Odborny program

STREDA 15. NOVEMBER 2023

8.00

9.00 -9.10

9.10 - 10.00

10.00 - 10.15

10.15 - 11.30

11.30 - 11.50

Registracia

OTVORENIE KONFERENCIE

Anna Hlavata - odborny garant konferencie

Gabriela Hrékova - zastupca Orphanet v SR

Tatiana Foltanova - predseda Komisie zriedkavych chordéb MZ SR

KARDIOLOGIA
Predsednictvo: Simkova [, Valkovicovd T.

Reptové A.: Chronicka trombembolicka plicna hypertenzia (13 + 2 min)
Valkovicové T.: Plicna hypertenzia asociovana s vrodenymi chybami srdca
(13 + 2 min)

Hlavata T., Polakova Mistinova J., Jurickova K.: Kardialna manifestacia
Fabryho choroby (13 +2 min)

Odbornd prednaska podporend finanénym prispevkom spolocnosti Takeda
Pharmaceuticals Slovakia s.r.o. Spolocnost Takeda Pharmaceuticals Slovakia s.r.o.
Ziadnym sp6sobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Prestavka

VRODENE METABOLICKE OCHORENIA
Predsednictvo: Hlavatd A., Sikora J.

Sikora J.: Lysosomalni stradaci onemocnéni - aktualni biochemicky

a bunécné biologicky kontext diagnostiky a Ié¢by (25 + 5 min)

Juritkovd K., Hlavata A., Salingové A., Petrovit R., Mattosové S., Chandoga J.,
Saligova J., Pototiiakova L., Szokeovd A., Kolnikové M., Poupétova H.:
Vyskyt lyzozémovych choréb na Slovensku (13 + 2 min)

Odbornd prednaska podporend finan¢nym prispevkom spolocnosti Takeda
Pharmaceuticals Slovakia s.r.0. Spolocnost Takeda Pharmaceuticals Slovakia s.r.o.
Ziadnym sp6sobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.
Hlavatd A., Jurickové K., Kolnikové M., Salingova A., Pridavok M., Matto$ové S.:
Moznosti liecby dediénych metabolickych portich na drovni lyzozémov (13 + 2 min)
Odbornd prednaska podporend financnym prispevkom spolocnosti Takeda
Pharmaceuticals Slovakia s.r.0. Spolocnost Takeda Pharmaceuticals Slovakia s.r.o.
Ziadnym sp6sobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.
KrivoSik M.: Neurologicka symptomatoldgia lyzozémovych chorob

u dospelych pacientov a nové terapie (13 + 2 min)

Odbornd prednaska podporend finan¢nym prispevkom spolocnosti Takeda
Pharmaceuticals Slovakia s.r.0. Spolocnost Takeda Pharmaceuticals Slovakia s.r.0.
Ziadnym sp6sobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Prestavka

12. slovenskd konferencia o zriedkavych chorobédch
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11.50 - 12.50

12.50 - 14.00

14.00 - 15.30

15.30 - 15.50

KLINICKA A MOLEKULARNA GENETIKA
Predsednictvo: Kone¢ny M., Hrékova G.

Varga L., Boreckd S., Sklenar M., Ugorové D., Kabatova Z., Profant M.,
GaSperikové D.: CHARGE syndrom - zlozita cesta k spravnej diagnoze
(subor kazuistik) (13 + 2 min)

Borecka S., Varga L., Sklendr M., Karhdnek M., Skopkové M., Radiova L.,
Profant M., Gasperikova D.:Branchio-oto-rendlny syndrém - genetické
priciny a variabilita klinickych prejavov (13 + 2 min)

Balaziova B., Ciznar P., Moravéikova D., Pozdechova M., Jeseridk M.,
Freiberger T., Frofikova E., Bucciol G., Dallos T.: Deficit adenozin-deaminazy
typu 2 (DADAZ2) - prvé skiisenosti na Slovensku (13 + 2 min)

Konecny M., Wachsmannova L., Skopkova M., Krasfianska G., Eliag V.,
Blandovd, G., Baldovi¢ M.: Limity komplexnych genomickych pristupov:
existuji nesekvenovatelné gény? (13 + 2 min)

Obed

ZRIEDKAVE CHOROBY SU PROBLEMATIKOU
CELEJ SPOLOCNOSTI

Predsednictvo: Foltanova T, Mojzesovd A., Hlavata A.

