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Myslite na Fabryho chorobu:

progresivne, multisystémové ochorenie.’

Fabryho choroba je vzdcne lyzozomadlne ochorenie postihujice pacientov
muZského aj Zenského pohlavia.

U pacientov s Fabryho chorobou se vyskytujd
rdznorodé priznaky a symptémy:* -

OFTALMOLOGICKE/ORL' NEUROPSYCHIATRICKE'

Cornea verticillata, Sedy zékal, ztrata ~ Depresia
sluchuy, tinnitus, vertigo

i NEUROLOGICKE'
DERMATOLOGICKE' Cievna mozgova prihoda/tranzitorna "
Angiokeratémy ischemick4 ataka, bolest, najma rik/
; ndh, chronicka neuropaticka bolest
KARDIOLOGICKE , /
Arytmie, hypertrofia lavej komory, GASTROINTESTINALNE'

infarkt myokardu, srdcové zlyhédvanie  Nauzea, zvracenie, hnatka, bolest/

. plynatost po jedle
RENALNE'

Glomeruloskleréza, proteintiria,
zniZzend funkcia oblidiek, zlyhavanie

oblidiek

Vzhladom k heterogennému spektru prejavov ochorenia je déleZity
individudlni pristup v starostlivosti o pacienta.?

Pacienti s Fabryho chorobou navstivia v priemere aZ 10 réznych
Specialistov a v priemere trva 10 rokov pokial déjde k uréeniu
spravnej diagnézy.® MéZete to zmenit.

Centrum dedi&nych a metabolickych porich NUDCH
Limbova 1, 833 40, Bratislava, Tel.: +421 (0)2 593 71 111 (centrala)

Referencie: 1. Germain, DP. Fabry Disease. Orphanet J Rare Dis. 2010;5:30. 2. Ortiz A, Germaine DP, Desnick
RJ, et al. Fabry disease revisited: management and treatment recommendations for adult patients. Mol Genet
Metab. 2018;123:416-4273. 3. Hughes DA et al. In: Mehta A, Beck M, Sunder-Plassmann G, editors. Fabry
Disease: Perspectives from 5 Years of FOS. Oxford: Oxford PharmaGenesis; 2006.

Amicus Therapeutics UK Limited, One Globeside, .
Fieldhouse Lane, Marlow, Buckinghamshire, SL7 1HZ AmICUS ‘
PP-NN-SK-0001-0224 | Datum pripravy: februar 2024 Therapeutics’
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Prihovor

Vazeneé kolegyne, vazeni kolegovia, mili priatelia,

je to uz po trinasty raz, Co sa jesen nesie nielen v znameni padajiiceho listia,
ale aj stretnutia vSetkych, ktori maji zaujem o problematiku zriedkavych chordb
na Slovensku.

Nie st to len lekari ¢i ini zdravotnicki pracovnici rézneho zamerania, ktori
sa diagnostike a lie¢be raritnych choréb venujt. Konferencia im umoziuje navza-
jom sa o svojej praci informovat. TeSi nas, Ze Slovenska konferencia o zriedkavych
chorobach sa stala aj miestom, kde zaznieva tiez hlas toho, komu je celé tsilie ve-
nované - hlas pacienta.

Odborny program konferencie bol zostaveny tak, aby ukazal rozmanitost
problematiky raritnych chordb i ich miesto v §tate a medzinarodnom spolocCenstve.
Verime, Ze toto jedine¢né stretnutie bude miestom na rozvinutie diskusie, ktora je
pri osobnych pracovnych stretnutiach najvzacnejsia.

TeSime sa na naSe spolo¢né pracovné stretnutie.

Za programovy vybor
Anna Hlavata

13. slovenské konferencia o zriedkavych chorobéch



Odborny program

STVRTOK 14. NOVEMBER 2024

8.00

8.45-9.00

9.00 - 10.25

10.25-10.40

Registracia

Otvorenie konferencie

Anna Hlavata - odborny garant konferencie
Gabriela Hrckova - zdstupca Orphanet v SR
Tatiana Foltanova - predseda Komisie zriedkavych chorob MZ SR

DEDICNE METABOLICKE PORUCHY

Predsednictvo: Petrovi¢ R., Jurickova K.

