1.¢ESKOS’LOVENSKY' KONGRES
LEKARSKE GENETIKY

INFORMACE

REGISTRACE

2.4.10:00-18:00 Vestibul u hlavntho vchodu v pfizemf
3.4. 08:00-16:00 Vestibul u hlavniho vchodu v pfizemi ®

PREDNASKY

Dle programu Sal Rondo v 1. patie

Prednasky v ¢asovém formétu 10 min + 2 min diskuze (mimo tvodnich pfednasek)

POSTEROVA SEKCE
24.-4.4. Salonek u kinosalu v 1. patre

OCENENI AUTORU DO 35 LET

Cena organizacniho a védeckeho vyboru pro nejlepsi pfednasku a nejlepsi
poster autor( do 35 let (partner I.T.A - Intertact)

OBEDY A VECERE

Restaurace Elektra v pfizemi o

COFFEE BREAKS

Bar u pfednaskového sélu v 1. patfe a salonek v pfizemi u Satny ®

SATNA

V pfizemi naproti hlavnimu vchodu O

wifi: KKC Elektra heslo: Elek2023Tra
Centrum Elektra, Luhacovice 2. - 4.4.2025
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PROGRAM

STREDA

10:00-12:30
13:00-13:15
13:15-13:45
13:45-14:35

14:35-15:15

15:15-15:30
15:30 - 18:10
15:30-15:42

15:42-15:54

15:54-16:06

16:06-16:18

16:18-16:30

Satelitni meeting Narodni genomické platformy

Zahajeni konference

Uvodhni slovo

Vyuzitie prirodzenej ludskej DNA variacie na studium vyvinovych
postihnuti ako aj funkcie mozgu, Gecz J., Faculty of Health and Medical
Sciences, Adelaide Medical School, The University of Adelaide

Studium vzacnych nemoci; historicky odkaz pro soucasnost a
budoucnost, Kmoch S., Laboratof pro studium vzacnych nemoci, Klinika
pediatrie a dédicnych metabolickych poruch, 1. LF UK, Praha

Coffee break

Blok | - Genomika a kardiogenetika

Cesky narodni omicky repozitai: Brana ke sdileni genomickych dat
v Evropé, Bystry V., CEITEC Masarykova univerzita, Brno

Problematika informovaného souhlasu u genomickych dat nejen v
onkologii - etické hledisko, Stario Kozubik K., Ustav lékaiské genetiky a
genomiky, LF MU a FN Brno; Ustav humanitnich studii v Iékafstvi, 1. LF UK
v Praze

Genetika vzacného onemocnéni ledvin fokalni segmentalni
glomeruloskleréza (FSGS) u dospélé stredoevropské populace,
Thomasova D., Ustav biologie a Iékaf'ské genetiky, FN Motol a 2. LF UK, Praha
Exomové sekvenovani jako standard molekularni diagnostiky vzacnych
onemocnéni: prehled vysetieni a vybrané kazuistiky, Wayhelova M., Ustav
biologie a Iékarské genetiky, 2. LF UK a FN v Motole, Praha

Celoexomova analyza genetickych onemocnéni kostnich pozistatki z
obdobi 1850-1930, Michalovskd R, GHC GENETICS sr.o. Praha, Ustav
soudniho lékafstvi a toxikologie 1. LF UK a VFN v Praze, Ustav déjin lékarstvi a
cizich jazykd 1. LF UK, Praha
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PROGRAM

STREDA

15:30 - 18:10 Blok | - Genomika a kardiogenetika

16:30-16:42

16:42-16:54

16:54-17:06

17:06-17:18

17:18-17:30

17:30-17:42

17:42-17:54

17:54-18:06

19:30-21:00
21:00-24:00

Implementace rychlého celogenomového sekvenovani u novorozencu a
déti hospitalizovanych na JIP v Ceské republice: prvni vysledky z
celonarodni studie ,Baby Fox", Slaba K. , Pediatricka klinika, LF MU a FN
Brno, Ustav |ékaiské genetiky a genomiky, LF MU a FN Brno

Vysledky exomového sekvenovani u pacienti s poruchami autistického
spektra, Sedlackova L., Neurogeneticka laborator, Klinika détské neurologie,
2. LF UK a FN v Motole, Praha

Od kandidatni varianty k popisu nového onemocnéni: varianty v genu
EHMT2 zpusobuji neurovyvojové onemocnéni podobné Kleefstra
syndromu, Noskova L., Laboratof pro studium vzacnych onemocnéni, Klinika
pediatrie a dédicnych poruch metabolismu, 1. LF UK a VFN v Praze
Genetické aspekty aneuryzmy a disekcie hrudnej aorty, Griinnerova L,
Oddelenie klinickej genetiky, Ustav lekarskej bioldgie, genetiky a klinickej
genetiky LF UK a UNB, Bratislava

