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Odborny program

STREDA 8. JUN 2022

17.00 - 19.00  Registracia Ucastnikov a firiem

17.30 - 21.30 Vecera v restauracii Grandhotela Praha

STVRTOK 9. JUN 2022

8.00 Registracia
8.30-9.00 Slavnostné otvorenie (organizatori podujatia)
9.00 - 10.00

Peroxizomové choroby

Odborny blok bol podporeny finanénym prispevkom spolocnosti Alnylam.
Spolo¢nost Alnylam Ziadnym sp6sobom nezasahovala do odborného obsahu
podporeného bloku.
Predsednictvo: Petrovi¢ R., Hruba E.
Chandoga J., Petrovic R., Makysova J., Repisky M., Blazickova A., Fischerova M.,
Durina P, Dallemule S., Jungova P: Peroxizomové ochorenia na Slovensku
a patobiochemické mechanizmy primarnej hyperoxalirie
Jankd V.. Terapeutické moznosti hyperoxaliirie
Petrovi¢ R.: Primarna hyperoxaliria typ 1 - vyuzitie RNA interferencie v terapii

10.00 - 10.20

Prezentacla posterov1 -3

Hamidova O., Hrékova G., Vogelova S., Hlavata A., Skalicka K., Chandoga J.:
Fenotypova variabilita peroxizémovych porich - Zellwegerovo syndromové
spektrum

Chrastina P, VIaSkova H., Dvofakova L., Fingerhutova S., Jancova P. E., Keslova P,
Klocperk A., Schuller M., Kolsky A., Peskova K., Dolezalové P: Hyper-lgD syndrome
in the Czech Republic

Ivanovova E., Pisklakovd B., Hlidkova E., Bekarek V., Kotkova M., Friedecky D.:
Diagnostika dédi¢nych metabolickych poruch pomoci multikomponentni
LC-MS/MS

10.20 - 10.40 Prestavka
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Odborny program

10.40 - 11.40
Glykogenozy
Predsednictvo: Dvofdkova L., Bzduch V.

Dvofékova L., Peskové K., Reboun M., Svaginové R., Bakaldr R., Slavikové P,
VI&skové H., Storkanové G., Curtisova V., Brennerové K., Hlavaté A., Kelifova S.,
Magner M., JeSina P, Zeman J., Honzik T.. Molekularné geneticka diagnostika
poruch metabolismu glykogenu

Bzduch V., Brennerové K., Ostrozlikova M., Tarnokova S., Salingové A., Skalickd K.,
Hrékova G., Fajkusovd L., Sebové C.: Heterogénna klinicka manifestacia

u pacientov s glykogendzou 1b

Al Sabti M., Jurickovd K., Brennerovd K., Martinkovicovd T., Hlavatd A.:
Komplikacie pri liecbe glykogendzy typ la

Riba-Wolman R. (Connecticut Children's Medical Center, USA): Génova terapia
glykogenéz

Rodriguez-Buritica D. F. (Department of Pediatrics, University of Texas, USA):
Videoprezentacia prvych vysledkov génovej terapie GSD1a

11.40-12.20

Comorbidities in PKU patients and dietary solution
Odborné sympézium bolo podporené financnym prispevkom spolo¢nosti IEM
Allergy a Ajinomoto Cambrooke. Spoloénost IEM Allergy Ziadnym sp6sobom
nezasahovala do odborného obsahu podporeného sympozia.

Predsednictvo: Saligovd J.

Das A. M. (Germany): Different facets of comorbidities in PKU patients: Are they
part of the natural course of disease or a result of therapeutic intervention?
Spears M. S. (USA): Exploring advances in PKU dietary therapy using
glycomacropeptide

12.20-13.20 Obed v restauracii Grandhotela Praha

13.20 - 14.25

Varial

Predsednictvo: Chandoga J., Hansikova H.
Imrich R.: Vyvoj prvej G¢innej liecby alkaptoniirie v prostredi akademického
klinického skiusania
Odbornd predndska bola podporend finanénym prispevkom spoloénosti SOBI.
Spolocnost SOBI ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej predndsky.
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Okélova K.: Neuronalna ceroidna lipofuscindza typ 2

Odborna prednaska bola podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti Biomarin.
Spolo¢nost Biomarin Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej prednasky.