Petrovi¢ R.: Vyznam skriningu lyzozomovych chorob - 18 rokov skiisenosti
(15 + 2 min)

Odborna predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti Takeda
Pharmaceuticals Slovakia s.r.o. Spolo¢nost Takeda Pharmaceuticals Slovakia
s.r.o. Ziadnym spdésobom nezasahovala do odborného obsahu podporenej
predndsky.

Jurikova K., Hlavatd A.: Neuropsychiatricky profil u pacientov

s alfamanozidézou (15 + 2 min)

Odbornd predndska podporend financnym prispevkom spolocnosti

Chiesi Slovakia s.r.o. Spoloénost Chiesi Slovakia s.r.o. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Okdlova K., Trasikovéd E.: NaSe skiisenosti s liechou neuronalnej ceroidnej
lipofuscinézy typu 2 (NCL2) (15 + 2 min)

Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti

BioMarin s.r.o. Spoloénost BioMarin s.r.o. Ziadnym spésobom nezasahovala
do odborného obsahu podporenej predndsky.

Jankd V., Hlavata A., Cernianska A., Topol'sky I., Brndiarova M., Zieg J.,
Flachsové E.: Primarna hyperoxaliria v kocke (15 + 2 min)

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

Lazdrova |.: Akatna intermitentna porfyria v klinickej praxi

internistu (15 + 2 min)

Odbornd predndska podporend financnym prispevkom spolocnosti

Medison Pharma s.r.o. Spolo¢nost Medison Pharma s.r.o. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Prestavka

13. slovenské konferencia o zriedkavych chorobéch



VY VGART’

(efgartigimod alfa)

" VYVGART:
Lieci pr' inu, viditelne

Ve

meni zZivot pamenta

Preukazané zlepsenie schopnosti pacientov
—-_ vykonavat kazdodenné aktivity™

Je prvy a jediny schvaleny fragment ludskej IgG1

h protildtky na liecbu generalizovanej myasténie
gravis (gMG) u dospelych pacientoy,

ktori su pozitivni na protilatky proti

acetylcholinovému receptoru (AChR).2*

Vyvgart je indikovany ako pridavna terapia k Standardnej lieCbe generalizovanej myasténie gravis (QMG) u dospelych

pacientoy, ktori su pozitivni na protilatky proti acetylcholinovym receptorom (AChR).2

* V klinickom skusani ADAPT sa sledovala ucinnost a bezpecnost VYVGARTU vs. placebo, pricom bol splneny primarny
ciel: podiel respondérov ha AChR-Ab+ v MG-ADL po 1 cykle lie€by; VYVGART 67,7 % (44/65) vs placebo 29,7 % (19/64);
p<0,0001.

Referencie a pouzité skratky:

1. Howard JF et al. Lancet Neurol 2021;20(7):526-536, 2. Suhrn charakteristickych vlastnosti lieku Viyvgart, datum revizie

textu 05/2024, www.sukl.sk, 3. Wolfe Gl et al. J Neurol Sci 2021;430:118074.

Ab- protilatka, AChR- acetylcholinovy receptor, Fc- krystalizovatelna oblast fragmentu, gMG- generalizovana

myasténia gravis, IgG- imunoglobulin G, MG-ADL- MG dotaznik ¢innosti kazdodenného zivota

pre myasténiu gravis; AChR-Ab+- pozitivni na protilatky proti acetylcholinovému receptoru.

Kompletné informacie o lieku najdete v plnom zneni Suhrnu charakteristickych

vlastnosti lieku (SPC) Vyvgart. Pre Uplné zobrazenie

** Obraz pacienta. SPC si, prosim,

MEDISON argenx v



Odborny program

10.40 - 12.30

12.30 - 12.55

12.55 - 13.55

NEUROLOGIA

Predsednictvo: Tur¢anova Koprusakova M., Krivosik M.