Geny pevné asociované s fenotypem dédicnych KVO, co pacientim
referovat?, Krebsova A., IKEM, Praha

Fabryho choroba jako pric¢ina hypertrofické kardiomyopatie, Dvorakova L.,
Diagnostické laboratore dédicnych poruch metabolismu, Klinika pediatrie a
dédicnych poruch metabolismu, 1. LF UK a VFN v Praze

Rychla diagnéza Danonovy choroby u pacientky s hypertrofickou
kardiomyopatii, Piherova L., Laborator pro studium vzacnych nemoci, Klinika
pediatrie a dédicnych poruch metabolismu 1. LF a VFN v Praze

Analyza kvantity proteinovych produktii genu pro titin u pacienta s
dilatacni kardiomyopatii, Adamova M., Klinika kardiologie, IKEM, Praha,
Institute of Physiology I, University of Minster, Miinster, Germany

Vecere

Prezentace jednotlivych pracovist’
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PROGRAM

CTVRTEK
8:30 - 10:06
8:30-8:42
8:42-8:54
8:54-9:06

9:06-9:18

9:18-9:30

9:30-9:42

9:42-9:54
9:54-10:06

10:06-10:20
10:20 - 12:10
10:20-10:32

Blok Il - Onkogenetika

NGS technologie Genexus: Rychla a presna detekce somatickych mutaci
v onkologii, Dolinova I., Oddéleni genetiky a molekularni diagnostiky, Krajska
nemocnice Liberec, a.s.

Hlavné se neztratit UMAPach - vyuziti metylacnich dat, Martinek P.,
Biopticka Laboratof, s.r.o., Plzen

FastGEN pro klinickou diagnostiku, Novotny A, BioVendor — Laboratorni
medicina a.s., Brno

Komplexna geneticka analyza pacientok s karcinomom vajecnikov:
Zarodocné a somatické mutacie v kontexte personalizovanej liecby,
DoleSova L., Oddelenie lekarskej genetiky, Onkologicky Ustav sv. Alzbety,
Bratislava

Vyuziti konceptu tekuté biopsie pro neinvazivni hodnoceni multimodalni
lécby metastatického kolorektalniho karcinomu: sledovani mutantnich
klonti pomoci plazmatické NGS, Kroupova P., Elphogene, s.r.0., Praha
Genetika na mieru: Ako molekularne testy menia liecbu onkologickych
pacientov, Svoboda M., Oddelenie lekarskej genetiky, Onkologicky Ustav sv.
Alzbety, Bratislava

Nase prvni zkusenosti s panelem MSK-Access® pro analyzu tekutych
biopsii, Putzova M., Biopticka laborator s.r.o., Plzen

Unlocking Precision Medicine: How SeqOne’s Integrated Platform for
Somatic Analysis Simplify Genomic Workflows, Bourgard C., Altium s.r.o.

Coffee break
Blok Ill — Hereditarni nadorové syndromy

Vysledky vysetfeni genii hereditarnich nadorovych syndromii na Ustavu
lékarské genetiky FNOL roce 2013 a 2021, Curtisova V., Ustav lékarské
genetiky FN Olomouc
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PROGRAM

CTVRTEK

10:20 - 12:10
10:32-10:44

10:44-10:56

10:56-11:08
11:08-11:20
11:20-11:32

11:32-11:44

11:44-11:56

11:56-12:08
12:10-13:10
13:10 - 15:36
13:10-13:22
13:22-13:34
13:34-13:46

Blok Ill - Hereditarni nadorové syndromy

Ceska data z germinalniho testovani karcinomu prsu, Kleiblovéa P., Ustav
|ékarské biochemie a laboratorni diagnostiky, 1. LF UK a VFN v Praze
Testovani nadorové predispozice a “secondary findings”: tvorba
konsenzu, Soukupova J., Laboratof onkogenetiky, Ustav |ékaf'ské biochemie a
laboratorni diagnostiky, 1. LF UK a VFN v Praze

Aktualni informace z pracovni skupiny Onkogenetiky SLGG JEP, Kleibl Z.,
Ustav lékaiské biochemie a laboratorni diagnostiky, 1. LF UK a VFN v Praze
10 let s NGS v MOU - dédi¢na predispozice k nadortim dospélého véku,
Machéckova E., Oddéleni epidemiologie a genetiky nador(, MOU, Brno
Genetické priciny adenokarcinomu pankreatu (PAC), Koudova M., GENNET
a GNTlabs by GENNET, Praha

Reklasifikace klinicky nejasnych variant nalezenych u jedincui testovanych
pro hereditarni nadorové syndromy: soucasné poznatky a praxe, Spurna
Z., PRENET - prenatalni diagnostika a genetika, Pardubice

