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PROGRAM

STREDA 25.3.

13:00-13:15 Porada u sv. Petra (Zahajeni konference)

13:15-14:15 Genome Foundation Models and Their Implications for Human Genetics,
Brixi G., Stanford University, Department of Genetics, Arc Institute

14:15-14:35 Jaka je soucasna role Al v lékarské genetice? Macek M., Ustav biologie a
lékarské genetiky, 2. LF UK a FN Motol a Homolka, Praha

14:35-14:55 Jsou udaje v klinické genetice ve svétle uziti nastroji umélé inteligence
dostateéné chranény, Té&sitelovda V. Ustav zdravotnickych informaci a
statistiky CR, Praha

14:55-15:30 Kava u nebeské brany

15:30-17:42 Blok | - Klinicka genetika a diagnostika

15:30-15:42 Z teorie do praxe: 2 roky HiFi long-read sekvenovani — posuny,
zkusenosti a budoucnost, Dominik Véle, 3Genes

15:42-15:54 Nova odborna platforma pro genetiku v kardiologii, Tomankova S.,
Centrum dédicnych kardiovaskularnich onemocnéni, Klinika kardiologie,

IKEM, Praha

15:54-16:06 Dédicné priciny aortalnich syndromi v reprezentativni kohorté
dospélych pacientli, Krebsova A, Centrum dédi¢nych kardiovaskularnich
onemocnéni, Klinika kardiologie, IKEM, Praha, 2 Ustav biologie a lékafské
genetiky, 2. LF UK a FN Motol, Praha

16:06-16:18 Autozomalné dominantni polycysticka choroba ledvin - HybrAmp a
dalsi techniky sekvenovani genu PKD1, Elisdkova V. Ustav biologie a
|ékarské genetiky, VFN a 1. LF UK, Praha

16:18-16:30 Reverzni fenotypovani u nefrogenetickych syndromia - spektrum
fenotypl u novych patogennich variant genu SALL1, Thomasovéa D., Ustav
biologie a |ékarské genetiky, FN Motol a Homolka a 2. LF UK, Praha

16:30-16:42 Kedy nam sekundarne nalezy zachranili krk, Konecny M., Laboratorium
genomickej mediciny, AGEL Gen, s.r.o., Vedecky park UK, Bratislava, Ustav
biologie a biotechnolégii, Oddelenie bioldgie, Fakulta prirodnych vied, UCM
v Trnave, Slovensko
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15:30-17:42 Blok I - Klinicka genetika a diagnostika

16:42-16:54 Diagnosticka vytéznost molekularné-genetického vysSetreni u
syndromovych a nesyndromovych kraniosynostéz, Turnovec M. Ustav
biologie a |ékarské genetiky, 2. LF UK a FN Motol a Homolka

16:54-17:06 Vyznam NGS v identifikaci kauzalnich genetickych variant u pacientu s
fenotypem détské mozkové obrny, Vyhnalkova E., Ustav biologie a
|ékarské genetiky, 2. LF UK a FN Motol a Homolka, Praha

17:06-17:18  Analyza tandemovych repetic z NGS dat 1721 pacientii s neurologickymi
nemocemi, Safka Brozkova D. Neurogenetickd laboratof, Klinika détské
neurologie, 2. LF UK a FN Motol a Homolka, Praha, Ustav biologie a lékafské
genetiky, 2. LF UK a FN Motol a Homolka, Praha

17:18-17:30 Nové lécitelna vzacna dédicna neurodegenerativni onemocnéni, Krista J.,
Biogen

17:30-17:42 Funk¢ni spoluprace ve FTN aneb priklady tahnou, Tajtlova J.,, Oddéleni
|ékarské genetiky, FTN, Praha

19:00-20:30 Vecere
20:30-24:00 Zkouska andélskych znalosti
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9:00- 10:36  Blok Il - Prenatalni diagnostika

9:00-9:12

9:12-9:24

9:24-9:36

9:36-9:48

9:48-10:00

10:00-10:12

10:12-10:24

10:24-10:36
10:36-11:00

Neinvazivni prenatalni vysetfeni RHD plodu: soucasny stav v evropskych
zemich a relevance pro CR, Fiser M., PRENET — prenatalni diagnostika a
genetika, Pardubice

