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RNDr. Jan Radvanszky, PhD.

MUDr. Katarina KuSikova
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Organizacné zabezpecenie

SOLEN, s.r.o., Ambrova 5, 831 01 Bratislava,
tel. +421 2 5413 136, www.solen.sk

Koordinatorka podujatia:
Jana Zrubcova, +421 910 415 101, kongres@solen.sk

Registracia a ubytovanie:
Andrej Sutka, +421 911 956 370, kongres@solen.sk

Kontakt pre partnerov:
Monika Hordkova, +421 903 452 654, horakova@solen.sk
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Registracia uacastnikov

9.10. 2024 streda 12.00-18.00
10. 10. 2024 Stvrtok 8.00 - 9.00
11. 10. 2024 piatok 8.00-9.00

Z dévodu uznania kreditov je nutné prejst elektronickou registraciou
a podpisat sa do prezencnej listiny kazdy den.

Kreditové hodnotenie

Podujatie je zaradené do kontinualneho vzdelavania SLK a SKIZP.
Ucastnici dostavaju za jednotlivé dni nasledujuci pocet kreditov:

Pasivna ucast: Aktivna ucast:

Streda 9. 10. 2024 3 kredity Autor prednasky 10 kreditov
Stvrtok 10. 10. 2024 5 kreditov Prvi dvaja spoluautori 5 kreditov
Piatok 11. 10. 2024 4 kredity

Potvrdenie o ucasti

Registrovani Ucastnici dostanu potvrdenie o Ucasti s kreditovym
hodnotenim SLK podla platnych predpisov v elektronickej podobe.
Podujatie bude tiez registrované v Komore inych zdravotnickych
pracovnikov. Potvrdenie o Ucasti bude zasielané emailom

po skonceni podujatia.
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Sutaz o Ceny SSLG SLS

1. ,Cena SSLG SLS za najlepSiu prednasku autora
do 35 rokov v rdmci Izakovicovho memorialu”

2. ,Cena SSLG SLS za najlepSiu prednasku
v rdmci Izakovicovho memorialu”

3. ,Cena SSLG SLS za najlepSi poster
v ramci Izakovicovho memorialu”

@6

Prihlasit sa mb&zete iba do jednej sutaze.
BlizSie informacie k podmienkam sutaZze najdete na www.sslg.sk.

Hlasovaci listok najdete v kongresovej taske, ktoru dostanete na
mieste pri registracii. Urna na vhadzovanie hlasovacich listkov bude
umiestnena v kongresovej sale. Hlasovanie a vyhodnotenie sutazi
sa uskutocni v piatok 11. 10. 2024 po skonceni poslednej prednasky.

Informacie pre autorov prednasok

Prezentacie je potrebné priniest priamo na miesto a odovzdat
technikom na USB kluci vo formate ppt pred zacatim podujatia
alebo pocas prestavok.

Dovolujeme si vas poziadat v zmysle ¢lanku Ill. ods. 12 smernic
SLK a SLS pre ARS CME k procesu sledovania a hodnotenia Urovne
jednorazovych vzdelavacich aktivit o zaradenie Vyhlasenia

o konflikte zaujmov do vaSej prezentacie ako druhy slajd. Zaroven
vas Ziadame o dodrzanie stanoveného casu uréeného na vasu
prednasku vratane diskusie.

PrisluSné sekcie manazuje predsednictvo sekcil.

Abstrakty prednasok budu zaradené do elektronického zbornika
abstraktov, ktory bude zverejneny na www.sslg.sk
a na stranke podujatia.
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Informacie pre autorov posterov

* Prezentacie posterov budu prebiehat v elektronickej forme.

* Postery budd moderované v ramci samostatnej sekcie, pricom
postery budu rozdelené na 2 stanovistia. Prezentacia posteru
max. 4 minuty vratane diskusie.

+ Format posterov: subor pdf, bude premietany
na elektronickej obrazovke.

