyza sam¢i meiozy u druhti ¢eledi Bovidae metodou
imunofluorescence a FISH

Vozdové M., Sebestova H., Frohlich J., Kubi¢kova S., Cernohorska H., Rubes J.
Oddéleni genetiky a reprodukce, Vyzkumny Ustav veterindrniho Iékarstvi, Brno

13.30-14.30 Obéd

14.30 - 15.30 PRENATALNI DIAGNOSTIKA
Predsedajici: V. Gregor, J. Santavy

C-17 Vysledky prenatalni diagnostiky vyvojovych vad v CR

Sipek A>3, Gregor V** Sipek jr. A*®, Horacek J*°

'Sanatorium Pronatal, Praha

20ddéleni lékaiské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

3Ustav obecné biologie a genetiky, 3. Iékarska fakulta University Karlovy, Praha
*Institut postgradudlniho vzdélavani ve zdravotnictvi, Praha, Katedra léka¥ské genetiky



>Ustav biologie a lékai'ské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha
6Gennet, Praha

C-18 Vysledky prenatalni diagnostiky chromosomovych aberaci v CR

Gregor VV** Sipek A¥*?, Sipek jr. A>°, Horagek J*°

'Sanatorium Pronatal, Praha

’0ddéleni Iékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

3Ustav obecné biologie a genetiky, 3. 1ékafska fakulta University Karlovy, Praha
*Institut postgradudlniho vzdélavani ve zdravotnictvi, Praha, Katedra Iékatské genetiky
>Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha

®Gennet, Praha

C-19 Prenatalni ndlez pericentromerické inverze chromozomu 3
Tesner P, Drabova J, Stolfa M, Novotnd D, Kocarek E.
Ustav biologie a Iékatské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

C-20 Rozdilné karyotypy monozygotnich dvojcat — prenatalni kazuistika
Gregorova Al Dolinkova M?, Silhanové E, Matura D?

'oddéleni Iékatské genetiky FN Ostrava

2Gynekologicko— porodnicka klinika FN Ostrava

15.30-16.00 Prestavka (kava + obcerstveni)
16.00 - 17.30 NOVE TECHNOLOGIE V PRENATALNIi A PREIMPLANTACNI
DIAGNOSTICE

Predsedajici: P. Kuglik, O. Scheinost

C-21 Vyuiiti NGS v preimplantacni diagnostice
Putzova M, Soldatova |, Zembol F, Maresova |, Horackova S
Gennet s.r.o, Praha

C-22 PGS aneuploidii a PGD translokaci v éfe next-generation sequencing
Horak J, Hornak M, Kubicek D, Oracova E, Travnik P, Vesela K
Laboratot |ékarské a reprodukéni genetiky Sanatoria Repromeda, Brno

C-23 Preimplantacni geneticky screening ,,druhé generace” ve spojeni s transferem
kryoprezervovaného embrya pfindsi zvyseni Sance na dosazeni téhotenstvi

Hrubd M, VIckova R, Hradecky L, Novakova P, Zemanova J, Zech NH,

IVF Zenter prof. Zech — Pilsen

C-24 P¥inos PGD pro studium segregace chromozomu béhem lidské meiézy
Hornak M, Horak J, Kubicek D, Kocur T, Oracova E, Travnik P, Vesela K
Laborator |ékarské a reprodukéni genetiky Sanatoria Repromeda, Brno



C-25 cfDNA test - screening distribuce volné DNA v maternalni plazmé
Horackova S, Maresova |, Zembol F, Vavrova J, Stejskal D, Hynek M, Putzovd M
Gennet s.r.o., Centrum lékarské genetiky a reprodukéni mediciny, Praha

Analyza volné fetalni DNA pomoci Xceed qPCR mastermixu
Valaskova |
Oddéleni lékarské genetiky FN Brno

One Seq — Comprehensive Target Enrichment Panel for Genome- Wide Copy number, LOH
and Targeted Mutations in ONE assay

Halbhuber Z

HPST s.r.o.

