1.  HUNTINGTONOVA choroba: Dr. Tatyana Levchak , neurol. odd.
 - je vzácne dedičné ochorenie autozomálne dominantné, vznikajúce na podklade mutácie (expanzia triplet CAG na chromozóme 4p) v géne IT15 kódujúcim proteín huntingtin. Prejavuje sa predovšetkým trojicou hlavných príznakov:
- poruchami hybnosti (choreatické mimovôľové pohyby)
- kognitívnou poruchou (demencia)
- psychiatrickými príznakmi (poruchy správania, zmeny osobnosti, afektívne poruchy)
Moderná a komplexná terapia Huntingtonovej choroby včas vyžaduje multidisciplinárny tím: neurológa, psychiatra, psychológa, rehabilitačného a sociálneho pracovníka, ergoterapeuta, logopéda atď.
Liečba – symptomatická
2.  POMPEHO choroba: MUDr.Katarína Kuchtová , neurol.odd  
-zriedkavé hereditárne metabol.ochorenie zo skupiny glykogenóz.Príčínou och.je deficit lyzozomálnej alfa-glukozidázy s hromadením glykogénu v lyzozómoch svalových vlákien.Podľa veku vzniku ,závažnosti postihnutia a progresie och. sa delí na 3.formy, najčastejšia je adultná forma. Základnou klinickou manifestáciou je myopatia, menej respiračná insuficiencia .Diagnostika spočíva na skriningovom meraní aktivity alfa-glukozidázy v suchej kvapke krvi u pacientov so svalovou slabosťou ,atrofiami , myalgiami, respiračnou insuficienciou ,s hyperCK-émiou . Potvrdenie diagnózy Pompeho choroby sa vykonáva enzymologickým vyšetrením aktivity alfa-glukozidázy z leukocytov, prípadne DNA vyšetrením.
Od prvých rokov 21.storočia je Pompeho choroba liečiteľná . Enzymatická substitučná liečba (ESL) s rekombinantnou alfa -glukozidázou významne zlepšila prognózu pacientov s Pompeho chorobou .
3. Kazuistika pacienta s  FABRYHO  chorobou: MUDr. L. Hermelová, int. oddeleie.
   Autorka v rámci kazuistiky sa zaoberá problematikou geneticky podmienej choroby, možnosťami diagnostiky v našich podmienkach a liečby. Pacient je sledovaný v Ambulancii vrodených metabolických chorôb v Bratislave s našou participáciou v liečbe. Liečba na našom oddelení trvá už  2 roky , pozorované postupné zmeny klinického i laboratorneho stavu.