» Postery je potrebné zaslat elektronicky vo formate pdf
do 20. 9. 2024 na email kongres@solen.sk.

» Elektronické postery budu v pripade suhlasu autorov dostupné
aj po konferencii na stranke odbornej spolo¢nosti.

Streda 9. 10. 2024
18.30 Vecera

Stvrtok 10. 10. 2024
13.00 - 14.00 Obed
20.00 Spolocensky vecer

Piatok 11. 10. 2024
13.15 Obed
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Odborny program

Streda 9. oktober 2024

1200-1400  Zasadnutie vyboru SSLG
12.00 - 18.00 Registracia Gcastnikov

15.00 - 15.05 Slavnostné otvorenie Memorialu
- Lohajova Behulové R., Konecny M.

1505-1645  Plenarne prednasky
Predsednictvo: Chrdst R., Lohajovad Behulovd R., Mistrik M., Konecny M.

15.05 - 15.45 Charcot-Marie-Tooth disease: from genetics to therapy - Chrast R.

15.45 - 16.05 Mentalne ticho lieci: od koncov myslienok a spankovych cyklov
cez spiace cervy po konce chromozémov - Eichler T.

16.05 - 16.25 Lekarska genetika vcera, dnes a zajtra z pohladu klinického genetika
- Kvasnicova M.

16.25 - 16.45 Studium vzacnych nemoci, historicky odkaz pro soucasnost a budoucnost
- Kmoch S.

16.45 - 17.00 Prestavka (coffee break)

1700-1800  Uvodné prednasky
Predsednictvo: Stiblrkova B., Celec P.

1700-1715  TotisetodiDNA-Drabek).
1715-17.30 0d hereditarni renalni hypourikémie k nové terapii dny - StibCrkovd B.

17.30 - 17.45 Heterozygotny variant SLC37A4 génu s novou poruchou glykozylacie
- kazuistika - Bzduch V., Brennerovd K., Hansikova H., Salingové A., Babal P,
Brucknerova I., Hrckova G., Marquardt T.

17.45-18.00 Extracelularna DNA a jej tiloha pri porode - Celec P, Macdkovd K.,
PSenkova P., Zahumensky J., Vlkova B.

18.30 Vecera



=



xxxIv. 172KV MIEMO@RIAL 2024

Odborny program

Stvrtok 10. oktéber 2024

800-1000  Genetika a genomika (varia)
Predsednictvo: Janikova M., Vikovd B.

800-812 (@) Biobankovanie ako nastroj pre biomedicinsky vjskum na Slovensku
- Minich A.

812 -8.24 @ Projekt mapovania slovenského genému - Krumpolec P, BabiSové K.,
Gnip A., HadZega D., Petrovic¢ 0., Hyblova M., Minarik G.

8.24 - 8.36 ‘ Identifikacia klinicky vyznamnych farmakogenetickych variantov
zo sekvenovania celého genému v slovenskej populacii - Hyblova M.,
Krumpolec P., BabiSové K., Gnip A., HadZega D., Mindrik G.

8.36 - 8.48 Unlocking the potential of NGS with avidity based chemistry
- Omelchenko D.
Predndska bola podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti Dynex.
Spoloénost Dynex Ziadnym spdsobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej predndsky.

8.48-9.00 DPYD a jeho hluboko skryté tajemstvi o HapB3 - Janikova M., VrtéI R,
Kolafikové K., Kratochvilova R., Brisudovd A., Langerova H., Curtisova V.,
Rozankova Z., Slavkovsky R.

9.00-9.12 . Automaticka klasifikacia a/alebo predikcia klinického vyznamu varidcii
v pocte kopii (CNV): od odporii¢ani k umelej inteligencii alebo cesta tam
a zase spat? - Radvanszky J., Budi§ J,, Sladecek T., Gaziovd M., Kucharik M.,
Pos Z., Pos 0., Krampl W., Lojové |., Hekel R., Szemes T.