17.30-18.00 PLENARNI{ SCHUZE CYTOGENETICKE SEKCE CSBS
19.00 - 2.00 SPOLECENSKY VECER

24. zari 2015
Sal Vinarska 5

9.00-9.30 GENETIKA
Predsedajici: R. Gaillyova, P. Goetz

C-01 Gregor Johan Mendel z pohledu osobnosti Brna 2015
Gaillyova R
Oddéleni Iékarské genetiky FN Brno

C-02 Kdyz byla genetika reakéni pavédou, aneb co nam dal a vzal lysenkismus
Kocarek E
Ustav biologie a Iékarské genetiky 2. LFUK a FN Motol

9.30-11.00 MOLEKULARNI DIAGNOSTIKA I.
Pfedsedajici: L. Foretova, L. Fajkusova

Implementation and validation of NGS based routine diagnostics
Coiffic A
Sophia Genetics

C-26 Indikace ke genetickému testovani BRCA1/2 geni a panelové testovani
Foretova L, Navratilova M, Vasi¢kova P, Hazova J, Stahlova-Hrabincovda E, Machackova E
Oddéleni epidemiologie a genetiky nador(i, Masarykutv onkologicky ustav, Brno



C-27 Multigénova DNA analyza syndromu HBOC asociovanych génov v slovenskej
populacii: Neverending story?

Konecny M?, Doledovi L?, Milly M*, Hamidova 0%, Markus J?, Repiska V2
'0ddelenie lekarskej genetiky, Onkologicky Ustav sv. Alzbety, Bratislava

?Ustav lekdrskej bioldgie, genetiky a klinickej genetiky LF UK a UN Bratislava

C-28 Nové nebo vzacné typy dédicné neuropatie zjisténé u ¢eskych pacientd pomoci NGS
sekvenovani panelu vsech dosud znamych geni spojenych s dédi¢nou neuropatii

Seeman P, La$$uthova P, Safka Brozkova D, Krditova M, Neupauerova J, Meszdrosova-Uhrova
DNA laboratof, Klinika détské neurologie, 2.LF UK a FN v Motole, Praha

C-29 Diagnostika dédi¢né neuropatie CMT pomoci vySetieni panelu genti - HaloPlex
Safka Brozkova D, Lagduthova P, Kriitova M, Neupauerova J, Seeman P
DNA laboratof Kliniky détské neurologie, 2LF UK a FN Motol

C-30 Zmény poctu kopii v oblastech 3p26.3 a 8p23.1 ve vztahu k neuropsychickym
porucham

Be&vaiova V', DvoFatkova N?, Gregorova A? Stejskal D!, Kfetkova G, Hejtmdankova M?,
Trkova M?, Horacek J!, Santava A3, Vesela K*

'Gennet s.r.o. Praha

0ddéleni lékarské genetiky, FN Ostrava

3Ustav lékatské genetiky, FN Olomouc

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

Cilené obohacovani Roche Nimblegen Sequence Capture
Vohanka J
ROCHE s.r.o.

lon S5 - nova platforma pro targetované sekvenovani technologii lon Torrent.
Holeria O
Life Technologies Czech Republic

11.10-11.30 Prestavka (kdva + obcerstveni)

11.30-13.00 MOLEKULARNI DIAGNOSTIKA II.
Predsedajici: R. Vrtél, I. Valaskova

C-31 Hypofosfatazémie — molekuldrné genetické vysetfeni ALPL genu u pacienta s
predc¢asnou ztratou mlécné dentice

Hejnalova M?, Polendova DY, Pomahagova R%, Cernd M*, Komrskova P*, Subrt I
YUstav Iékaiské genetiky LF UK a FN Plzef

