() Altium

Program VarSome seminar 2025
18. zaFi 2025, Hotel Zlata Stika, Pardubice

9:00 — 9:30 Registrace, uvitaci obcerstveni

09:30 Zahajeni seminare - Uvodni slovo

09:40 Uvod do CNV analyzy,

Zakladni principy, vyznam CNV v klinické diagnostic, soucasné vyzvy
a standardy
Madria Surinovd, Altium International s.r.o. (30 minut)

10:10 Navrhy panell, detekce CNVs, ultra deep sekvenovani a tak dale.
Aneb do ¢eho vSseho nam ptiroda haze vidle,

Petr Lnénicka, Altium International s.r.o. (20 minut)

10:30 CNV v rukach Altia: Exom proximalni sondy a jejich vyhody,
Vyhody a nevyhody, navrh designu panelli, metriky dulezité pro VarSome
Tomds Hron, Altium International s.r.o. (15 minut)

10:45 CNV analysis in VarSome Clinical
Antonis Koussounadis, Saphatore (30 minut)

11:15 —12:15 OBED

12:15 Pfipadové studie uZivatelli ve VarSome Clinica
Redlné ptipady, oteviena diskuze ke klasifikaci a komentaridm, formulace
nalezu, zohlednéni fenotypu (HPO)
Markéta Gancarcikovd, FNHK, Tereza Valterovd, FNKV (45 minut)
13:00 Casté chyby pfi CNV analyze a jak jim predchazet
Technické, interpretacni i komunikacni chyby, priklady z praxe
Tomds Hron, Altium International s.r.o. (30 minut)
13:30 Varsome novinky
Lift-over hg19 variant na hg38, FLT3 ITD detekce, vylepseni
mitochondrialniho variant callingu a dalsi
Mdria Surinovd, Altium International s.r.o. (15 minut)

13:45 - 14:15 Coffe break

14:15 Diskuze, Q&A, zpétna vazba, zavér a predani certifikatl
Vase otazky k software, navrhy na zlepseni, co vas trapi v kazdodenni praxi?

15:00 Zakonceni seminare
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