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Odborny program

Stvrtok 13. november 2025

8.00 Registracia

8.45-19.00 Otvorenie konferencie

Anna Hlavatd (odborny garant konferencie)
Gabriela Hrckova

Tatiana Foltanova

Rébert Petrovi¢

o00-1030 INOVATIVNE TERAPIE

Predsednictvo: Hlavatd A., Petrovic R.

1. Juritkova K., Hlavata A.: Fabryho choroba - sicasné moZnosti
terapie (20 + 5 min)
Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti
Amicus Therapeutics. Spolocnost Amicus Therapeutics nezasahovala
do odborného obsahu a Struktury podporenej predndsky, s vynimkou
overenia stladu obsahu prezentdcie s poZiadavkami platnej legislativy
a etického kddexu AIFP.

2. Kolnikova M.: Friedreichova ataxia - diagnostika a terapeutické
moznosti (10 + 5 min)
Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti
Biogen Slovakia s.r.o. Spoloénost Biogen Slovakia s.r.0. nezasahovala
do odborného obsahu a Struktdry podporenej prednasky, s vynimkou
overenia stladu obsahu prezentdcie s poZiadavkami platnej legislativy
a etického kddexu AIFP.

3. Garajova M.: Klinicky obraz pacientov s 5q SMA (10 + 5 min)
Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti
Biogen Slovakia s.r.o. Spolo¢nost Biogen Slovakia s.r.0. nezasahovala
do odborného obsahu a Struktdry podporenej prednadsky, s vynimkou
overenia stladu obsahu prezentdcie s poZiadavkami platnej legislativy
a etického kddexu AIFP.

4. Hlavata A.: Neurofibromatéza - aktudlne lie¢ebné moznosti (15 + 5 min)
Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti
Astra Zeneca. Spolo¢nost Astra Zeneca nezasahovala do odborného
obsahu a Struktdry podporenej predndsky, s vynimkou overenia suladu
obsahu prezentdcie s poZiadavkami platnej legislativy a etického
kddexu AIFP.
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10.30 - 10.50

10.50 - 11.25

11.25-13.00

13.00 - 14.00

. Hornd S.: Akiitne hepatalne porfyrie - nase skisenosti (13 + 2 min)

Odbornd predndska podporend finan¢nym prispevkom spolo¢nosti
Medison Pharma s.r.o. Spolo¢nost Medison Pharma s.r.o. nezasahovala
do odborného obsahu a Struktdry podporenej prednasky, s vynimkou
overenia stladu obsahu prezentdcie s poZiadavkami platnej legislativy
a etického kodexu AIFP.

Prestavka

RARITNE OPERACIE

Predsednictvo: Busanyova B., Chrenko R.

. BusSdnyova B., Tomcikova D.: Véasné genetické zachytenie

a liecebna stratégia pri morbus Norrie - kazuistika (10 + 2 min)

. Chrenko R., Ramos Rivera G. A., Kardo$ P, Hlavatd A.:

Neurochirurgicka komplikacia u dospelého pacienta
s mukopolysacharidézou typu VI (Maroteaux-Lamy)
na enzymovej substituénej terapii (10 + 2 min)

. Nedomova B.: Perioperaény manazment deti s Duchennovou

muskuldrnou dystrofiou: anestéziologické Specifika a klinické
odporii¢ania (10 + 2 min)

Diskusia o sticasnom stave a perspektivach genetickej diagnostiky
zriedkavych chorob na Slovensku v kontexte klinickej praxe,
vyskumu, pacientskych potrieb a systémovych priorit

- moderovana otvorend debata pri okrihlom stole s pozvanymi hostami

Moderuje: Skalicka K.
Pozvani hostia: Slaby 0., Skorvdnek M., Szemes T., Mistrik M.,
Bollova B., Baranik R.

Obed
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14.00 - 14.55

14.55 - 16.00

16.00 - 16.20

GENETICKY PODMIENENE
ENDOKRINOPATIE A OBEZITA
V KAZUISTIKACH

Predsednictvo: Kostalovd ., Peneseovd A.