*Détska klinika LF UK a FN Plzert



C-32 Pendrediv syndrom a nesyndromova ztrata sluchu typu 4 (DFB4) v CR
Pourova RY, Malikova M*, Havlovicova M?, Kfepelova Al Jurov&ik M?, Katra R?, Astl J3
'Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

%Klinika usni, nosni a kréni 2. LF UK a FNM Praha

3Otorinolaryngologickai klinika 3. LF UK a UVN Praha

C-33 Analyza dat ze sekvenovani nové generace (NGS) — jaké nastroje lze vyuZit, jejich
porovnani a nase zkusenosti

Lassuthova P, Safka Brozkova D, Dfimal P, Seeman P

DNA laboratof, Klinika détské neurologie, 2.LF UK a FN v Motole, Praha

C-34 Molekularni diagnostika deficience lipoproteinové lipasy (LPLD), vybér pacientt
vhodnych pro genovou terapii (AAV1-LPL S447X )

Valaskova I', Kfizova J°, Gaillyova R', Sulc T3

'0ddéleni lékaiské genetiky FN Brno

’Mendlova univerzita, Brno

33, interni klinika, 1. ékaFska fakulta, Univerzita Karlova, Praha

Multiplicom NGS reSeni pro diagnostické laboratore
Dadakova E
GeneTiCA s.r.o.

Next-Gen sekvenovani - Nabidka sluzeb servisni laboratore
Vacha P, Luksan O
SEQme

Nové soupravy EliGene pro Next Generation Sequencing
Lochman J
ELISABETH PHARMACON spol. s r.o.

13.00 - 14.00 Obéd

14.00 - 15.45 KLINICKA GENETIKA |
Predsedajici: M. Havlovicova, I. Subrt

C-35 3D skenovani jako model digitalni fenotypizace pro dysmorfologii

Caganova V!, Havlovicova M*, Turnovec M?, Veleminska J, Zemkova D 3, Macek M jr. !
Ustav biologie a Iékaiské genetiky 2. LF UK a FNM Praha

’Katedra antropologie a genetiky ¢lovéka, Piirodovédecka fakulta UK, Praha
*pediatricka klinika 2. LF UK a FNM Praha

C-36 Mikrodelece Xp11.3 postihujici i gen pro Norrieho nemoc — kazuistika
Godava M*, Dhaifalah I}, Srovnal JZ, Trkova®
'FETMED - Centrum fetédlni mediciny a genetiky, Olomouc, Ostrava



2Ustav molekularni a translaéni mediciny, LF UP Olomouc
3Gennet s.r.o. Praha

C-37 Pripad Say-Barber-Biesecker-Young-Simpson varianty Ohdo syndromu — kazuistika
Senkefikova M, Ruszova E, Fridrichova P, Solafova P, Rabasova J
Oddéleni Iékarské genetiky FN Hradec Kralové

C-38 Syndrom Bardet-Biedl u dvou pacientu
Curtisova V!, Godava M, Sabova J?

'EN Olomouc, Univerzita Palackého Olomouc
’Synlab Genetics

C-39 Palmoplantarni hyperkeratéza spojena s hluchotou v CR

Malikova M, Pourova R, Kfepelova Al Honzik T2, Tesafova M2, Havlovicovd M *

'Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

’Laboratof pro studium mitrochondrialnich poruch, Klinika détského a dorostového lékafstvi
1. LF UK a VFN Praha

C-40 Hypofosfatazie v dusledku uniparentalni dizomie, kazuistika

Puchmajerova A Y Kfepelova A ! Han&arova M1, Sougek 02 Sumnik 22, Sedlacek 2*
Ustav biologie a lékatské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

*Pediatricka klinika 2. LF UK a FNM, Praha 5

C-41 Autozomalné dominantni cerebeldarni ataxie, hluchota a narkolepsie (ADCA-DN) -
prvni ¢eska rodina