Funkéna charakterizacia zarodoc¢nych variantov u dedicnej
trombocytopénie asociovanej so zvySenym rizikom rozvoja
hematologickych malignit, Likavcova P., Ustav lékai'ské genetiky a genomiky,
FN Brno a LF MU, Brno

IDT = vas novy partner pre budicnost, Horak P., Pentagen

Obéd

Blok IV - Klinicka genetika a diagnostika (1.cast)

Sila amplikonti v dobé NGS technologii, Urbanova, M., GENNET, s.r.o., Praha
Kompletni feSeni pro kratka i dlouha cteni, Véle D., 3GENES

Po stopach pFicin hereditarnich tubulointersticialnich nefropatii, Zivna M.,
Laboratofr pro studium vzacnych nemoci, Klinika pediatrie a dédicnych poruch
metabolismu, 1.LF UK a VFN v Praze; Section on Nephrology, Wake Forest
School of Medicine, Winston-Salem, NC, USA
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PROGRAM

CTVRTEK

13:10 - 15:36
13:46-13:58

13:58-14:10

14:10-14:22

14:22-14:34

14:34-14:46

14:46-14:58

14:58-15:10

15:10-15:22

Blok IV - Klinicka genetika a diagnostika (1.cast)

Monoalelicka varianta LAMA5 podminuje v jedné rodiné autosomalné
dominantni tubulointersticialni nefropatii, SvojsSova K., Laborator pro
vyzkum vzacnych nemoci, Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu,
1. LF UK, Praha

Polycysticka choroba ledvin s prenatalnim nastupem v disledku
trialelické zmény v PKD1 a PKD2, Godava M., Fetmed s.r.o. - Centrum fetalni
mediciny, genetiky a gynekologie, Olomouc, Laboratof lékarské genetiky,
SPADIA LAB a.s., Novy Jicin

Vyzvy a limity DNA testovania otcovstva a inych pribuzenskych vztahov,
~aneb i porouchané hodiny dvakrat za den ukazuji spravny cas", Baldovic
M., Laboratorium genomickej mediciny, GHC GENETICS SK s.r.o., Bratislava;
Katedra molekularnej biolégie, Prirodovedecka fakulta UK, Bratislava

Parodontitida ako nevhodné rodinné dedicstvo, Konecny M., Laboratorium
genomickej mediciny, GHC GENETICS SK

Neurometabolické a neurovyvinové ochorenia v romskej populacii,
Giertlova M., Centrum klin. a predklin. vyskumu, MediPark, LF UPJS v Kosiciach,
Neurolog. klinika, LF UPJS v Kosiciach; Ambulancia lek. genetiky, DFNsP Banska
Bystrica, Ambulancia lek. genetiky, Unilabs Slovensko s.r.o., KoSice

Pontocerebelarni hypoplazie typ 1B jako pri¢ina hypotonie, poruch
polykani a mikrocefalie u novorozenci romského etnika - vzacna
geneticka diagnéza?, Ptacnikova N., Ustav biologie a Iék. genetiky 2. LF UK a
FN v Motole, Praha

Vyznam celoexomového sekvenovani pro dalsi management pacienti se
zrakovym postizenim, Turnovec M., Ustav biologie a lék. genetiky 2. LF UK a
FN v Motole, Praha; Neurochirurg. klinika déti a dospélych 2. LF UK a FN v
Motole, Praha

Leberova hereditarni opticka neuropatie - aktualizace diagnostického
algoritmu, Tesarova M., Klinika pediatrie a dédicnych poruch metabolismu, 1.
LF UK a VFN v Praze
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PROGRAM

CTVRTEK

13:10 - 15:36
15:22-15:36

19:00-03:00
PATEK
8:30 - 10:20
8:30-8:42
8:42-8:54
8:54-9:06

9:06-9:18

9:18-9:30

9:30-9:42

9:42-9:54

9:54-10:06

Blok IV - Klinicka genetika a diagnostika (1.cast)

Vyuziti single cell multiomiky v klinickém vyzkumu / Single cell
multiomics in clinical research, Omelchenko D., DYNEX Technologies s.r.o
Vecere

Blok V — Molekularni genetika a cytogenetika
Costellation - komplexni celogenomova analyza, Snitily F., GeneTiCA

Od CGP po lymfémy - ako rychlé NGS pomaha zlepsit pracu laboratérii a
vysledky liecby, Drzik F., Life Technologies Czech Republic s.r.o.