Kostélova L., Pribilincova Z., VitariuSové E., Hamidova 0., Hrékové G,
Skalickd K.: 1zolovana centralna hypotyredza u 9-tyzdiiového
dojéata (10 + 2 min)

Ticha L', Kostalova L., Podrackd L.: Achondroplazia a prva schvalena
kauzalna terapia (10 + 2 min)

Odbornd predndska podporend finanénym prispevkom spolo¢nosti
Biomarin. Spolo¢nost Biomarin nezasahovala do odborného obsahu

a Struktdry podporenej predndsky, s vynimkou overenia suladu obsahu
prezentdcie s poziadavkami platnej legislativy a etického kodexu AIFP.

Hrckova G., JaneCkova L., Skalickd K., VitdriuSova E.. Temple syndrém
- zriedkava priéina nizkej gestaénej dizky a obezity so zagiatkom

v detskom veku (10 + 2 min)

Penesova A.: Nové preparaty na liecbu obezity a ich vyuzitie

pri zriedkavych chorobach, neziaduce ii¢inky antiobezitogénnej
liecby (13 + 2 min)

PACIENT AKO STIMUL NA PREPOJENIE
SIETE ZDRAVOTNIKOV PRE POTREBY
PACIENTOV S KONKRETNOU DIAGNOZOU

Predsednictvo: Folténové T, Siskovd S., Vincze L.

. Sigkové S., Zivéak J., Vincze L., Ali T.: Ehlersov-Danlosov syndrém

na Slovensku: Kam sme sa posunuli? (7 + 2 min)

Vincze L.. Abdominopelvické vaskularne kompresivne syndromy
u pacientov s Ehlersovym-Danlosovym syndromom: Prehliadana
suvislost (10 + 2 min)

Geiger C.: MCAS a GIT komplikacie pri EDS (10 + 2 min)

. Richterova R.: Ehlersov-Danlosov syndrom z pohladu

neurochirurga (10 + 2 min)

Hagovska M.: Fyzioterapia chronickej panvovej holesti
pri zriedkavych ochoreniach (10 + 2 min)

Prestavka
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16.20 - 17.05

17.05-17.30

MEDZINARODNA PROJEKTOVA
SPOLUPRACA A PACIENTSKA PODPORA
ZRIEDKAVYCH CHOROB

Predsednictvo: Foltdnova T., MojzeSovd A.

. MojzeSova A.: Vyznam medzinarodnej spoluprace pre pacientov

so zriedkavymi chorobami (10 + 2 min)

. Tur€anova K.: Zazitkova terapia a jej vplyv na psychické zdravie

detskych pacientov (10 + 2 min)

. Kapitanova E.: Peer poradenstvo ako eurdpska socialna inovacia

v podpore rodin deti so zriedkavym ochorenim: prax, systémové
prepojenia a prinos v pacientskych organizaciach (10 + 2 min)

. Chalupa I., Bobovnicky 0., Dedik M., Kollarové G., Kollarovéa J.,

Laluha T., Mizenko T., Vallova B., Suvadové A.: Zriedkavé choroby
v Cislach - realita slovenského pacienta - poster (3 + 2 min)

POSTEROVA SEKCIA 1:
NEUROLOGIA, NEUROGENETIKA A VARIA

Predsednictvo: Paucinova I., Hrékova G.

. Drencakova P, Giertlova M., MatiSova M.: X-viazana ichtyéza

ako zriedkava pric¢ina neurovyvojovej poruchy (3 + 2 min)

. Andrésova A., Kolnikova M., Gasperikova D., Skopkova M.:

Funkcna charakterizacia troch de novo missense variantov v géne
PSMBS5 u deti s neurovyvinovym ochorenim (3 + 2 min)

. Tabacédkova K.: Raritna forma generalizovanej epilepsie

- ,sun-flower epilepsy” (3 + 2 min)

. Udvorkovd N.: Combination treatment targeting cancer

stem cell subpopulation reverting chemoresistance
in germ cells tumors (3 + 2 min)

. Harkotova D., Paucinova I., Krasfianska G., Kone¢ny M., Blandova G.:

Spojené nadoby: kazuistika (3 + 2 min)
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Piatok 14. november 2025

8.00
9.00-10.15
1015 -11.15

Registracia

ZNAME A NEZNAME DEDICNE
METABOLICKE CHOROBY

Predsednictvo: Dostalovd G., Jurickovd K.

