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odborny program

Streda 22. maj 2024

17.00 - 19.00 Registracia ucastnikov a firiem
17.30 - 21.30 Vecera v restauracii Gothal

Stvrtok 23. maj 2024

8.00 Registracia
8.30-9.00 Slavnostné otvorenie (organizatori podujatia)
9.00-10.20

Novorodenecky skrining
Predsednictvo: Peskova K., Mydlovd Z.

» 40 rokov novorodeneckého skriningu na Slovensku - Mydlova Z., Dluholucky S.,
Knapkova M., Gregové E., Lysinova M., Satkov4 |., Revtakova A., Gaborikova I. (20 min.)

» Novorozenecky laboratorni screening v Ceské republice - Peskova K., Dvofdkova L.,
Hodik J., Chrastina P, Bartl J., Martincova 0., Jandova J., Pinkasova R., Kubdatova J.,
Hajkové I, Paulova M., Pichovd D., Kukackova K., Sediva A., Klocperk A., Bloomfield M.,
Haberlovd J., Vyhnalkovd E., Hedvi¢ékové P, Honzik T. (20 min.)

» Novorozenecky laboratorni screening deficitu vitaminu B12 - pilotni projekt -
Stanovsky S., Bartl J., Barvikova K., Chrastina P, Krijt J., Sokolova J., Berkova K.,
Stranak Z., Ticha K., Janota J., ElidSova M., Plavka R., Zach J., Kozich V.,

Honzik T. (20 min.)

Diskusia (20 min.)

10.20 - 10.55
Prezentacia posterov1 -5

v

1. Ctrnact let rozsifeného novorozeneckého screeningu dédiénych metabolickych
poruch v nasi laboratofi - Chrastina P, Bartl J., Martincova Q., Jandova J., Hornik P,
Pinkasovd R., Kubdtovd J., Hdjkova I., Hodik J., Paulova M., Pichova D., Kukackové K.,
Klimova E., JeSina P, Hrubd E., Jahnova H., Kostélova E., Tydovd R., Prochazkova D.,
Kozich V., Honzik T., Peskova K. (5 +2 min.)



2. Pilotni studie novorozeneckého screeningu SMA/SCID v Ceské republice - Hodik J,,
Dvorakova L., Chrastina P., Paulova M., Pichova D., Kukackova K., Sedivd A., Klocperk A.,
Bloomfield M., Haberlové J., Vyhnélkova E., Hedvi¢dkova P., Peskova K. (5 + 2 min.)

3. Aplikace LC-MS/MS v programu novorozeneckého laboratorniho screeningu CAH
- Bartl J., Votava F., Hedelovd M., Paulova M., Pichova D., Jandova J., Chrastina P,
Klimové E., Hodik J., Honzik T., Peskova K. (5 + 2 min.)

4. Mierna forma izolovanej metylmalonovej acidurie zachytena periférnym
novorodeneckym skriningom - Brennerovd K., Skopkova M., Knapkovd M.,
OstrozZlikovd M., Macekovd D., Bzdich V. (5 + 2 min.)

5. Argininémia zachytena v novorodeneckom veku - Maxinova E., Lysinova M.,

Gregova E., Mydlova Z., Giertlova M., Petrovi¢ R. (5 + 2 min.)

10.55-11.25 Prestavka

11.25-12.55

Aminoacidopatie
Predsednictvo: KozZich V., Bzduch V.

» Pathophysiology of organic aciduria and management of hyperammonaemia
- Feillet F. (30 min.)

Predndska bola podporend financnym prispevkom spolocnosti Herbacos Recordati s.r.o.
Spolocnost Herbacos Recordati s.r.o. Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného
obsahu podporenej predndsky.

» Prva transplantacia pecene u pacientky s klasickou formou leucinézy na Slovensku
- Brennerova K., Adamcova-SelCanova S., Gregova E., Tarnokova S., Pridavok M.,
Patardk M., Bzduch V., Skladany L. (15 min.)

» Abnormal total homocysteine concentration: what to do next - Kozich V.,

Stanovsky S., Barvikové K., Sokolova J., Krijt J., Springer D., Pelinkovd K.,
Dvoiékova L., Reboun M., VIaskova H., Chrastina P, Hrubd E., JeSina P., Zeman J.,
Honzik T., and scientific consortia (15 min.)

» Homocystiniria pri deficite CBS - nase skisenosti - Lysinova M., Gregova E.,
Mydlova 7., Hélova K., Brennerova K., Pencova M. (15 min.)

