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Vézeni kolegové a mili prételé,

dva dny sychravého podzimu jsou jiz tradicné vénovany srazu spriz-
nénych dusi, jejichz jedinou touhou jsou kazdodenni ponory do hlubin
lidského genomu. Jesté koncem zari pohled na pocet registrovanych
na webovych strankdch viibec nenasvédcoval tomu, Ze by se toto setka-
ni viibec mélo konat. UtéSovalo nds snad jenom tuseni, Ze se chovéte
v téchto situacich podobné jako my a nechavate vSe na posledni chvili.
Nakonec jste nas potésili vice nez padesati prispévky z ¢eskych i slo-
venskych pracovist, které se prevazné zabyvaji podrobnym sledovanim
zmén a alternativ na trovni DNA. Pfednasky jsme se snaZili rozdélit
do sedmi sekci, i kdyz jsme si védomi, Ze v nékterych pripadech bylo
dané zarazeni spiSe formalni. Pevné véfime, Ze nase konference vétsinu
pritomnych obohati o nové poznatky v diagnostice nukleovych kyselin,
Ze se jednotliva pracovisté a laboratorni tymy budou navzdjem inspiro-
vat a Ze vSechny laboratore zasadi a vybuduji své kameny aplikované-
ho vyzkumu tak, aby po nich bylo mozno pfekondvat nevyzpytatelnou
feku, kterd protéka ¢eskym zdravotnictvim.

Radek Vodic¢ka a Radek Vrtél
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PROGRAM KONFERENCE

Ctvrtek 26. listopadu 2009

8.30 Pocatek prezentace
8.45-9.15 Ranni kéva, caj
9.15-9.30 Zahijeni konference

prof. MUDr. Zdenék Koldf, CSc.
MUDr. Radomir Maracek
prof. MUDr. Jifi Santavy, Ph.D.

9.30-12.00

1. Sekce: Zaélenéni CR do EU
Prfedsedajici:
prof. MUDr. Radim Brdicka, DrSc., prof. MUDr. Jifi Santavy, CSc.

1. Vysledky projektu Eurogentest a aktivity EU2009.cz v oblasti vzac-
nych genetickych onemocnéni
Macek M.

2. Piedsednictvi CR v Evropské Radé (eu2009.cz) a jeho vysledky
v oblasti vzacnych onemocnéni
Macek M.

3. Mezinarodni nomenklatury konstituc¢nich chorob skeletu v klinic-
ké praxi
Marik 1., Kuklik M., Mavikovd A., Huddkovd O.



2. Sekce: Metody
Predsedajici:
Mgr. Ondiej Scheinost, Mgr. Radek Vodicka, Ph.D.

4.

10.

11.

12.

Nové molekularné genetické testy
Cizek J.

Prezentace firmy PentaGen

. Potenciondlni moZnosti rychlych izola¢nich postupu pii detekci

aneuploidii metodou QF PCR
Filipovd H., Vodicka R., Vrtél R.

. Molekuldrné-geneticky skrining poruch cytochrom c oxidazy me-

todou high-resolution melting
Vondrickovd A., Veseld K., Tesarovd M., Zeman M.

. Preimplantac¢ni genetickd diagnostika monogennich chorob meto-

dou PGH - nase vysledky za rok 2009
Putzova M., Pecnova L., Krutilkova V., Mika |., Kren R., Stejskal D.

. Co jsme nasli na chromozomech pacienti s mentalni retardaci

(screening pomoci metody MLPA)
Hedvicikovi P., Vickovi Z., Vickovd M., Havlovicovd M., Marikovd T.,
Simandlovd M., Zemdnkovd E., Seemanovd E., Sedldcek Z.

. The method of high-resolution melting (HMR) in diagnostics of

autosomal dominant polycystic kidney disease (ADPKD)
Elisdkovd V., Stekrovd ]., Svobodovd S., Reiterovd ]., Merta M., Tesai* V.,
Kohoutovi M.

