Zprava z ¢innosti panelu Neurogenetics

které se konalo 1.7.2024 v Helsinkach,
Panel fidili: Sylvia Boesch (Insbruck), Henry Houlden (London),
Shrnuti minulého roku:

1) Na EAN kongres v Budapesti byly navrzeny panelem 6 sekci, pfijaty z toho byly 3 sekce.
2) Zorganizovan celoevropsky priizkum zvyklosti diagnostiky genetickych chorob, dle vysledk:
a. 80% respondentl zemi mzZe indikovat genetické vys. klinik — neurolog, 20%
respondent( uvedlo, Ze vazano na klinického genetika
b. 60% respondentl uvedlo, Ze neurolog muze indikovat presymptomaticky screening,
nicméné 90% uvedlo, Ze soucasti protokolu je vzidy vys. klinickym genetikem
c. Dle ¢lanku se zda, ze NGS je v zapadni Evropé rutinné dostupnou a proplacenou
metodou.
3) Byla publikovana guidelines na dg a lé¢bu metachromatické dystrofie.

Stdvajici priority:

- Pokracovani harmonizace pouziti genetického testovani s ohledem na nové dg. metody —
NGS — WES a WGS — snaha o zafazeni jako rutinni vySetfovaci metody - postupné nahrazuji
standardni testovani a stavaji se prvni volbou stran genetickych analyz. (jiz feSeno v 2022)

Diskutovdny ndvrhy na pfisti kongres v Helsinkach

- Fokusovany workshop o Huntingtonové choree s diirazem na geny ovliviiujici pribéh
choroby.

- Teaching kurzy o zakladech neurogenetiky, novych strategiich genetického testovani.

- Novinky v dg. Ataxii — nové podtypy — CANVAS, SCA 27B

- Novinky v diagnostice hereditarnich spastickych paraparéz
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