912 -924 @ Celogenémové sekvenovanie v diagnostike myotonickych dystrofii
- Lojova ., Kuchdrik M., Pos Z., Baldz A., Zatkova A., Téthova Tarova E.,
Budi$ J., Kadasi L., Szemes T., Radvanszky J.

9.24 -9.36 Nové trendy v NGS diagnostice - tekuta biopsie, MRN, metylace,
automatizace, dlouha cteni, IVDR exom a dal$i - P4calt O.
Predndska bola podporena finanénym prispevkom spolo¢nosti 3Genes.
Spoloc¢nost 3Genes Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej prednasky.

9.36 -9.48 ' Funkéné studie zostrihovych variantov génov GCK a HNF1A
- DobiaSova Z., Valkovi¢ova T., Stanik J., Skopkovéd M., GaSperikova D.

9.48 - 10.00 Preventivny génovy transfer DNase113 v mySacom modeli pneumonie
- Vlkova B., Tothovd N., Macdkovd K., Celec P.

10.00 - 10.30 Prestévka (coffee break)



ThermoFisher
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Odborny program

10.30 - 13.00

10.30 - 10.45

10.45-10.57

10.57 - 11.12

112 -11.24

11.24 -11.36

11.36 - 11.48

11.48 - 12.00

12.00 - 12.12

1212 -12.24

12.24-12.36

Onkogenetika a onkogenomika
Predsednictvo: JaroSovd M., Zdvodna K.

Nad ramec tradicnej biopsie: Vyznam tekutej biopsie pre skoru diagnostiku
- Slavkovskad B.

Predndska bola podporend finanénym prispevkom spoloénosti PentaGen.
Spoloénost PentaGen Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej predndsky.

Vyznam genetického vysetieni u meningeomii - Zmolikové J., Pitronova S.,
Simovd J., Urbanovska I., Kuncikova K., Lazarova A., Delongova P, Lipina R.,
Reguli S., Cvek J., Uvirova M.

Frekvence a vyznam mutaci genu SF3B7 u nemocnych

s myelodysplastickymi neoplasiemi (MDS) - Zemanova Z., Aghova T,
Lhotskd H., Svobodova K., Hodanova L., Lizcova L, PavliStova L., Luks$ikové K.,
Sotakova S., Minafik L., Stopka T., JonaSovd A.

Vyuziti NGS technologie v multioborové laboratofi - Dolinové |, Zajic T,
Kracik M., Stillerové K.

Predndska bola podporend finanénym prispevkom spolocnosti

Thermo Fischer Scientific. Spoloénost Thermo Fischer Scientific Ziadnym
spdsobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Jak nas ovlivnilo panelové testovani v onkogenetice - zajimavé kazuistiky
- Puchmajerova A.

Flexibilni vyuziti hybrid capture NGS pri komplexnim prediktivnim testovani
solidnich nadori - zkuSenosti z FNHK - Vo$mikova H.

Predndska bola podporend finanénym prispevkom spoloénosti Roche.
Spoloénost Roche Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej predndsky.

Diagnostické molekularne biomarkery pri nadoroch kolorekta
- Zdvodnd K., Sebest L., Slamka T., Kostrabova A., Lohajova Behulovd R.

0d CGP po lymfomy - NGS diagnostika zajtrajSka - Drzik F.