Z kapsy do klinické praxe, skrz Nanopore k diagnéze, Stiblik P., Brzon O,
I.T.A.-Intertact

Innovative Transcriptomic Approaches: Unlocking New Potential in
Biological Research, Masova A, Biotechnologicky Gstav AV CR v.v.i, Vestec
Single-Cell Analysis of Endometrial Tissue in Fertility-Limiting Pelvic
Disorder, Abaffy P, GeneCore Facility, Institute Of Biotechnology, Czech
Academy Of Sciences, Biocev, Vestec, Czech Repubilic

Nova patogenni unsense varianta v genu ADSL vedouci k fatalnimu
fenotypu deficitu adenylosukcinatlyazy, Zikanova M., Klinika pediatrie a
dédicnych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN v Praze

Prekvapivy nalez maternalni tetrazomie 9p v NIPT, Kleinova S., Laborator a
centrum lék. genetiky, SPADIA LAB, a.s.; Laborator lék. genetiky, GENvia, s.r.o.
Optické mapovani genomu (OGM) jako pokrocily nastroj pro analyzu
prostorové a klonalni heterogenity glioblastomti, Zemanova Z,, Centrum
nadorové cytogenomiky ULBLD, 1. LF UK a VFN v Praze
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PROGRAM

PATEK
8:30 - 10:20
10:06-10:18
10:20-10:35
10:35 - 13:15
10:35-10:47
10:47-10:59

10:59-11:11

11:11-11:23

11:23-11:35
11:35-11:47
11:47-11:59

11:59-12:11

Blok V — Molekularni genetika a cytogenetika

Pfinos detekce jednonukleotidovych polymorfizmu v PGT-A, BlahGtova D.,
REPROMEDA s.r.0., Brno

Coffee break

Blok VI- Klinicka genetika a diagnostika (2.Cast)

Neinvazivne prenatalne testovanie - skrining alebo diagnostika?, Minarik
G., Trisomy test s.r.o., Nitra, Slovensko, Gyncare s.r.o., Bratislava, Slovensko
Generika pro Genetika, Zastéra J., Carolina Biosystems, s.r.o.

DPYD a haplotyp B3: Hluboka intronova varianta c.1129-5923C>G a jeji
role v klinické praxi, Janikova M., Ustav Iékafské genetiky, FN Olomouc; Ustav
|ékarské genetiky, LF UP v Olomouci

Vyznam prenasecstvi patogennich variant v genech pro syndromy
chromosomalni instability z hlediska rizika hematologickych malignit a
toxicity protinadorové lécby, Trizuljak J, Ustav lékafské genetiky a
genomiky, LF MU a FN Brno; Stfedoevropsky technologicky institut,
Masarykova univerzita, Brno; Interni hematologicka a onkologicka klinika, LF
MU a FN Brno

Genetické vysSetreni v personalizované lécbé - od paliativni péce
k uspésné lécbé, Tajtlova J. Oddéleni |ékarské genetiky, FTN, Praha
Guidelines SLG pro referovani sekundarnich a incidentalnich nalezia z
NGS/WES/WGS, Vybor SLG CLS JEP

Polygenni rizikové skore: Vyznam a implementace v DNA diagnostice,
Kovar M., GENNET s.r.o.,, Praha

Vzacné syndromy diagnostikované v raném véku na jednotkach
intenzivni péce FN Motol a jejich dopady na péci o pacienty, Balascakova
M., Ustav biologie a IékaFské genetiky, FN v Motole a 2. LF UK, Praha
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PROGRAM

PATEK

10:35 - 13:15 Blok VI- Klinicka genetika a diagnostika (2.cast)

12:11-12:23

12:23-12:35

12:35-12:47

12:47-12:59

12:59-13:11

13:15-14:15

Vyuzitelnost celoexomového sekvenovania v genetickej diagnostike
roznych skupin zriedkavych ochoreni, Tomkova E., Oddelenie lekarskej
genetiky, Medirex, a.s., Bratislava; Ustav lekarskej bioldgie, genetiky a klinickej
genetiky, LF UK, Bratislava

Geneticka diagnostika genti s dominantni i recesivni dédi¢nosti, Zidkova
J., Centrum molekularni biologie a genetiky, LF MU a FN Brno

Nové formy hereditarnich ataxii SCA27B a CANVAS, Vyhnalkova E., Ustav
biologie a lékarské genetiky 2. LF UK a FN v Motole, Praha; Centrum
hereditarnich ataxii FN v Motole, Praha

A novel splicing variant of FGFR3 gene detected in patients with
hypochondroplasia and achondroplasia, KruliSova V., GHC Genetics, Praha
Nalezy a interpretace genetickych variant u onemocnéni Amyotroficka
lateralni skleréza, Slachtova L. a Sipek A, Institute of Biology and Medical
Genetics First Faculty of Medicine Charles University in Prague

Zakonceni konference a obéd