VysokorozliSovaci analyza kfivek tani (HRM) - efektivni scree-
ningova metoda v onkogenetice
Machickovd E., Lukesovd M., Hizovd |., Foretovd L.

Aplikace QPCR v diagnostice lidské DNA
Vodicka R. a Vrtél R.

QIAGEN - nové fuze, nové produkty, nové moznosti
Lukeszovd L.
Prezentace firmy Bio-Consult Laboratories s. r. 0.

12.00-13.00 Obédova prestavka
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13.00-15.00

3. Sekce: Nové pristupy
Prfedsedajici:
prof. MUDr. Milan Macek, DrSc., doc. RNDr. Radek Vrtél, Ph.D.

13.

14.

15.

16.

Monitorovani progrese kolorektdlniho karcinomu vySetfenim
cirkulujicich naddorovych bunék a volné nadorové DNA v krvi
a plazmé pacientu

Benesovd L., Belsinovd B., Mészdrosovd A., Lipskd L., Visokai V.,
Veptekovd G., Mindrikovd P., Zavoral M., Mindrik M.

TSPY and TSPX genes and their functions
Krizovd K., Vodicka R., Vrtél R., Steigrovd |.

Vliv celogenomové amplifikace na vysledky komparativni geno-
mové hybridizace
Bystrickd D., Zemanovd Z., Gancarcikovd M., Bfezinovd ]., Michalovd K.

Effect of the amplicon length on genotyping of a single nucleotide
substitution by high-resolution melting analysis
Radvansky |., Resko P., Minarik G., Kadasi L.

4. Sekce: Aplikace
Prfedsedajici:
doc. MUDr. Pavel Seeman, Ph.D., MUDr. Frantisek Cisarik, CSc.

17.

18.

19.

Zmapovani mutacnich spekter gent MYH7, MYBPC3, TNNT2
a TNNI3 u pacienti s hypertrofickou kardiomyopatii v Ceské po-
pulaci

Mindrik M., Curila K., Benesovd L., Sekerka P., Pénicka M., Zemdnek D.,
Veselka |., Widimskyj P., Gregor P.

Analyza geni CLCN1 a SCN4A u pacienti s non-dystrofickou
myotonii
Sedldckovd ]., Pdclovd D., Hrubd Z., Pouchld S., Fajkusovd L.

Analyza velkych genomovych pfeuspofadani v genu pro LDL receptor
Goldmann R., Tichy L., Freiberger T., Sultésovd P., Vrzalovd Z.,
Zapletalovd E., Fajkusova L.



20.

Nova homozygotni mutace v genu KCNQ1 asociovana se syndro-
mem Long QT
Kadlecovd ]., Kariovsky |., Bittnerovd A., Gaillyovd R., Novotny T.

15.00-15.30 Prestavka s obcCerstvenim

15.30-17.20

21.

22.

23.

24.

25.

26.

Kazuistika: Mutac¢ni analyza genu TP53 u pacienta z rodiny se za-
tézi onkologickych onemocnéni
Zriistovd |., Mazdnek P., Valdskovd 1., Gaillyovd R.

Trombofilni mutace u Zen ceské populace
Koudovd M., Bittéovd M., Vickovd R., Petr M., Slepickovd 1., Lavickd E.,
Kohlikovd E.

CMT1A duplikace atypického rozsahu, jejich rozsah a frekvence
v rozsdhlém souboru ¢eskych pacientu
Seeman P., Vyhndlkovd E., Posddka J., Mazanec R., Sakmaryovd I.

Brooke-Spieglerav syndrom — kazuistika
Vanécek T., Kazakov D., Kacerovskd D., Grossmann P., Thoma-Uszynski S.

KIR geny u pacientt s IVF
Vrand M., Cuchalovd L., Krdlickovd M., Rezdcovd ]., Madar ].

Mutace v genu POLG1 u pacientt s Alpersovym syndromem
Tesatovd M., Vinsovd K., Jesina P., Honzik T., Hansikovd H., Zeman |.

