XV. celostatni konference DNA diagnostiky

24.-25. listopadu 2011, UMG AV CR, Praha 4 - Kr¢

Den prvni - Ctvrtek 24. listopadu 2011

9:00 Zahajeni registrace

10:00 Zahajeni konference

10:10 RNA diseases
David Stanék

11:10 Non-kontinualni duplikace v DMD genu v rodiné pacienta s Duchennovou svalovou dystrofii
Iveta Valaskova, Vaclava Curtisova, Jitka Kadlecova, Renata Gaillyova

11:25 Paralelny pristup v molekularnej diagnostike pletencovych muskularnych dystrofii
Zoja VIckova, Peter Iglauer, Arpad Nagy, Juraj Mestanek, Martina Hikkelova, Andrej Gencik, Martin
Gencik

11:40 ldentifikace nové mutace v genu OPA1 podminujici autozomalné dominantni atrofii optiku,
hluchotu, ptézu, oftalmoplegii, polyneuropatii a ataxii
Petra Liskova, Markéta Tesarova, Hana Melsova, Pavel Diblik, Petr Tésina, Olga Ulmanova, Marcela
Votruba

11:55 Analyza génu GJB2 u pacientov s bilateralnou senzorineuralnou poruchou sluchu na Slovensku -
tvod do studie
Ivica Masindova, Lukas Varga, Miloslava Huc¢kova, Gabriela Pavlovcinova, Martina Balogova, Jana
Jakubikova, Iwar Klimes, Milan Profant, Daniela Gasperikova

12:10 Obéd

13:20 QIAGEN - kompletni FeSeni od vzorku po vysledky
Ludmila Lukeszova (Bio-Consult Laboratories s. s 1. 0.)

13:35 Molekularné geneticka diagnostika u vzacnych dédi¢nych neurodegenerativnich onemocnéni -
Niemann-Pickovy choroby typu C a X-vazané adrenoleukodystrofie
Lenka Dvorakova, Hana Vlaskova, Gabriela Storkanova, Michaela Bouckova-Hnizdova, Larisa
Stolnaya, Helena Jahnova, Jifi Zeman, Milan Elleder, Martin Hrebicek

13:50 Nalez rozsahlych deleci zahrnujicich NF1 gen u pacient( s NF1 onemocnénim
Jitka Kadlecova, Silvie Dudova, Martina Vanaskova, lveta Valaskova, Jana Soukalova, Zdenék Kalina,
Renata Gaillyova

14:05 Vice nékdy neni lépe - kazuistika rodiny se SMA
Petra Hedvicakova, Markéta VIckova

14:20 Novinky v reagenciich New England BioLabs pro molekularni genetiku
Vojtéch Kopsky (Biotech)

14:25 Prestavka

14:55 Prohlidka posteru

15:25 Next Generations Sequencing - From Research to Diagnostics, from 1000 Genome to
personalized sequencing
Ole Menssing (Illumina)

15:40 Molekularné geneticka diagnostika Walker-Warburgova syndromu - kazuistika
Lucie Kaluzova, Pavlina Plevova, Eva Silhanova

15:55 Molekularné biologicka analyza pacientd s feochromocytomem a paragangliomem
Zdenék Musil, Ales Vicha, Tomas Zelinka, Lenka Foretova, Anna Krepelova, Jan Vaclavik, Zdenék
Frysak, Alena Puchmajerova, Martina Simandlova, Jifi Widimsky, Milada Kohoutova

16:10 Molekularna analyza génu COL1A1 u pacientov s osteogenesis imperfekta
Alzbeta Vazna, Martina Tothova, Miroslava Krkavcova, Miloslav Kuklik, Ivo Marik, Alica Baxova, Elsa
Zemankova, Marie Korabecna

16:25 Mutacni analyza genl podminujicich idiopaticky nefroticky syndrom 5
Markéta Safarikova, Lena Obeidova, Hana Safrankova, Petr Lnénicka, Jana Reiterova, Jitka Stekrova,
Vladimir Tesar, Milada Kohoutova

16:40 lon Torrent™ - Personal Genome Machine - prvni sekvenator DNA opravdu ,,nové generace“
Marco Pirrota, Ondrej Holena (Life Technologies)