Predndska bola podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti

Thermo Fischer Scientific. Spoloénost Thermo Fischer Scientific Ziadnym
spésobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Je mozné skritit testovanie molekularnych biomarkerov z FFPE

do 24 hodin? - Slamka T, Sebest L., Kostrabova A., Lohajové Behulovd R.
Predndska bola podporend finanénym prispevkom spoloénosti

Thermo Fischer Scientific. Spoloénost Thermo Fischer Scientific Ziadnym
spésobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Nové biomarkery v genetickom vysetreni pacientok s HGSOC
- Krascsenitsova E., DoleSovd L., Valenéikova R., Lohajové Behulova R.
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Odborny program

12.36 - 12.48 Analyza genomu nemocnych s akutni myeloidni leukémii (AML) metodou
optického mapovani (OGM)- JaroSovéd M., Kotaskovd J., Bezdékova Fillerova R.,
Ondrouskova E., Bohdnova M., Bryjové L., Cébelova K., Smejkal J., Smuhafové P,
Jeziskovd I, Zanetovd M., Weinbergerova B., Pospisilova S., Mayer J.

12.48 - 13.00 Optické mapovani genomu a jeho pfinos v diagnostice mnohocetného
myelomu - Kotaskova J., Mareckova A., Ondrouskova E., Bohinova M.,
Mayerova J., Nizhanska D., Porc J. P, Navrkalova V., Bravencova L.,
Zadrapové M., Séblikovd B., Stork M., Pour L., Sevéikova S., Jarogové M.

13.00 - 14.00 Obed

1400-1500  Posterova sekcia
Predsednictvo: Radvanszky J., Sedldckova T.

Poster ¢. 1 '

Funkéna analyza variantov v géne PSMBS5: Rescue experiment — Andrésova A,
Kolnikova M., Gasperikovd D., Skopkova M.

Poster ¢. 2

Cesta z falo$nej stopy k spravnej diagnéze - Bol¢ekova A., Tomédsova R., Tomkova E.,
Téthova K., Paudinova I.

Poster¢. 3

Familiarni nadory GIT asociované s Lynchovym syndromem - Brisudova A., Janikova M.,
Kofinkova G., Knillova J., Kucerova L., Kolafikova K., Kratochvilovd R., SiSperova R., Punova L.,
Mracka E., Slavkovsky R., Lemstrova R., Vrtél R., Bouchal J.

Poster ¢. 4

Zriedkavé genetické choroby - register NCZI za roky 2019 - 2023, vysledky a navrhy zmien
v registracii - Cisarik F.

Poster ¢. 5

Induction of chromosomal aberrations after exposure to miconazole in cattle in vitro
- Galdikova M., Holeckova B., Schwarzbacherova V., Haluskova J., Sedlakova S., Bucan J., Dolnikova D.

Poster ¢. 6
Ludsky papilomavirus (HPV) - nadej ukryta v pozitivite - Hojsfkova I., Prokopcovd L.
Poster ¢. 7

Uginky chinazolinénového ligandu Q3 a jeho mednatého komplexu Q3-CU(I1) na prsnikové
nadorové MCF-7 a nenadorové bunky MCF-10A - Horvathovd E., Hergott P, Hricoviniova Z.
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Odborny program

Poster . 8

Pfipadové studie hodnoceni celoexomovych dat (WES) za pouZziti aplikace
Franklin (Genoox) - Hrabikové M.

Poster ¢. 9

Vyhodnoceni genomickych TRIO dat u endemického parkinsonismu - Kolafikova K., Vodicka R.,
Vrtél R., Mensikové K., Prochdzka M., Kanovsky P.

Poster ¢. 10

Geneticka diagnostika porich autistického spektra — zachyt kauzalnych DNA variantov
- LakatoSovd S., Repiskd G., MikloSovicova M., Valachova A., Vogelovd S., Kantarska D.,
Kopc¢ikova M., Wachsmannova L., Krasnanskd G., Ostatnikova D., Konecny M.

Poster ¢. 11

6p25 mikrodeleéni syndrom jako pfi¢ina kongenitalniho glaukomu - Lastivkové J., Peckova A,
LiSkovd L., Cejnova V.
Poster €. 12

Analyza patogenity vybranych vzacnych variant v mitochondrialni DNA - Lokvencova K.,
Stufkové H., Zajicova Docekalova D., Trefilova E., Cesnekové E., Hansikova H., Tesafova M.