Vyhnalkova E ! Mugova z!, Havlovicova M !, Macek M %, Vyhnalek M 2

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

2Neurologické klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

ZAKONCENiI KONFERENCE
(kava + obcerstveni)



SATELITNi SYMPOZIA

23. zari 2015
Sal Vinarska 6 - NCO NZO

9.30-10.00 kava + obcerstveni

10.00-11.30 Symposium
NGS-based Diagnostics: How to achieve top analytical performance and guarantee quality
Sophia Genetics

13.30-14.00 kava + obcerstveni

14.00-16.00 Workshop
Testovani mutaci v genu BRCA pro ucely lécby
AstraZeneca
Program:
1. BRCA jako prognosticky faktor [é€by karcinomu ovaria
2. ZkuSenost s |écbou PARPi v praxi (kazuistika)
3. Metody vysetfeni genu BRCA (pro a proti)
4. Interpretace nalezu

24. zari 2015
Sal Vinarska 6 - NCO NzZO

Ceska spolecnost genetickych laboranti a sester
ve spolupraci s OLG FN Brno a Spoleénosti lékaiské genetiky CLS JEP
podpoieno grantem z Norska

Y
norway
grants

Registr. &islo: NF-CZ11-PDP-3-003-2014
Nazev projektu: Narodni koordinacéni centrum pro vzdcnd onemocnéni ve FN v Motole

9.00-10.00 Registrace



s v s

10.00 - 12.00 EDUKACNI CAST — VZACNA ONEMOCNENI

Vzacna onemocnéni a lékarska genetika
Macek M

Role pacientskych organizaci pfi zlepSovani péce a kvality Zivota pacienti se vzacnymi
onemocnénimi
Arellanesovd A

Epidermolysis bullosa congenita - pfiklad ¢innosti centra specializované péce o pacietny se
vzachym onemocnénim

Gaillyova R
12.00-13.00 Obéd
13.00 — 15.00 ODBORNE PREDNASKY

Stanoveni CD34+ kmenovych bunék prutokovou cytometrii
Basna L
Centrum molekuldrni biologie a genové terapie, Hematologicka a onkologicka klinika FN Brno

Detekce paroxysmalni nocni hemoglobinurie priitokovou cytometrii
Bernard T
Centrum molekuldrni biologie a genové terapie, Hematologicka a onkologicka klinika FN Brno

Moznosti separace bunék periferni krve pro nasledné analyzy
Jurackova L
Centrum molekularni biologie a genové terapie, Hematologicka a onkologicka klinika FN Brno

Sekvenovani: od izotopové metody po sekvenovani nové generace
Letocha O
Centrum molekuldrni biologie a genové terapie, Hematologicka a onkologicka klinika FN Brno

Molekuldrni analyza BRCA1 a BRCA2 genli
Langer)
Centrum molekularni biologie a genové terapie, Hematologicka a onkologicka klinika FN Brno

Nase zkusSenosti se zavadénim metody pro stanoveni mutaci v genu pro Calreticulin
Nedvédova V
GHC Praha

Vysetiovani volné nadorové DNA u pacientu s kolorektalnim karcinomem
Belsdnova B
Genomac Int. Praha



Nalez neobvyklé chromozomové prestavby - kazuistika
Krmelova P
Oddéleni Iékarské genetiky FN Brno

Spektrum ApoE variant u pacientl se subjektivni poruchou paméti MCl a Alzheimerovou
demenci

Ploténa M

Centrum kardiovaskularni a transplantacni chirurgie

Marfantv syndrom a souvisejici dédicna onemocnéni aorty
Cibulkova P
Agel a.s. Novy Ji¢in

Zivot s cystickou fibrézou

Matlova E

Oddéleni IékaFské genetiky FN Brno
Informace CSGLS, Mz €R, vzdélavani
Spésna R

15.00-15.15 Kava a obcerstveni

15.15-16.15 Firma Eppendorf Czech & Slovakia s.r.o.
,Hratky s Eppendorfem”