Diskusia (15 min.)



odborny program

12.55-13.10
Prezentacia posterov 6 - 7

6.

Tyrozinémia typu | - nase skisenosti — Sebové C., Brennerova K., Salingové A.,
Tarnokovd S., Ostrozlikova M., Pridavok M., Laszlové K., Macekovd D., Mydlovd Z. (5 + 2 min.)

Late-onset forma deficitu ornitintranskarbamoylazy - Tarnokova S., Sebova C.,
Salingové A., Laszlova K., Poto¢ridkovaé L., Brennerovd K., Petrovi¢ R. (5 + 2 min.)

13.10 - 14.10 Obed v restaurécii Gothal

1410 -15.35

Varia |
Predsednictvo: Hlavata A., Friedecky D.

>

Selektivny skrining lyzozémovych ochoreni, moZnosti, skisenosti a budiicnost

- Petrovi¢ R., MattoSové S., Bandura A., Chandoga J. (15 min.)

Predndska bola podporend finanénym prispevkom spolocnosti Takeda Pharmaceuticals
Slovakia s.r.o. Spolocnost Takeda Pharmaceuticals Slovakia s.r.o Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky

Nové trendy v lieche Pompeho choroby - Hlavatd A., Juri¢kova K. (15 min.)
Predndska bola podporend financnym prispevkom spolocnosti Amicus Therapeutics.
Spolocnost Amicus Therapeutics Ziadnym spdsobom nezasahovala do odborného
obsahu podporenej predndsky.

Fabryho choroba: aktudlne terapeutické moZnosti a perspektivy

- Juri¢kova K., Hlavata A. (15 min.)

Predndska bola podporena financnym prispevkom spolocnosti Chiesi Slovakia s.r.o.
Spoloénost Chiesi Slovakia s.r.o. Ziadnym spdsobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej prednasky.

Zmeény lipidomu odliSuji casnou hyperurikémii, dnu a icinek lécby snizujici
hladinu uratu - Friedecky D., Kvasnicka A., Brumarova R., Pavlikova M., Pavelcova K.,
Masinova J., Hasikovd L., Zévada J., Pavelka K., JeSina P,, Stiblrkova B. (15 min.)
Vyuziti metody panelového sekvenovani pro diagnostiku pacientt s dédi¢nymi
poruchami metabolismu - Reboun M., Svacinové R., Bakaldr R., Slavikova P,
Todorovova V., VIaskova H., Baxovd A., Honzik T., Peskovd K., Dvordkova L. (15 min.)

Diskusia (10 min.)

15.35 - 16.05 Prestévka



16.05 - 16.50
Prezentacia posterov 8 - 13

Predsednictvo: Petrovic. R., Chrastina P.

8. Lipidomicka analyza pacienti se stfadavymi lysozomalnimi poruchami
(LSD) - Rozhon J., Kvasni¢ka A., Pridavok M., DobeSovd D., Brumarovéd R.,
Ivanovové E., Piskldkova B., Friedecky D. (5 + 2 min.)

9. Diagnostika deficitu isobutyryl-CoA dehydrogenasy a deficitu
2-metylbutyryl-CoA dehydrogenasy z krevni skvrny: rozliSeni C4 a C5
acylkarnitinii pomoci LC-MS/MS metody - Ivanovové E., Hlidkova E.,
Bekarek V., Janeckova H., Pefinova J., Semeniuk T., Tkacik O., Smolka V.,
Friedecky D. (5 +2 min.)

10. Klinicka a biochemicka charakteristika pacientky s primarnim deficitem
Co0Q10 podminénym mutaci COQ8A genu - PtacCkovd H., Kfizova J.,
Langova M., Fajkusova L., Holubové V., Hansikova H., Honzik T. (5 + 2 min.)

11. Kombinace patogennich variant v genu pro hem A:farnesyltransferazu
(C0X10) vedou k vyraznému deficitu cytochrom ¢ oxidazy - Stufkové H.,
Rychtarovéa L., Vanisova M., Bacikova D., Cesnekovd E., Zeman J., Honzik T,
Tesarova M., Hansikova H. (5 + 2 min.)

12. Differential impact of mutations in DNM1L gene domains on the
mitochondrial network, peroxisomes, and nucleoids - Volfova N., Burska D,
Trefilovd E., Hnizda A., Dobrovolny R., Sikora J., Kfizova J., Hansikova H.,
Zeman J., Tesafovéd M. (5 + 2 min.)