Vyznam a moznosti ultrazvukové fenotypizace plodu - soubor pfipadi,
Kacerovska Musilova |, PRENET - prenatalni diagnostika a genetika:
Laboratore Iékarské genetiky, s.r.o., Pardubice,

Vyznam diagnostiky infekcnich onemocnéni v prenatalni diagnostice,
Michalovska R., GHC Genetics, Praha, 2 PRENET — prenatalni diagnostika a
genetika, Pardubice

Implementace SNP analyzy v ramci PGT-A: zkuSenosti z klinické praxe,
Blahutova D., Repromeda s.r.0., Brno

Patogenni varianta genu PTEN jako nahodny nalez u plodu v ramci
prenatalni diagnostiky, Hojsakova M. Oddéleni genetiky a molekularni
diagnostiky, Centrum PATOS, KN Liberec, a.s., GHC GENETICS s.r.o., Praha,
Oddéleni lékarské genetiky FTN, Praha

Journey of your DNA - from lab to sequencing under 24 hours,
Wachulec B., Allgene

Sekvenujeme novu kapitolu - nové moznosti - nova uroven diagnostiky,
Stépancikova G., Pentagen

10 rokov NIPT na Slovensku, Hyblova M., TRISOMYtest, s.r.o, Nitra

Kava u nebeské brany
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11:00 - 12:00 Blok lll - Onkogenetika .

11:00-11:12

11:12-11:24

11:24-11:36

11:36-11:48

11:48-12:00

12:00-13:00

13:00 — 14:45
13:00-13:12

13:12-13:24

13:24-13:36

Optické mapovani genomu (OGM) jako pokrocily nastroj pro analyzu
kryptickych chromosomovych variant u nemocnych s
myelodysplastickymi neoplasiemi (MDS), Zemanova Z., Centrum nadorové
cytogenomiky ULBLD, VFN a 1. LF UK v Praze

Vyuziti optického mapovani genomu v diagnostice lymfoproliferaci,
Kotaskova J., Interni hematologicka a onkologicka klinika, FN Brno a LF MU,
Brno, Ustav lékaiské genetiky a genomiky, FN Brno a LF MU, Brno

Kojcice u Pelhfimova. Epicentrum Lynchova syndromu?, Hasch M,
Biopticka laboratof s.r.o., Ferticare SE

Precizni monitoring MRD u akutni myeloidni leukémie: Spojeni
technologie pCaler™ a systému Variant Analyzer, Hron T., Altium

Vyvoj fastGEN BCR::ABL1 kitu: vyznam spravnej reverznej transkriptazy,
Téthova 1., Biovendor

Obéd

Blok IV — Onkogenetika II.

Testovani nadorové predispozice a rozsah reportovani: konsenzus
CZECANCA konzorcia a Pracovni skupiny Onkogenetika SLG CLS JEP,
Soukupova J., Laboratof onkogenetiky, Ustav lékaiské biochemie
laboratorni diagnostiky 1. LF UK a VFN v Praze,

Germinalni varianty v genu CHEK2: vétsi nez malé mnozstvi starosti pro
viechny zacastnéné, Kleibl Z., Laborator onkogenetiky, Ustav lékaiské
biochemie a laboratorni diagnostiky 1. LF UK a VFN v Praze, Ustav
patologické fyziologie 1. LF UK

Prinos paralelni DNA/RNA NGS analyzy (nejen) v onkogenetice,
Kleiblova P., Ustav lékafské biochemie a laboratorni diagnostiky, 1. LF UK a
VFN v Praze, Ustav biologie a lékarské genetiky, 1. LF UK a VFN v Praze
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13:00 - 14:45 Blok IV - Onkogenetika II.