Turéanova Koprusékova M., Kolisek M., Zilka N., Grofik M., Sveda K., Kuréa E.:
Markery pre véasnii diagnostiku ALS - projekt PremodiALS (15 + 2 min)

Stretavskd P, Tur¢anovd Koprusakova M., Slachtova L., Giertlova M., Drenéakova P,
Jungova P, Martinka I, Mihalov |.: Hereditarna spasticka paraparéza alebo
amyotroficka lateralna skler6za - fenotypova variabilita asociovana s SPG7
génom (10 + 2 min)

Okéalové K.: Spindlna muskularna atrofia (SMA) v ére novych lieéebnych
a diagnostickych moznosti (15 + 5 min)

Odbornd predndska podporena finanénym prispevkom spolocnosti Biogen
Slovakia s.r.0. Spoloénost Biogen Slovakia s.r.o0. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej prednasky.

Krivosik M.: Klinické charakteristiky SMA 3 (4) (15 + 2 min)

Vosatkovd A., Martinka I., Jungova P, Cibul¢ik F.: Non-5q SMA: Klinické
spektrum, diagnostika, kazuistiky (15 + 2 min)

Kolnikova M.: Friedreichova ataxia (20 + 5 min)

Odbornd predndska podporena finanénym prispevkom spolocnosti Biogen
Slovakia s.r.o. Spoloénost Biogen Slovakia s.r.o. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

POSTEROVA SEKCIA 1

Predsednictvo: Brennerové K., Sebova C.

Tabacékovd K., Okélova K., Libé Z., Hubacek P, Giertlova M., Jesenak M.,
Rostasy K., Krélinsky K.: Opsoklonus-myoklonus-ataxia syndrém (3 + 2 min)

Bzddch V., Brennerova K., Tarnokové S., Karlova K., Ciznar P Nové poznatky
v patogenéze neutropénie pri glykogenéze 1B (3 + 2 min)

Sebova C., Brennerové K., Salingova A., Tarnokova S., Ostrozlikovéa M., Pridavok M.,
Laszlova K., Macekova D., Mydlova Z., Tesafova M., Chandoga J.: Tyrozinémia typ
I v Centre dediénych metabolickych poriich NUDCH (3 + 2 min)

Pridavok M., DobeSova D., Brumarova R., Brennerova K., Saligova J., Friedecky D,
Sebové C.: Cielena metabolomika vzoriek pacientov s deficitom TMEM70
a acyl-CoA dehydrogenazy MK s kratkym retazcom (3 + 2 min)

Slaba L., Tarnokové S., Sebové C., Salingova A., Laszlové K., Potociiakovd L.,
Brennerova K., Petrovi¢ R.: Deficit ornitintranskarbamoylazy (OTCD)
- late-onset forma (3 + 2 min)

Obed

13. slovenské konferencia o zriedkavych chorobéch



TOGETHER IN SMA

U KAZDEHO INA

V spoloénosti Biogen sme odhodlani poskytovat’podporu ludom so spinalnou sva-
lovou atrofiou, ich rodinnym prislusnikom a oSetrujicemu personalu. Verime, ze
vdaka webovej stranke TOGETHER IN SMA poskytneme najnovsie informacie
o spinalnej muskularnej atrofii (SMA), o pohladoch pacientov na Zivot so SMA,
o diagnostike a moznostiach starostlivosti a pomézeme aj lepsie pochopit’proble-
matiku pri rozhovore s lekarmi a s osetrujicim timom. Na webovej stranke najd-
ete aj odporiéania skisenych opatrovatelov a zdravotnikov, tykajice sa réznych
tem, od vyzivy az po adaptacné pomaocky.

Nacditajte QR kod
Dozviete sa viac o SMA

H Biogen Slovakias.ro.,

Io en, Karadzicova 12, 821 08 Bratislava, Slovakia,
https://care.togetherinsma.sk/
Biogen-247291 August 2024
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Odborny program

13.55 - 14.45

14.45 - 15.20

15.20 - 16.15

HEMATOLOGIA

Predsednictvo: Gresikova M., Kluckova K.