Poster ¢. 13 @

Schaaf-Yangov syndrém (kazuistika) - Lukacové |., Eckertova M., Magyarové G.,
Tomkova E., Majerova L., Lukackova R.

Poster ¢. 14

Potencial vysetfeni cfDNA pfi detekci chromozomalnich aneuploidii u spontannich aborta
- Nguyen Thi Ngoc B. L., Sheardovad J., Hrabikova M., Cadova P, Stejskal D., Zembol F,
Dvofackova H., Vévrova J., Bittdovéa M., Koudova M.

Poster ¢. 15

Ked' sa s nami chromozomy zahraju na schovavacku (kazuistika) - Ocenédsovd 7.,
Martinekova S., Kantarska D., Petrovi¢ R.

Poster ¢. 16
Jedna z milidna - kazuistika - Paucinova |, Wachsmannova L., KoneCny M.

Poster ¢. 17

Diagnéza Schaaf-Yangova syndromu u ditéte s podezienim na kraniosynostézu - Peckovd A,
Lastlvkova J., Cejnové V., Uhrova Meszarosova A.
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Odborny program

Poster ¢. 18 @

Neinvazivny test na skrining rakoviny prostaty: Zapojenie modelu strojového ucenia do analyzy
extracelularnej DNA - PGs O., Hanzlikova Z., Budis J., Bokorova S., Krampl W, Styk J., Lukyova L.,
Kubanova M., Duranova T., Sedldckova T., Janega P., Szemes T.

Poster ¢. 19 @

Prenatalna diagnostika mikrodelécii a mikroduplikacii 15q11.2 - siibor 10 pripadov
- Roézovd I, Landlovd D., LukaCkova R., Eckertovd M., Téthovd K., Tomkova E., Krizan P.

Poster ¢. 20

Aminoacylase 1 deficiency: case report on three affected siblings - Srovnal J., Smolka V.,
Friedecky D., Kolarova J., Tkacik 0., Foltenova H., Bekarek V., Vrtel P., Prochazka M.

Poster ¢. 21

Zriedkavé chromozomové aberécie u pacientov s lymfoproliferativnou poruchou B-buniek
z genetického hladiska - Szeifova M., Hercegova A., ZakoviCovd A., Blahovd A., Flochova E.,
Chudej J., Varga A., LukaCkova R.

Poster ¢. 22

Profilovanie krvnej plazmy u pacientov s plicnym nadorom pomocou metabolomickej analyzy
- Sarlinova M., Baranovic¢ova M., Dzian A_, Kalenska D., Racay P., Matakovd T., Skovierova H.,
HalaSovd E.

Poster ¢. 23

MozZnosti analyzy molekularnych biomarkerov v diagnostike a lie¢be onkologickych pacientov
- Sebest L., Slamka T, Kostrdbova A., Krascsenitsova E., DoleSova L., Lohajova Behulové R.

Poster ¢. 24

Charakterizace nového onemocnéni spojeného s de novo syntézou purinii - deficitu PFAS
- Skopova V., Souckova 0., BareSovd V., Stuurman K., Hnizda A., Kmoch S., Zeman J., Zikédnovéd M.

Poster ¢. 25
Silna geneticka kdva - Tomasova R, Paucinova I, Kovaéovd E., DoleSova L.
Poster ¢. 26

Je variant c.25G>A v géne DRD3 v spojitosti s esencialnym tremorom rizikovy? - Vasil M.,
Latka S., Sli7 I., Tomasikova L., Skovranek M., Chamilova J.

Poster ¢. 27

Mabryho syndrém - zriedkavy (nedostatocne rozpoznavany?) monogénovy geneticky syndrom
asociovany s epilepsiou - Vogelovd S., KoneCny M., Wachsmannova L., Krasnanska G.
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Odborny program

Poster ¢. 28

Rychla diagnostika Leberovy hereditarni neuropatie optiku metodou high-resolution melting
- Z&hordkova D., Puchmajerova A., Trefilova E., Zajicovd Docekalova D.,
Tesafova M., Martasek P.