18.30  Odjezd od hotelu Flora na Svaty Kopecek

18.45 Odjezd z autobusové zastavky ,17. listopadu”

na Svaty Kopecek

19.00  Spolecensky vecer v restauraci Archa na Svatém Kopecku

spojeny s vecerni prohlidkou ZOO Olomouc na Svatém Kopecku



Patek 27. listopadu 2009

8.30-10.00

5. Sekce: Asociacni studie
Predsedajici:
MUDr. Renata Gaillyova, Ph.D., Ing. Jitka Stekrova

27. Asociace polymorfisma gentt pro ABCB1 a ABCC1 s terapeutickou

28.

29.

30.

31.

32.

odpovédi u pacienti s astma bronchiale a nespecifickym stfevnim
zanétem

Godava M., Vodicka R., Koptiva F., Potésil ]., Bohmoud |., Vrtél R.,
DZubik P., Dusek L., Santavyj ].

Polymorfismus genu TSPY u muzi s poruchou plodnosti, semino-
mu a uY pozitivnich pacientek s Turnerovym syndromem
Svacinovd V., Vodicka R., Vrtél R., Jurak L., Krejcitikovd E., gantav]/’ J.

Molekularné geneticka analyza polymorfismi a STR lokust u pa-
cientti s nemalobunéénym karcinomem plic

Hirmerovd E., Panczak A., Kebrdlovd V., Hotinek A., Homolka J., Stekrovd |.,
Kohoutovd M.

DNA polymorfismus trombofilnich mutaci a Gilbertovy choroby
ve vztahu k dalsi patologii
Kuklik M., Bacigdlovd M., Kajanovd P., Helesic V., Krkavcovd M.

Polymorphisms in the CRP gene and schizophrenia in the arme-
nian population: A pilot study
Zakharyan R., Khoyetsyan A., Chavushyan A., Arakelyan A., Boyajyan A.,
Stahelova A., Mrazek F., Petrek M.

Funkéni varianta genu ANXA11 sniZuje riziko onemocnéni sar-
koidézou: Potvrzeni vysledkii celogenomové asociacni studie
Stahelovd A., Mrizek F., Kriegovd E., Hutyrovd B., Kubistovd Z., Kolek V.,
Pettek M.

10.00-10.30 Prestavka s obcCerstvenim



10.30-12.00

6. Sekce: Funkéni genomika
Prfedsedajici:
doc. MUDr. Maridn Hajduch, Ph.D, doc. Mgr. Jifi Drabek, Ph.D.

33. Prediktivni biomarkery a cilend biologicka lécba v onkologii
Hajdiich M.

34. Molekularni diagnostika ceskych rodin s FAP: stfihové mutace
Schwarzovd L., Stekrovd |., Florianovd M., Kebrdlovd V., Hirschfeldovd K.,
Kotlas |., Veseli K., Kohoutovd M.

35. Studium regulacnich oblasti genu OTC u ¢lovéka
Duorikovd L., Luksan O., Vldskovd H., Hrebicek M., Jirsa M.

36. Analysis of patients with renal hypouricemia in Czech population
Stiburkova B., Hosoyamada M., Ichida K., Sebesta 1.

37. NQO1*2 genotyp pro NAD(P)H:quinone oxidoreduktazu 1 jako
vyznamny prognosticky a prediktivni faktor u rakoviny prsu
Vrtel R.

12.00-13.00 Obédova prestavka
12.00-14.30 Vydej certifikati

13.00-14.30

7. Sekce: Mezilaboratorni kontrola kvality
Prfedsedajici:
prof. MUDr. Radim Brdicka, Dr.Sc., ing. Ales Hofinek

38. Externi kontrola kvality v ¢eskych laboratofich provadéjici gene-
tické testovani
Brdicka R.

39. Kontrola kvality — asociace HLA s chorobami
Vrand M., Nazarovd S., Vondrdckovd H., Brdicka R., Dobrovolnd M.

40. Paternitni testy a aktivity Ceskoslovenské spoleénosti pro forenz-

ni genetiku
Horinek A.
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41.