Foltanova T., Cisérik F., Hrékové G., Mojze$ova A., Sebova C., Koren B,
Schrererové |, Michalicova L., Mydlova Z., Stepéanek P., Malikové E.,
Vyskog A., Cvapek P.: Aktivity Komisie Ministerstva zdravotnictva SR
pre zriedkavé choroby (10 min)

MojzeSovd A., Foltanova T.: Eurépske referencné siete — vyznam
apreco ano (10 min)

Vaclavik V., Ska¢anova I., Hubé&ikova K.: Cinnost Spoloénosti pre pomoc
pri Huntingtonovej chorobe (10 min)

Bzduch V., Skalickd K., Brennerova K., Hrckova G., Ostrozlikovd M.,
Letenayovd |, Brucknerovd |, Sebova C.: Uskalia diagnostiky novorodenca
s mitochondriovym DNA depleénym syndrémom (10 min)

Pakanové Z., Salingova A., Sebova C., Hlavata A., Jurickové K.,
Ostrozlikové 0., Uhliarikova I., Matulovd M., Pancik F., Krchidk M.,
Kodrikovd R., Nemcovi¢ M.: Nové pristupy k diagnostike porich
metabolizmu glykokonjugatov (10 min)

Malikovd E., Stepének P, Foltanové T.: Dostupnost liekov na zriedkavé
choroby pre slovenskych pacientov (10 min)

Diskusné férum (30 min)

Prestavka
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15.50 - 17.00

17.00 - 18:00

ONKOLOGIA
Predsednictvo: Kolenovad A., Bodova |.

Fussiova M., D6czyova D., Blatny J., Adams M. D., Hordkova J., Bodova |,
Adamcakova J., Sykora T., Pozdechovéd M., Vargova S., Gresikovd M.,
Svec P, Kolenové A.: Kefalhematém u 21-mesaéného chlapca - prvy
priznak vaskularneho tumoru (10 + 2 min)

Chovanec F., Bacova E., BoSanska P., Slezakova D., Hederova S., Kinkor Z.,
Kolenova A.: Zivot ohrozujiica toxicita chemoterapie ako indikacia
cielenej liecby infantilného fibrosarkému (kazuistika) (10 + 2 min)
Studena S., Grencikova J., Mocnd A., BoSanska P., Hraskovd A.,
Michalova K., Kolenovéa A.: Malobunkovy karcindm ovaria,
hyperkalciemicky typ - vyuzitie imunoterapie - kazuistika (10 + 2 min)
Nespalové B., Chovanec F,, Blatny J., Sestékova Z., Cermak M., Hrebik M.,
Kolenovd A.: Atypicka inicidlna manifestacia pri Ph+ AML (10 + 2 min)
Rejlekova K.: Choriokarcinomovy syndrom pri GCTs (10 + 2 min)

POSTEROVA SEKCIA

Predsednictvo: Sikora J., Paucinova |.

Siskova S., Ziveak J., Ali T., Kim K_: Vzajomné vztahy medzi
abdomino-pelvickymi vaskularnymi kompresivnymi syndrémami

a syndrémami symptomatickej kibovej hypermobility,

ich spoluexistujicimi komorbiditami a ich vyznam v diagnostickom
a liecebnom manazmente (5 + 2 min)

Kascak M., Héjek R.: Vysledky lé¢by nemocnych s Waldenstromovou
makroglobulinémii na Klinice hematoonkologie FN Ostrava v letech
2013-2022 (5 + 2 min)

BolCekova A., Cisarik F., Kovacovd E., Vere$ P., Zemjarova Mezenska R.,
MatliSova M., Vallova V.: Dve strany tej istej mince

- skeletalne a dysmorfné prejavy mikrodelécie a mikroduplikacie
17921.32-923.2 (5 + 2 min)

Tomasové R., Paucinové |, Tomkova E., Cisarik F.: IMUNOGLOBULIN

- posledny kamienok do mozaiky - kazuistika (5 + 2 min)

Paucinova |., Maurskd A., Zelinkovd H., Zemjarové Mezenskd R.:

0¢i st zrkadlom nielen do duse... (5 + 2 min)

Lészlova K., Bzduch V., Hlavatd A., Brennerova K., Pridavok M., Gérova R.,
Lisyova J., Sebové C.: Variacie deficitu MAD (5 + 2 min)

Micev F., Salingova A., Hlavata A., Oslancova M., Nem&ovié M.,
Pakanové Z., Matto$ové S., Chandoga J., Sebovéa C.: Mukolipidéza II/11I
- kazuistika (5 + 2 min)
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STVRTOK 16. NOVEMBER 2023

8.30 Registrdcia

9.00 - 10.00 ENDOKRINOLOGIA

Predsednictvo: Kostalova L., VitdriuSova E.