13:36-13:48 Implementace skore polygenniho rizika (PRS) do klinické praxe v péci o
pacientky s karcinomem prsu a ovaria, Janatovd M. Ustav lékaiské
biochemie a laboratorni diagnostiky, 1. LF UK a VFN v Praze

13:48-14:00 Dopad revidovanych a rozsirenych indikacnich kritérii na diagnostickou
vytéZnost testovani predispozice k dédicnym nadoram, Spurnd Z,
PRENET — prenatalni diagnostika a genetika, Pardubice

14:00-14:12 Konec monopolG v Cechach aneb klinické sekvenatory od Bio-port
Europe, Pospisil J., Bioport

14:12-14:45 Jak Urias s Petronelem sekvenovali, Laboratof molekularni biologie a
genetiky, Nemocnice Ceské Budé&jovice

15:00-15:30 Kava u nebeské brany

15:30-18:00  Voroplavba po historickém centru Ceského Krumlova
19:00- oo Po certech dobra vecere a andélsky spolecensky vecer
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9:00 - 10:30
9:00-9:12

9:12-9:24

9:24-9:36

9:36-9:48

9:48-10:00

10:00-10:12

10:12-10:24

10:25 - 10:45

10:45 - 11:57
10:45-10:57

10:57-11:09

Blok V - Exomové a celogenomové sekvenovani I.

Analyza transkriptomu - prezentace dvou kazuistik, Zidkova J., Centrum
molekularni biologie a genetiky, IHOK, FN Brno a LF MU, Brno

Vyzvy v interpretaci WES dat: pripadové studie z praxe s Franklin, Kral J.,
GNTlabs by Gennet, Praha

Exomové sekvenovani: cesta k molekularni diagnéze (ultra)vzacnych
onemocnéni, Wayhelova M., Ustav biologie a |ékaFské genetiky, 2. LF UK a
FN Motol a Homolka

Genomické analyzy u pacientli s vzacnym onemocnénim s negativnimi
vysledky predchozich vysetieni, Noskova L., Laborator pro studium
vzacnych onemocnéni, Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1.
LF UK a VFN, Praha

Vzacni, ale skuteéni, Tvrda P., Oddéleni Iékai'ské genetiky, Ustav klinické a
molekularni patologie a lékafské genetiky, FN Ostrava, Ustav lékafské
genetiky, LF UP a FN Olomouc

Vyuziti pokrocilé genomiky v diagnostice vzacnych a ultra-vzacnych
onemocnéni a pro ucely precizni mediciny, Slaby O., Biologicky Ustav LF
MU, Brno, Centrum precizni mediciny, FN Brno

Sekvenovani bez kompromisi: Spickové technologie pro presnou
diagnostiku, Fadda A., Dynex

Kava u nebeské brany

Blok V - Exomové a celogenomové sekvenovani Il.

Suspektni hereditarni spasticka paraparéza u déti: vyznam exomové
analyzy u pacientii s velmi ¢éasnym nastupem, Uhrova Mészarosova A,
Neurogeneticka laborator, Klinika détské neurologie, 2. LF UK a FN Motol a
Homolka, Praha

Geneticka heterogenita sensorineuralni poruchy sluchu: role
exomového sekvenovani v klinické praxi, Gancar¢ikova M., Ustav klinické
biochemie a diagnostiky, LF UK v Hradci Kralové UK a FN Hradec Kralové
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10:45 - 11:57 Blok V - Exomové a celogenomové sekvenovani

11:09-11:21 OmiCZ: Od vize k praxi - budovani narodni genomické infrastruktury
pro federovanou Evropu, Bystry V., CEITEC, Masarykova univerzita, Brno

11:21-11:33  Odpovédné sdileni genomickych dat: model etické spravy a Frizeni
pristupu, Frankova V., Ustav lékafské biochemie a laboratorni mediciny, 1. LF
UK a VFN v Praze

11:33-11:45 Deep Learning Classification of Genetic Sequences from Short DNA
Fragments, Zidek J., CEITEC, Brno
11:45-11:57 Dvouleté zkusenosti s Centralnim sekvenovanim ve Fakultni nemocnici

Olomouc, Kriegova E., Ustav imunologie, LF UP v Olomouci a FN Olomouc

11:57-12:10  Petronel hlasi: splnéno (zakonceni konference)
12:10-13:00 Obéd