. Dostélova G. Fabryho choroba: pohled od patofyziologie k terapii (25 + 5 min)

Odbornd predndska podporena finanénym prispevkom spolo¢nosti Chiesi
Slovakia s.r.0. Spolocnost Chiesi Slovakia s.r.0. nezasahovala do odborného
obsahu a Struktury podporenej prednasky, s vynimkou overenia suladu
obsahu prezentacie s poZiadavkami platnej legislativy a etického kodexu AIFP.

. Jurikova K., Hlavatd A.: Terapeutické moznosti roznych typov

mukopolysacharidéz (10 + 5 min)

Odbornd prednaska podporend financnym prispevkom spolocnosti Takeda
Pharmaceuticals Slovakia s.r.o. Spolocnost Takeda Pharmaceuticals
Slovakia s.r.0. nezasahovala do odborného obsahu a Struktury podporenej
predndsky, s vynimkou overenia suladu obsahu prezentdcie s poZiadavkami
platnej legislativy a etického kddexu AIFP.

. Katrlik J., Pazitnd L., Dudoriova P, Pakanové Z., Salingova A,

Hlavata A.: Diagnostika kongenitalnych portich glykozylacie
alternativnymi metédami (10 + 2 min)

. Jungové P, Mattosova S., Hikkelové M., Simko J.: Pompeho choroba

s cerebrovaskularnou manifestaciou - kazuistika (9 + 2 min)

. Pridavok M., Laszlova K., Sebové C.: Separacia izomérov

C5-karnitinu pomocou LC-MS/MS - poster (3 + 2 min)

GAUCHEROVA CHOROBA

Odborné sympdzium podporené financénym prispevkom spolo¢nosti
Swixx Biopharma s.r.0. Spolocnost Swixx Biopharma s.r.o. nezasahovala
do odborného obsahu a struktiry podporeného sympdzia, s vynimkou
overenia suladu obsahu prezentacie s poZiadavkami platnej legislativy

a etického kddexu AIFP.

Predsednictvo: Boléekova A., Hlavatd A.

. Oslancovd M.: Cytomorfologicky obraz pri Gaucherovej chorobe (15 min)
. Hlavatd A, Juritkova K.: Klinicka manifestacia a epidemiolégia

morbus Gaucher (30 min)

. Boltekova A.: GBA - viac ako gén spojeny s Gaucherovou chorobou (15 min)
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1115 -11.30

11.30-12.20

12.20 - 12.45

12.45

Prestavka

REUMATOLOGIA A AUTOINFLAMACNE
OCHORENIA

Predsednictvo: Dallos T., BalaZiova B.

1. Dallos T.: Zriedkavé zapalové ochorenia (12 + 2 min)
. MiSikova D., Dallos T., Balaziova B., Skalickd K., Hrckova G.,

Hamidové O.: Primarna hypertroficka osteoartropatia (10 + 2 min)

. Balaziovd B., Hrckova G., Tuchyfova A., Dallos T.: Monogénova

interferonopatia ,SAVI" - prvy pripad na Slovensku (10 + 2 min)

. Lichvarikova N., Sysova L., Urban V., Lohajova Behulova R..

Genetické aspekty generalizovanej pustuléznej
psoriazy (10 + 2 min)

POSTEROVA SEKCIA 2: CHROMOZOMOVE
ABERACIE A MONOGENOVE SYNDROMY
S DYSMORFIOU, VARIA

Predsednictvo: Mistrik M., Téthova K.

. Mistrik M., Urminska M.: Floating-Harbor syndrém - zriedkava

pricina nizkeho rastu - kazuistika (3 + 2 min)

. Tothova K., Verchovodkova V., R6Zova |, Horvath M., Kozmér C.,

Hercegovd A., Ondreickova V., Landlova D., Krizan P.:
Atypicka trizomia chromozému 14 (3 + 2 min)

. Ro6zovd 1., Purgatova A., Hyblova M., Kristinova D., Landlova D.,

Majerova L., Minérik G., Krizan P.. Ako nas prenatalne ultrazvukové
vysetrenie priviedlo ku genetickej diagnostike Knoblochovho
syndromu (3 + 2 min)

. Paucinova I, Baldovi¢ M., Kone¢ny M., Blandova G.: ,Kto hl'ada,

najde...” - kazuistika (3 + 2 min)

. Ulikova D.: Zriedkava pri€ina recidivujicich ileéznych stavov

u 13-roénej pacientky - kazuistika (3 + 2 min)

UkonCenie podujatia
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