17:00 Zakonecni 1. dne



Den druhy - patek 25. listopadu 2011

9:00 Zahajeni 2. dne

9:00 Nové enzymy pro molekularni biologii od firem KAPA Biosystems a MOBIO
Radim Staif, Dana Vargova (Elisabeth Pharmacon)

9:15 Vyznam RAGE polymorfizmov v progresii diabetickej nefropatie
Katarina Kuricova, Veronika Tanhduserova, Vendula Bartakova, Petra Linhartova, Lukas Pacal, Jan
Svojanovsky, Darja Krusova, Jindrich Olsovsky, Jana Bélobradkova, Jitka Rehorova, Katerina Kankova

9:30 Structurally-functional study of mutant proteins - misfolding of cystathionin beta-synthase as a
model
Ales Hnizda, Viktor Kozich

9:45 Od RFLP po NGS - vyvoj molekularné-genetické analyzy u pacienti s polycystickou chorobou
ledvin
Jitka Stekrova, Jana Reiterova, Veronika Elis$akova, Petr Lnénicka, Miroslav Merta, Vladimir Tesar,
Milada Kohoutova

10:00 Vyuziti metod sekvenovani nové generace na pristroji GS Junior v diagnostice
Jaroslav Vohanka (Roche)

10:15 Prestavka s obcerstvenim

10:45 Diagnosticky potencial volnych nukleovych kyselin
Ales Horinek, Marie Korabecna, Eva Pazourkova, Pavel Skrha

11:00 Metylace promotori genti imunitni odpovédi ve volné DNA hemodialyzovanych pacientt
Marie Korabecna, Eva Pazourkova, Ales Horinek, Magdalena MokrejSova, Vladimir Tesar

11:15 Vysetreni volné nadorové DNA v plazmé pacientl s kolorektalnim karcinomem: Od vyzkumu ke
klinickému vyuziti
Lucie BenesSova, Ludmila Lipska, Barbora Belsanova, Petra Minarikova, Gabriela Veprekova, Miroslav
Levy, Vladimir Visokai, Miroslav Zavoral, Marek Minarik

11:30 Somatic mutations in MLH1 gene and MSI status as molecular characteristics of sporadic
colorectal cancer
Fabian Caja, Lucie Schwarzova, Michaela Schneiderova, Jitka Stekrova, Pavel Vodicka, Milada
Kohoutova

11:45 Genetické vysetreni toxicity 5-fluorouracilu

Monika Koudova, Martina Bittdova, Romana VIckova, Renata Alanova, llona Slepickova, Eva Lavicka,
Monika Hlavacova, Vanda Indrakova

12:00 Obéd

13:00 PNA based platform in diagnostics
Robert Fedic (Pentagen)

13:15 Searching for mutations in the kinase domain (KD) of BCR-ABL causing drug resistance in patients
with chronic myeloid leukemia by ultra-deep sequencing (UDS)
Adéla Brouckova, Hana Klamova, Caterina De Benedittis, Michele Baccarani, Giovanni Martinelli,
Simona Soverini, Katerina Machova Polakova

13:30 Pilotni projekt vykazovani novych vykont molekularni genetiky
Ivan Subrt

13:45 VysokorozlisSovaci analyza krivek tani (HRM) jako nastroj moderni diagnostiky
Radek Blatny (KRD)

14:00 Prestavka

14:30 Validace metod v molekularné-genetické diagnostice
Alexandra Stambergova

15:00 Validace CE certifikovanych DNA diagnostickych kitd dle norem CSN EN ISO/IEC 17025 a 15189
Véra Siffnerova, Renata Macnerova, Milena Vrana, Marie Dobrovolna

15:15 Mezilaboratorni porovnavani zkousek (MPZ) v oblasti diagnostiky a molekularniho monitorovani
BCR-ABL v CR
Karla Zemanova, Adéla Brouckova, Martina Souckova, Katerina Machova Polakova

15:30 Etika biobank zrizenych za uc¢elem vyzkumu
Véra Frankova

15:45 Real Time PCR systém Eco (lllumina Inc.)
Boris Bartos (Genetica)

16:00 Vyhodnoceni kontroly kvality a jiné organizacni zalezitosti
Radim Brdicka a dalsi

17:00 Zakonceni konference