13. GPD 1 deficit - poddiagnostikovana pricina hypertriglyceridémie
a hepatopatie v romskom etniku? - Saligova J., Noskova L., Potocridkova L.,
Giertlovd M., Lopackova V., Drenédkova P, Kmoch S. (5 +2 min.)

19.00 Vedera v reStaurdcii Gothal



odborny program

Piatok 24. maj 2024

8.00 Registrdcia

8.30-9.35

Hypoglykemicke stavy

Predsednictvo: Brennerova K., Honzik T.

> Hypoketotické hypoglykémie - Bzdtch V., Brennerova K., Skopkové M., Salingové A,
Stanik J., Tarnokova S., Sebové C. (20 min.)

> Idiopatické ketotické hypoglykémie - Repko P, Tarnokova S., Stanik J. (15 min.)

» Deficit pyruvat dehydrogenazového komplexu (PDHc) a zaéatie ketogénnej diéty
u 12-ro¢ného dievcatka so SCADD (short-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency)
- Tabacakova K., Okdlova K., Lysinova M., Gregova E., Halova K., Brennerové K.,
Brozové K., Skopkova M., Petrovi¢ R., Simpson Z., Kralinsky K. (15 min.)

Diskusia (15 min.)

9.35-10.00
Prezentacia posterov 14 - 16

14. Ketogenni dieta a jeji vyuziti u dédicnych metabolickych poruch
a farmakorezistetni epilepsie - Pencova M., Draberovd H., Honzik T,
Zeman J. (5+2 min.)

15. Idiopatické ketotické hypoglykémie - Tarnokova S., Stanik J. (5 + 2 min))

16. Porucha glukézovej tolerancie inak — Kralova T, Fiacan A., Szokeovd A., Vojtkova J.,
Banovgin P. (5 + 2 min.)

10.00 - 10.30 Prestavka



10.30 - 11.45
Varia ll
Predsednictvo: Giertlova M., Prochdzkova D.
>

>

>

Skrining spindlnej muskularnej atrofie na Slovensku - Tabacakova K., Okalova K.,
Mydlovd Z., Kralinsky K., Dluholucky S. (15 min.)

Suspektné nové neuromuskularne ochorenie v romskej populacii na Slovensku

a v Ceskej republike - Giertlova M., Drencakové P, Noskova L., Saligové J.,
Potocnakova L., Drobridkova S., Kolnikovd M., KuSikova K., Balazova P., Baranovd A.,
Gurcik L., Mazerikova Z., Mistrik M., Stretavska P., Zikanova M., Stranecky V., Sikora J.,
Tomas Honzik T, Kmoch S. (15 min.)

Hypofosfatazia - Lysinova M. (15 min.)

Predndska bola podporend financnym prispevkom spolocnosti Astra Zeneca. Spolo¢nost
Astra Zeneca Ziadnym sp6sobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej prednasky.

Alkaptoniiria - sicasny pohlad a liecba - Vrtikova E. (15 min.)

Diskusia 15 min

11.45-12.30
Prezentacia posterov 17 - 22

Predsednictvo: Sebové C., Tesafovd M.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

Sotosiv syndrém - Prochazkové D., Burda V., Cibulkova P., Kyr M., Novotna D.,
Konec¢na P, Kolbovd L., Slaba K., Jabandziev P. (5 + 2 min.)

Autozémovo recesivne nesyndromové mentalne postihnutie 46 (kazuistika)

- Szokeovd A., Vojtkovd J., Krélova T., Banovcin P. (5 + 2 min.)

Zmeny bioenergetického metabolismu v neuronalnim modelu PMM2-CDG

- Ondruskova N., Kfizova J., Rychtarové L., Cesnekové E., Hansikova H. (5 + 2 min.)
Analyza zmén v glykosylaci sérovych proteinii u pacienti se syndromy periodickych
horecek - Tesafova M., Ondruskova N., Fingerhutové S., Berénkova H., Zdrazilové L.,
Dolezalova A., Vinsové N., Dolezalova P., Hansfkova H. (5 + 2 min.)

Porovnanie stanovenia izoforiem transferinu metédami IEF a HPLC - Macekové D.,
Salingova A., Sebové C. (5 + 2 min.)

Isoelektricka fokusace sialotransferrinii s imunofixaci - nahrada produkti Phastgel
po ukonceni jejich vyroby — Semeniuk T., Pefinova J., Bekdrek V., Hlidkova E.,
Janeckové H., Ivanovova E., Friedecky D. (5 + 2 min.)

12.30 Zaver podujatia