Kolnikova M.: Leukodystropfie a genetické leukoencefalopatie u deti
Kulhdnek J., Klement P, Zahorakova D., Zeman J., JeSina P, Honzik T.:

Glycine encephalopathy - Czech Republic cohort

14.25-14.45

Prezentacla posterov4 -6

Saligové J., Mitnikova M., Draveckd I., Potocriakovd L., Lazdrovd |.:

Prvé skisenosti s ,off- Iabel" terapiou SGLT2 |nh|b|torom (empagliflozin)

u pacienta s glykogenézou typu Ib

Foltenova H., Rohanové M., Smolka V., Seda M., Tkachyk O., Punovd L., Curtiova V.,
Dvorakova L.: Deficit fruktéza-1,6-bisfosfatazy - kazuistika

Smolka V., Srovnal J., Koldfovd J., Tkachyk O., Foltenové H., Bekarek V., Friedecky D.,
Hlidkova E., Kotkova M., Pefinova J., Semeniuk T.: Deficit aminoacylazy 1

- studie u tfi sourozencii

14.45-15.05 Prestavka

15.05-17.00
Prezentama posterov 7 - 23

Ondruskova N., Berankova H., Honzik T., Zeman J., Hansikova H.: Bikunin jako novy
biomarker pro vybrané typy dédiénych poruch glykosylace

Pakanové Z., Nemgovi¢ M., Kodrikova R., Krchiidk M., Kvétori F,, Salingova A.,
Kolnikova M., Kovdrova D., Mucha J.: Multi-OMICS pristup v diagnostike CDG

Il. typu: kazuistika

Zdrazilova L., Danhelovska T., Ondruskova N., Vanisova M., Pasak M., Volfova N.,
Honzik T, Hansikova H.: Deficiency in phosphomannomutase 2 changes
bioenergetic metabolism in cultivated fibroblasts

Holubové V., Cechova A., Ondruskova 0., Zeman J., Tesaiova M., Hansikové H.,
Honzik T.: Cardiac manifestation in patients with PMM2-CDG

Farolfi M., Ondruskova O., Zivny J., Vesela S., Fajkusova L., Tesarova M., Honzik T,
Hansikova H.: Delayed puberty and teeth eruption in the first Czech PIGN-CDG
patient with severe epileptic encephalopathy and pulmonary stenosis

Stibtirkové B., Potocridkova L., Saligova J. et al.: Renal hypouricemia 1:

rare disorder as common disease in Eastern Slovakia Roma population

Zikénova M., Noskovd L., Gut J., Skopovd V., Bértl J., Paulové M., Krijt J., BareSova V.,
Hrubd E., Bleyer A, Zeman J., Kmoch S.: Hyperurikémie zptisobena parcialnim
deficitem hypoxanthin-guanin-fosforibosyltransferazy - kazuistika
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Kvasnicka A., Jamrichovd K., Friedecky D., Stiblrkova B.: Cilena lipidomika
pacienti s dnou

Skopova V., Souckové 0., BareSova V., Krijt M., Korda¢ P, Kmoch S., Zikénova M.:
Geneticky podminéna onemocnéni de novo syntézy purinii

Giertlova M., Saligova J., Drencékovd P, Mistrik M., Lopackova V., Potocridkova L.,
Andrejkové M., Kolnikova M., Minarik G., Vasilova A., Verebovd J.: UFM1-asociovana
hypomyelinizacna leukodystrofia typu 14, zavazné ochorenie s efektom
zakladatel'a v romskej populacii

Dobesova D., Pridavok M., lvanovova E., Pisklakova B., Kvasnicka A., Friedecky D.:
Metabolomicka studie vzorkl moci a sér pacienti s deficitem ATP syntasy,
acyl-CoA dehydrogenasy mastnych kyselin s kratkym fetézcem a jejich kombinaci
Dallemule S., Lisyova J., Juhosové M., Durina P, Valachové A, Cisarik F,

Kvasnicovd M., Chandoga J., Bohmer D.: Pacienti s deficitom 3-metylkrotonyl-CoA
karboxylazy zachyteni novorodeneckym skriningom na Slovensku - skisenosti
nasho pracoviska

Bartl J., Chrastina P, Jandovd J., Hodik J., Paulovd M., Pinkasovd R., Pichové D.,
Kubatova J., Hajkova I, Klimova E., VIaSkova H., Peskova K., Honzik T.: Newborn
screening for biotinidase deficiency: A 5-year single center experience

Pridavok M., Térnokova S., Brennerové K., G6rova R., Lisyova J., Sebova C.:
Heterozygotny stav izovalerovej acidirie identifikovany v RNS - kazuistika
Kotkova M., Pisklakova B., Bekarek V., Hlidkova E., Smolka V., Tkachyk O., Foltenova H.,
Pefinové J., Semeniuk T, Friedeckd J., Friedecky D.: ATB Pivinorm zptisobujici
falesné pozitivni vysledky v NS

Hrckova G., Hamidova O., Kotrasova V., Amrich M., Dolnikova D., Talarcik P,

Skalickd K.: Mnohopo¢cetné skeletalne postihnutie u novorodenca s lyzozémovou
poruchou

Volfova N., Sokolova J., Kfizkova M., Barvikovd K., Krijt J., Tesafova M., Kozich V.
Changes in sulphur metabolism in patients with mitochondrial disorders

18.00 Veclera v restauracii Grandhotela Praha
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PIATOK 10. JUN 2022

8.00 Registracia

8.30-9.20

Varia ll

Odborny blok bol podporeny finanénym prispevkom spolocnosti Takeda.
Spolo¢nost Takeda Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporeného bloku.