1. Kostalova L., Vitariusova E., Skalickd K., Hrékova G., Pribilincovéd Z.:
Praderov-Williho syndrém z pohladu detského endokrinoléga (13 + 2 min)

2. VitariuSova E., Kostalové L., Poldkova K., Hamidova O., Hrékové G..
Zriedkavy a zriedkavejsi... a pritom podobné (13 + 2 min)

3. Pribilincova Z., Babala J., Vondrak A.: PPGL (feochromocytémy
a paragangliomy) u deti - diagnostika, liecha a prognéza (13 + 2 min)

4. Pavaiova A, PévaiD., Variuga P.: Feochromocytom - je to naozaj
zriedkavé ochorenie? (13 + 2 min)

10.00-1045  ZRIEDKAVE OCHORENIA SKELETU
Predsednictvo: Kokavec M., KuZma M.

1. Kuzma M.: Klinické prejavy hypofosfatazie v dospelosti (13 + 2 min)
Odbornd predndska podporend financnym prispevkom spolocnosti
Astra Zeneca AB, 0.z. Spoloénost Astra Zeneca AB, 0.z. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

2. Kokavec M.: Maligné nadory kosti v zriedkavych lokalitach
- ¢lenok a noha (13 + 2 min)

3. Halas M., Dolezal T., Kokavec M.: Osteogenesis imperfecta - moznosti
operaénej liecby a komplikdcie (13 + 2 min)

10.45-11.10 Prestavka
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11.10 - 12.15 NEUROLOGIA A NEUROGENETIKA
Predsednictvo: Kolnikova M., Martinka I.

1. Martinka |.: RNAi liecbha hereditarnej transtyretinovej amyloidézy
anase skisenosti (13 + 2 min)

Odborna predndska podporena finanénym prispevkom spolo¢nosti Medison
Pharma s.r.o. Spolo¢nost Medison Pharma s.r.o. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

2. Skalickd K., Krajcovicova V., Skulcovd S., Hamidova 0., Hrékova G.:
Odhalenie genetickej pric¢iny neSpecifickej neurovyvojovej
symptomatoldgie (10 + 2 min)

3. Babincovd N., Dolnikovd D., Letenayova |., Brucknerova |.:

Mimikry v medicine - novorodenec s X-viazanou myotubularnou
myopatiou (10 + 2 min)

4. Grinnerova L., Pietrzykovd M., Kusikova K., Kolnikova M.,

Hikkelova M., Mlkva |.: Atypicky sposob X-viazanej dedi¢nosti zvyhodiujici
muzZské pohlavie - PCDH19 asociovana epilepsia (10 + 2 min)

5. Kusikova K., MikloSovicova M., Lexova Kolejakovd K., JakeSovd S.,

Pavlik 8., Kolnikova M.: Biotin-tiamin responzivne ochorenie bazélnych
ganglii: kazuistiky (10 + 2 min)

1215-13.00 GENOVA TERAPIA REALITOU
Predsednictvo: Skalickd K., Busdnyovd B.

1. Kolnikové M., Rybanska B., Marinova C.: Metachromaticka leukodystrofia
- zakladna charakteristika a moznosti liechy pomocou lentivirusovej
génovej terapie krvotvornych kmenovych buniek v EU (13 + 2 min)

2. Bus$ényovd B., Hodélova K.: Dediéné dystrofie sietnice (13 + 2 min)
Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spoloc¢nosti Novartis
Slovakia, s.r.o. Spolo¢nost Novartis Slovakia, s.r.o0. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

3. Viestové K.: Génova terapia SMA (13 + 2 min)

Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti Novartis
Slovakia, s.r.o. Spolocnost Novartis Slovakia, s.r.o0. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

13.00 ZAVER PODUJATIA
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