Poster ¢. 29

Pacientka s aceruloplazminémiou a dedi¢nou hemochromatézou. DéleZitost modernej DNA
diagnostiky pri diagnostickych dilemach - Zatkovd A., PGs Z., Glasova H., Radvénszky J.

Poster ¢. 30

MaterniT - historie a souéasnost - Zemdnek M., Zapletal M., Hlirkova V., Loucky J.

Poster ¢. 31

A report on the second identified case of PAICS deficiency: An examination of two siblings
- Zikanova M., Weng W., Skopova V., Baresova V., Liu Y., Chien Y., Hwu W., Souckova O.,
Hnizda A, Kmoch S, Lee N.

20.00 Vecera

Piatok 11. oktober 2024

8.00 - 10.00 Klinicka genetika I.

Predsednictvo: Noskova L., Petrovi¢ R.

8.00 - 8.12 Masivne paralelné sekvenovanie: kli¢ k pochopeniu mitochondrialnych
ochoreni - Blandova G., Elia$ V., Krasfnanskd G., Wachsmannova L.,
Koneény M., Repiska V., Baldovi¢ M.

8.12-8.24 @ Uskalia diagnostiky pacientov s nesyndrémovou poruchou sluchu,
rozsirenym vestibularnym akveduktom a Pendredovym syndrémom
- Sklendr M., Boreckd S., Varga L., Bernardinelli E., Ugorovd D., Dossena S.,
GaSperikova D.

8.24 - 8.36 @ Analyza zmien v géne STRC pri autozomalne recesivnej senzorineuralnej
poruche sluchu - Cipkova K., Varga L., Paouris D., GaSperikova D., Borecka S.

8.36 - 8.48 @ Moznosti diagnostiky CNV nalezov u slovenskych pacientov s vrodenymi
ochoreniami imunity - Krasfianské G., Wachsmannova L., Baldovi¢ M.,
Elias V., Blandova G., Konecny M.
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8.48 -9.00

9.00-9.12

912 -9.24

9.24-9.36
9.36-9.48

9.48 - 10.00

10.00 - 10.20

10.20 - 12.45

10.20 - 10.32 (im)

10.32 - 10.44

10.44 - 11.56

Odborny program

Genomické analyzy u pacientii s vzacnym onemocnénim s negativnimi
vysledky celoexomového sekvenovani - Noskova L., Strdnecky V.,
Steiner Mrazova L., Zikdnové M., Hnizda A., Hartmannovd H., Hodanova K.,
Sikora J., Treslové H., Kmoch S.

AGAL misprocessing-induced ER stress and the unfolded protein response:
lysosomal storage-independent mechanism of Fabry disease pathogenesis?
- Zivna M., Dostalova G., Baresova V., Musalkova D., Kuchar L., Aswaf B.,
Poupetova H., Vlaskova H., Kmochova T., Vyletal P, Hartmannova H.,
Hodanova K., Steiner-Mrazova L., Hnizda A., Treslova H., Rekova P., Roblova L.,
Honsova E., Hulkova H., Rychlik ., Bleyer A., Linhart A., Sikora J., Kmoch S.

Analyza vybranych génov u pacientov s Alzheimerovou chorobou
- Sedldckovd T., Styk J., Forgacova N., Lukyové L., Budi$ J.,
Sheardové K., Zilka N., Szemes T.

Vyuziti SNP v preimplantacnim genetickém testovani aneuploidii
- Valentova E., Hornak M., Brozek R., KubiCek D., Navratil R., Veseld K.

Preimplantacni genetické testovani u part a rodin s monogenni chorobou
- Linhartova E., Horak J., Racochové E., Koudova M., Stejskal D.

Skisenosti s molekularno-genetickou diagnostikou SMA, ALS a FRDA
- PetroviC R.