42.

43.

Kontrola kvality - CFTR
Piskdckovd T.

Vysledky kontroly — QF PCR
Putzovd M.

Vysledky kontroly — AZF mikrodelece, stanoveni pohlavi a dalsi

POSTERY

Poskodenie DNA v dosledku karbonylového stresu u pacientov
s chronickymi zdpalovymi ochoreniami creva

Baldkovd D., Celec P., Baldovi¢ M., Mindrik G., Cierna ., Bdtovsky M.,
Kidasi L.

Molecular and cytogenetic analysis of Y chromosome abnormali-
ties in male with reproductive disorders
Cejnovd V., Stolba P., Harmas V., Wilimskd M., Lastiivkovd |.

Novel mutation in gene for uroporphyrinogen decarboxylase in
Egyptian patients with porphyria cutanea tarda
Farrag M. S., Weshahy H., Doudérovd D., Martdsek P.

Stanoveni genotypu a fenotypu psychiatrickych pacientt a jeho
vyuziti v 1é¢bé paroxetinem
Flodrovd E., Jufica ., Bartecek R., Gaillyovd R., Zourkovd A.

Jak rtizné znaceni ovliviiuje vysledek u High Density Array CGH
Halbhuber Z .a Sedldcek Z.

MLPA analyza submikroskopickych deleci/duplikaci u déti s men-
talni retardaci

Hirschfeldovd K., Baxovd A., Mihalovd R., Veseld K., Stekrovd J.,
Kohoutovd M.

Molekularné genetickd analyza kongenitdlni adrendlni hyperpla-
sie (deficit 21- a 11-B-hydroxylazy)

Hrubd Z., Vrzalovd Z., Pouchld S., Fajkusovd L.
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

12

. Mutace PRNP genu u pacientu s Creutzfeldt-Jakobovou nemoci (CJD)

Matejckovd M. a Parobkovd E.

. Molekularné geneticka analyza pacientu s feochromocytomem

a paragangliomem
Musil Z., Veseld ]., Krepelovd A. , Zelinka T., Widimskyj ]., Puchmajerovd A.,
Simandlovd M., Frysdk Z. , Viclavik ]., Panczak A., Kohoutovd M.

Mutation screening of PAH gene using high resolution melting
Polik E., Ficek A., Kidasi .

Mutaéni analyza génu PMP22 u slovenskych pacientov s ochore-
nim Charcot-Marie-Tooth a s hereditarnou neuropatiou s nachyl-
nostou na tlakovi obrnu

Resko P., Radvdnsky J., Kddasi L.

Mutacni analyza genu NPHS2 u dospélych pacienti s kortikore-
zistentnim nefrotickym syndromem

Safrdnkovd H., Reiterovd ]., Merta M., Elisdkovd V., Lnénicka P., Stekrovd J.,
Kohoutovi M., Tesar V.

Identifikacia polymorfizmov MBL2 génu u pacientov s cystickou
fibrézou
Tarovd E., Poldkovd H., Kayserovd H., Celec P., Kidasi L.

A new sequence variation in cytochrome P450 oxidoreductase in
a healthy control and its impact on protein function

Tomkovd M., Marohnic C. C., McCammon K. M., Lelkovd P., Pospisilovd
L., Masters B. S., Martdsek P.

Klinicka a geneticka charakteristika 3 ceskych rodin s katechola-
minergni polymorfni komorovou tachykardii (CPVT)

Valdskovd 1., Kadlecovd ]., Svandovd E., Béhacka R., Gaillyovd R., Vit P,
Kubus P, Novotny T.

Mutaéni analyza genu OTC
Vldskovd H., Stolnaja L., Dvotikovd L., Hiebicek M., Strdanecky V., Jirsa M.

Mutation screening of MECP2 and CDKLS5 genes in Rett syndrome patients
Zihordkova D., Puchmajerova A., Baxova A., Marasek P.
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