Gresikovd M., Freiberger T., Rav€ukové B., Bily V.: Vzacna X-viazana
trombocytopénia - vaZznu prognézu meni inovativna terapia (10 + 2 min)

Kluckovd K., GreSikova M., Zavarskd M., Pozgayova S., Skalickd K.,
Hrckova G., Hamidova O.: Zlyhanie liecby nizkomolekulovym heparinom
- vzacna pricina, na ktord myslime (10 + 2 min)

Zavarska M., GreSikova M., Kluckovd K., PoZgayové S., Skalickd K.,
Hrckovd G., Hamidova O.: Zlyhanie lieby nizkomolekulovym heparinom
- raritna pricina, ktort neo¢akavame (10 + 2 min)

Brennerova K., Laukové K., ékopkové M., Hrékova G., Hamidova O.,
GasSperikové D., Stanik J.: Vzacna forma geneticky podmienenej
makrocytovej anémie manifestovana pocas akutnej parvovirusovej
infekcie (10 + 2 min)

RARITNE OPERACIE

Predsednictvo: BuSanyovd B., Bevilaqua J.

Szakdl M., Barencik M., Barlokova D., Babala J.: Zmidtoéna diagnostika
nahlej prihody brusnej pri zdruzenej VVCH (10 + 2 min)

BuSdnyova B., Tomc¢ikova D., Gerinec A.: BPES syndrom
- chirurgicka lieéba (10 + 2 min)

Bevilaqua J., Halas M., Rendek P., KubiCkova P., FriStdkova M., Kokavec M.
RTG nalezy pri diagndze osteogenesis imperfecta - kazuistiky (10 + 2 min)

GENETICKA DIAGNOSTIKA
ALEBO CO JE ZA TYM, KED MAL PACIENT
VYSETRENU GENETIKU"

Predsednictvo: Hrékova G., Skalickd K.

Kovac P, Jackuliak P, Brazinova A., Varga |., Ald¢ M., Smatana M., Lovich D.,
Thurzo A.: Analyza tvare pomocou vyuzitia umelej inteligencie na véasné
odhalenie zriedkavych chorob: pravne, etické, forenzné a kybernetické
aspekty (10 + 2 min)

Hrckova G., Hamidové O., Krajcovicova V., Skalicka K.: Kolkokrat ma mat
pacient ,vySetrend genetiku“? (10 + 2 min)

13. slovenské konferencia o zriedkavych chorobéch



Odborny program 1

16.15-16.35

16.35 - 16.55

16.55 - 17.55

17.55 - 18.25

3. KuSikové K., Skalickd K., Laccone F., Weis D.: Ked' si na genotyp treba

pockat (10 + 2 min)

Skalickd K., Kone¢ny M.: Genomicka medicina: zaciatok novej éry
v zdravotnictve. Sme pripraveni? (15 + 2 min)

Prestavka

POSTEROVA SEKCIA 2

Predsednictvo: Bolcekova A., Paucinova |.

Krumpolec P., BabiSové K., Gnip A., HadZega D., Petrovi¢ Q., Hyblova M.,
Mindrik G.: Nastroj IBISearch na detekciu variantov Specifickych pre
zapalové ochorenia ¢riev (3 + 2 min)

Bolekova A., Tomasova R., Tomkovd E., Téthova K., Paucinova I.:
Cesta z faloSnej stopy k spravnej diagnéze (3 + 2 min)

Paucinova I, Wachsmannova L., Kone¢ny M.: ,Jedna z miliona...” (3 + 2 min)

Blazicek P, Lango$ J.: Mnohopocetna endokrinna neoplazia (MEN 1,
MEN 2A, MEN 2B). DéleZitost biochemickej diagnostiky (3 + 2 min)

PORUCHY PREHLTANIA A SLUCHU

Predsednictvo: Goljerova |, HoSnovd D.