Predndska bola podporend finanénym prispevkom spoloénosti Biogen.
Spoloénost Biogen Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej predndsky.

Prestavka (coffee break)

Klinicka genetika II.
Predsednictvo: Cejnova V., Kusikové K.

Hereditarny angioedém - komplexny pohlad na molekularno-geneticku
diagnostiku - Markocsy A. Hrubiskova K., Freiberger T., Grombifikova H.,
Dolesova L., Slivka Vavrovd L., Lohajova Behulova R., Banovéin P., Jesenak M.

Vyuziti klinického exomu pfi diagnostice vzacnych geneticky podminénych
onemocnéni: kazuistiky - Cejnova V., Vancova L., Uhrova Mészarosova A.,
Stanclova D., Peckova A, Lativkova J.

Dlouha cesta k diagnoze - Gfegorova A., Noskova L.
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Odborny program

10.56 - 11.08 . Fenotypova charakteristika stiboru pacientov s novym neuromuskularnym

11.08 - 11.20

11.20 - 11.32

11.32 - 11.44

11.44 - 11.56

11.56 - 12.08

12.08 - 12.20

12.20 - 12.32

12.32 -12.44

12.45 - 13.00

13.00

13.15

ochorenim v romskej populacii - Giertlova M., Noskova L., Drencdkova P.,,
Saligové J., Potogndkova L., Drobidkovd S., Vargové V., Kolnikova M.,
KuSikova K., BaldZzova P, Baranovd A., Lazarova E., Gurcik L., MaZerikova Z.,
Mistrik M., Stretavska P., Zémecnik J., Pfihodova I., Zikanova M.,

Stranecky V., Ptdckova H., Hansikova H., Tesafova M., Sikora J., Zeman J.,
Honzik T., Kmoch S.

Familidrna eventracia branice ako sticast MUSK asociovaného fenotypu
u novorodenca - kazuistika - Lenhartova N.

Kongenitalna porucha glykozylacie typu Ill a doposial' nepopisany

variant v géne COG6 - Stretavskd P, Giertlovd M., Zemjarova Mezenska R.,
Martinekova S., Okdlova K., Lysinova M., Honzik T., Hansikovd H., Stufkova H.,
Pakanova Z., Skopkova M., Salingova A.

PIGQ-asociovany deficit glykofosfatidylinozitolu ako pricina rekurentnych
atakov rabdomyolyzy: kazuistiky a prehlad literatiry - KuSikova K.,
Smogavec M., Faust Ch., Laccone F,, Karall D., Bonfig W., Weis D.

X-vazana adrenoleukodystrofie jako pficina spastické paraparézy
- Osickova L., Uhrovéd Mészdrosové A., Curtisovd V., Vrtél R.

Familiarny vyskyt DMO so spastickou kvadruparézou, vyuzitie novych
metod genetickej diagnostiky v praxi, kazuistika — Mistrik M., Lopackova V.,
Konecny M., Wachsmannova L., Krasnanska G.

Pallisterov-Killianov syndrém - vzacna pri¢ina zavaznej vrodenej
diafragmatickej hernie - Godava M., Dhaifalah ., Hanzlikova P., Havalova J.,
Sobotkova V., Kone¢nd A., Sramkové Kojecka J., Dolinska D.

Mikrodelecné a mikroduplikaéné syndromy v ambulancii lekarskeho
genetika - kazuistiky - Drencakova P, Giertlova M.LMatU§ové M.,
Zemjarova Mezenskd R., Verebova J., Stretavska P., Skorvanek M.

Pseudohypoparatyreéza: mutdcia ¢i metylacia? - Fialkova E., JaneCkova L.,
Skalickd K., Vitariusovd E., Tichd L., Hrékova G.

Hlasovanie, vyhodnotenie siitaZi a ocenenia vyhercov
Ukoncenie konferencie

Obed
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