Predsednictvo: Kmoch S., JuriCkova K.

Dostélova G.: Anderson-Fabryho choroba & CR

Juritkova K., Jungovad P, PetroviC R., MattoSova S., Hlavata A.: Fabryho choroba:
ako sa na Slovensku zmenila epidemiologicka situacia za viac ako 20 rokov
specifickej liechy

Rekova P: Neurolog jako soucast multidisciplinarniho tymu v péci o pacienty
s Fabryho chorobou

9.20-9.30

- Zivnd M., BareSova V., Sikora J., Musélkové D., Dostalové G., Hodanové K., Kuchar L.,
Asfaw B., Poupétova H., VIaskova H., Kmochova T., Vyletal P, Hllkové H.,
Hartmannova H., Stranecky V., Steiner Mrdzova L., Hnizda A., Sovova J., TreSlové H.,
Vrbacka A., Votruba M., Stolnaja L., Kidd K., Roblovad L., Honsova E., Rychlik 1.,
Linhart A., Bleyer A., Kmoch S.. AGALopatie a Fabryho choroba

9.30-10.30
Sekcia pacientov a predajna vystava obrazov
Jany Baranovej, pacientky s morbus Pompe

Moderator bloku: Hlavatd A.

Baranik R.: Zdruzenie ojedinelych genetickych ochoreni - pacientska organizacia
Kuruczova M.: Ako mi pan Pompe zmenil Zivot

Laubertova A.: Zivot s dediénou metabolickou poruchou

Senajova Dobrodenkova L.: Ked' nie je cielena lie¢ba, treba hl'adat nové pristupy

10.30-11.00 Prestavka
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11.00-12.10
Varia lll

Predsednictvo: Peskova K., Hlavata A.

Hlavatd A., Jurickova K., Sebové C., Pridavok M., Kolnikova M.: Zriedkavéa komplikacia
pri lieche Gaucherovej choroby

Odbornd predndska bola podporend finanénym prispevkom spolocnosti Swixx
Biopharma. Spolo¢nost Swixx Biopharma Ziadnym spésobom nezasahovala

do odborného obsahu podporenej predndsky.

Oslancova M.: Morfologicky pohl'ad na mukopolysacharidézy

Pisklakova B., Friedeckd J., Ivanovova E., Tkachyk O., Smolka V., Bekarek V.,
Hlidkova E., Friedecky D.: Komplexni LC-MS pristup k diagnostice DMP

Noskova L., Stranecky V., Tesafova M., Hartmannova H., Hodarnova K., Piherova L.,
TreSlova H., Musélkova D., Mrazova L., Téthova |, Liskova P, Honzik T., Magner M.,
Zeman J., Hrubd E., Jahnova H., Baxova A., Gfegorova A., Gretmalova D., Hladikové A.,
Kysela M., Saligové J., Potociiakova L., Giertlova M., Brennerova K., Kmoch S.:
VyuZiti exomového sekvenovani pro studium vzacnych (nejen) metabolickych
onemocnéni détského véku

12.10 - 13.00

Prezentacla posterov 24 - 30

Pavlovi¢ M., Kolnikova M., Paucinova 1., Cisarik F.: Dopamin responzivna dystdnia
Kelifové S., Kolafova H., Téthova ., Liskova P, Kousal B., Vajter M., Honzik T,
Tesafova M.: Ceska kohorta pacientii se subakutni ztratou zrakové ostrosti

na podkladé mutace v genu DNAJC30

Szokeova A., Vojtkova J., Banovcin P: 0d jednej diagnézy k druhej

Sebova C., Hlavata A., Tarnokové S., Ostrozlikovéa M., Pridavok M., Gérové R.,
Lisyové J.: Uskalie diagnostiky MADD - kazuistika

Bekdrek V., Friedecky D., Hlidkovéa E., Kotkova M., Pefinovéa J., Semeniuk T.:
Metoda odliseni galaktitolu od mannitolu a sorbitolu - GC/MS

Steiner Mrdzova L., Vitkova M., Stranecky V., Kmoch S.: Nosohltanovy stér - vhodny
material pro vyzkum a diagnostiku geneticky podminénych onemocnéni
Stufkova H., Darihelovska T, Lokvencové K., Kolafova H., Kelifova S., Honzik T,
Zeman J., Hansikova H., Tesafova M.: Nové varianty mtDNA: klicova role svalové
biopsie pri uréovani jejich patogenity

13.00 Zdver podujatia a obed v reStaurdcii Grandhotela Praha
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