Goljerova |.: Skrining sluchu novorodencov a deti v predSkolskom
a Skolskom veku z pohladu SZO0 a eurépskych konsenzov (10 + 2 min)

Ho$nové D.: Screening sluchu novorozencii v Ceské republice (10 + 2 min)

Cverha M.: Diagnostika dysfagie u dietata z pohladu
ORL lekara (10 + 2 min)

Trenéanska T.: ManaZzment detskej dysfagie z pohladu
logopéda (10 + 2 min)

Korim Z.: Laryngeélna dysténia - viac ako len dysfénia (10 + 2 min)

Ustanovujica schddza Spolocnosti pre zriedkavé choroby

13. slovenské konferencia o zriedkavych chorobéch
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Odborny program

PIATOK 15. NOVEMBER 2024

8.00

8.30 - 9.50

9.50 - 10.40

10.40 - 11.00

Registrdcia

INOVATIVNA LIECBA ZRIEDKAVYCH CHOROB
Predsednictvo: Busanyovd B., Hlavata A.

Busanyova B., Kostolna B., Tom¢ikova D.: Autozomalne recesivne dedicna
Leberova hereditarna neuropatia zrakového nervu spdsobena mutaciou
génu DNAJC30 (15 + 2 min)

Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti

Chiesi Slovakia s.r.o. Spolo¢nost Chiesi Slovakia s.r.o. Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Turtanova Koprusékova M., Kur¢a E., Sveda K., Jungové P, Zilka N.,
Hanes J.: Prvé skisenosti s génovou terapiou u pacientky a potvrdenou
mutéciou v SOD7 géne (10 + 2 min)

Hlavatd A., Jurickova K.: Lieéba chaperénmi pacientov s morbus Fabry (20 + 2 min)
Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolocnosti

Amicus Terapeutics. Spolocnost Amicus Terapeutics Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Renczésové B.. Moderna liecha myasténie gravis biologickymi

preparatmi (15 + 2 min)

Odbornd predndska podporend financnym prispevkom spolocnosti

Medison Pharma s.r.o. Spolo¢nost Medison Pharma s.r.o. Ziadnym spdsobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

Faixové D.: Aktuality z oblasti registracie orphan liekov v EU (10 + 2 min)

MEDZINARODNA SPOLUPRACA
PRI ZRIEDKAVYCH OCHORENIACH

Predsednictvo: MojzesSova A., Dallos T.

MojzeSové A., Foltanova T.: Eurépske referencné siete - ich prinos, vyzvy
a perspektivy (10 + 2 min)

Dallos T.: Spolupraca reumatolégov a imunolégov v ramei ERN-RITA (10 + 2 min)

Tamokova S., Sebova C., Hlavata A : Eurépske referenéné siete (ERN)
a MetabERN (10 + 2 min)

Hlavatd T., Reptova A., Jansa P, Simkové |.: Balonova angioplastika
plicnice v liecbe chronickej trombembolickej plticnej hypertenzie
- dokaz excelentnej medzinarodnej spoluprace (10 + 2 min)

Prestavka

13. slovenské konferencia o zriedkavych chorobéch
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Odborny program

11.00 - 11.50

11.50 - 12.00

12.00 - 13.00

13.00

HLAS PACIENTA SO ZRIEDKAVYM OCHORENIM

Predsednictvo: Foltdnova T., Stepanek P.

Belinova L.: Rodi¢ dietata so znevyhodnenim a tloha peer poradcu na ceste
k zmiereniu sa s diagnézou (15 + 5 min)

Stepanek P.: Klub cystickej fibrézy (15 + 2 min)

Sigkova S., Ziveak J., Ali T, Vincze L., Petrovié R.: Ehlersov-Danlosov
syndrom: Multisystemicka klinicka manifestacia ochorenia, komplexné
fenotypy a narocna diagnostika (10 + 2 min)

POSTEROVA SEKCIA 3

Predsednictvo: Foltdnové T, Stepdnek P.

Vincze L., Sigkova S., Zivéak J., Ali T.: Abdomino-pelvické kompresivne
syndromy ciev v dutine brusnej (3 + 2 min)

Faixova Z.: Povinne volitelny predmet zriedkavé choroby v Studijnom
plane pre farmaceutov na Univerzite veterinarskeho lekarstva a farmacie
v Kosiciach (3 + 2 min)

NOVE POZNATKY A SPOLUPRACA
PRI STAROSTLIVOSTI O PACIENTOV
SO ZRIEDKAVYMI OCHORENIAMI

Predsednictvo: Hlavata A., Cibuléik F.

Cibulgik F.,, Martinka |.: Aktudlny stav poznatkov o patofyzioldgii,
klinickom obraze, diagnostike a terapii Kennedyho spinobulbarnej
atrofie (15 + 2 min)

Neuschlova |.: Odlisné fenotypy porich dychania u neuromuskularnych
pacientov a ich potreba pneumologickej starostlivosti (13 + 2 min)

Zubalové E., Soltysové J.: Uloha fyzioterapeuta pri vybranych zriedkavych
ochoreniach (13 + 2 min)

Zrubdkova K., AStaryové |. : Spolupraca sestra a fyzioterapeut v podpore
fyzickej aktivity onkologickych pacientov (10 + 2 min)

Ukoncenie podujatia

13. slovenské konferencia o zriedkavych chorobéch



where,

sciencChumanity

Poslanie spolo¢nosti Biogen je jasné: sme priekopnikmi v oblasti neurovedy.
V spoloénosti Biogen nam velmi zalezZi na tom, aby sme priniesli prelomové

rieSenia a intenzivne pracujeme, aby sa skutoéne zmenili Zivoty fudi, ktori

trpia zavaznymi neurologickymi a neurodegenerativnymi ochoreniami.

Nie preto, Ze m6zeme, ale preto, Ze musime.

biogen.sk ’ n
© 2023 Biogen, Biogen Slovakia s.r.o. KaradZicova 12, 821 08 Bratislava, Slovensko I og ! n

Biogen-184311 Datum pripravy: august 2023




e OXLUMOY

(lumasiran) ez

UMOZNITE SVOJIM PACIENTOM S PRIMARNOU HYPEROXALURIOU
TYPU 1 VYKROCIT S LIEKOM OXLUMO® VPRED DO ZIVOTA.

Oxlumo znizuje hladintiroxalatu u pediatrickych aj dospelych pacientov
‘ s primarnou hyperoxaltriou typu 1 (PH1).

-

Liek Oxlumo je indikovany na lie¢bu primdrnej hyperoxaltirie typu 1 (PH1) vo vSetkych vekovych skupindch.'

Tento liek je predmetom d'alSieho monitorovania. To umozni rychle ziskanie novych informacii o bezpe¢nosti. Od zdravotnickych pracovnikov sa vyzaduje, aby hldsili

akékolvek podozrenia na neziaduce reakcie na Statny tstav pre kontrolu lie¢iv, Sekcia klinického skisania liekov a farmakovigilancie, Kvetnd 11, SK-825 08 Bratislava
26, Tel: +4212 507 01 206, e-mail: neziaduce.ucinky@sukl.sk. Tla¢ivo na hldsenie neziaduceho tcinku je na webovej stranke www.sukl.sk v Casti Bezpecnost liekov/

Hldsenie podozreni na neziaduce Lcinky liekov. Formuldr na elektronické podavanie hldseni: https:/portal.sukl.sk/eskadra/

Vydaj lieku je viazany na lekarsky predpis. Pred predpisanim lieku si precitajte Stihm charakteristickych vlastnosti lieku.
Najdete ho aj na stranke Stétneho tstavu pre kontrolu lieciv www.sukl.sk alebo na adrese Medison Pharma s.r.0., Karadzi¢ova

16, 82108 Bratislava, office.slovakia@medisonpharma.com, ktord vam na vyziadanie poskytne aj dalie dodatocné informacie. Kompletné znenie Sthrnu
LITERATURA: 1. Stihm charakteristickych vlastnosti lieku Oxlumo, www.sukl.sk, datum poslednej revizie textu maj 2023. charakteristickych viastnosti
Urcené pre zdravotnickych pracovnikov. lieku Oxlumo je dostupné
Vytvorené a financované spolo¢nostou Alnylam Pharmaceuticals. po nacitani QR kédu.

Medison Pharma s.r.o.

Karadzi¢ova 16, 821 08 Bratislava, office.slovakia@medisonpharma.com.
Medison Pharma s.r.o je autorizovanym zastupcom spolocnosti

Alnylam Pharmaceuticals na Slovensku.
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