n Odborny program

STVRTOK, 9. NOVEMBER 2017

730
Registracia
830-845

Otvorenie konferencie

Cisdrik F., ndrodny zdstupca v CEGRD — Commission Expert Group on Rare Diseases
Lassdn$., generdlny riaditel Sekcie zdravia Ministerstva zdravotnictva SR

Hlavatd A., Detskd klinika LF UK a DFNsP, Centrum dedicnych metabolickych portich DFNsP
Spalek P., Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia, Neurologickd klinka SZU a UNB-RuZinov

Hlavata A.: Spomienka na profesora Laszlo Kovacsa, DrSc.

8.45-945
Omics technolodgie a diagnostika

zriedkavych chordb
Predsednictvo: Hlavatd A., Chandoga J., Peskovd K.

1. Chandoga J, Petrovi¢ R, Repisky M., Lexovd Kolejdkovd K., MattoSovd S, Lisyovd J,

Juhosovd M., Durina P. (Bratislava): Zriedkavé dediéné choroby

- laboratorna diagnostika s aplikdciou tradiénych pristupov

a algoritmov alebo iba genomicky skrining (15min.)
2. Peskovd K, Dvordkovd L., Reboun M., Chrastina P, Veeldk J, Honzik T. (Praha):

Vyznam sekvenovdni nové generace v diagnostickém algoritmu

dédi¢nych metabolickych onemocnéni (15min.)
3. Hlavatd A, Jurickovd K. (Bratislava): Cieleny skrining zriedkavych ochoreni -

predndska podporend spolocnostou Shire (15 min.)
4. Hladikovd A, Olosovd Z, Balcar A, Silhdnovd E., Burzdkovd K., Valeckovd J,

Sirdckova S., Plevovd P. (Ostrava, Bratislava): Kriticky region 15q11-13:

nadéje pro vysvétleni nékterych forem autizmu, epilepsie,

kognitivnich a behaviordlnich problémii u déti? (10 min.)

Diskusia
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945 -1045
Kardioldgia, hematoloégia,

imunolégia a pneumologia
Predsednictvo: Simkovd I., Drgonia L., Lasidn S.

5. Simkovd I, Bohdcekovd M., Valkovicovd T. (Bratislava): Chronickd
tromboembolickad pliicna hypertenzia - skisenosti jedného centra (15 min.)

6. Valkovicovd T, Kaldardrovd M., Simkovd I. (Bratislava): Eisenmengerov syndrém -
vrchol ladovca PAH asociovanej s VCHS (10 min.)
7. Simurda T, Shiahni¢anovd Z, Loderer D, Stasko J,, Lasabovd Z, Kubisz P. (Martin):
Novd mutdcia v beta retazci fibrinogénu (BBGIn180Stop) pricinou

vzdcneho vrodeného krvdcavého ochorenia - afibrinogenémie (10 min.)
8. Vavrovd L., Hamidovd O, Jeseridk M., Hrubiskovd K., Zuzulovd M., Lohajovd Behulovd R.
(Martin, Bratislava): DNA diagnostika hereditdrneho angioedému (10 min.)
9. Blizndkovad N., Mikuldsovd |, Orosovd J.,, Pohanka V. (Bratislava):
CFRD - diabetes mellitus viazany na cysticku fibrézu (10 min.)
Diskusia
1045 - 11.00
Coffee break
11.00 - 11.45

Metabolické ochorenia
Predsednictvo: Bzdtch V., Knapkovd M.

10. Bzdch V., Skokriovd M, Brennerovd K., Petrovi¢ R, Chandoga J, Fajkusovd L., Jariabkovd K,
Behulovd D. (Bratislava, Brno): Smithov-Lemliho-Opitzov syndrom (15min.)

11. Knapkovd M., Dluholucky S., Machkovd M. (Banskd Bystrica): Novorodenecky
skrining na Slovensku po zavedeni metédy tandemovej hmotnostnej

spektrometrie (15 min.)
12. Krivosikovd K., Brennerovd K., Petrovi¢ R, Hlavatd A. (Bratislava): Deficit

peroxizémového D-bifunkéného enzymu (10 min.)
Diskusia
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1145 - 1215
Nové moznosti liecby zriedkavych choréb
Predsednictvo: Hlavatd A., Spalek P.

13. Spalek P, Cibul¢ik F, Vincent A. (Bratislava, Oxford): Amifampridin - ,,orphan drug”
v liecbe Lambert-Eatonovho myastenického syndromu: vysledky
u 2 slovenskych pacientov (15 min.)

14. Busdnyovd B. (Bratislava): Nové moznosti v liecbe Leberovej hereditdrnej
optickej neuropatie — predndska podporend spolo¢nostou Ewopharma (10 min.)

12.15-13.00

Zriedkavé neurologické choroby
Predsednictvo: Spalek P., Jungovd P.

15. Spalek P, Petrovi¢ R, Kothaj J, Serdahely V., Jungovd P, Chandoga J. (Bratislava,
Banskd Bystrica, Skalica): Transtyretinovd amyloidéza - klinické formy,
diagnostika a liecba - predndska podporend spolocnostou Pfizer (15min.)

16. Jungovd P, Mattosovd S., Hlavatd A., Jurickovd K., Chandoga J. (Bratislava):
GM2 gangliozidéza (Tay-Sachsova choroba) v adultnom veku (10 min.)
17. Juhosovd M., Jungovd P, Valachovd A., Vrbovd S, Chandoga J. (Bratislava, Trencin):
Molekuldrno-genetickd podstata a diagnostika CADASIL (10 min.)

18. Martinka I, Hergottovd A, Soskovd M., Spalek P (Bratislava): Myasténia gravis
a CIDP - raritnd asocidcia dvoch zriedkavych autoimunitnych
neuromuskuldrnych choréb (10 min.)

Diskusia

13.00 - 14.00
Obed
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14.00 - 14.30

Posterova sekcia (kongresova sala Vah)
Predsednictvo: Sebovd C., Salingovd A.

19.

20.

21.

22.

23.

24,

Drozdikovd V., Fojtikovd M., Zmajkovicovd D, Pietrzykovd M. (Bratislava): Skusenosti
s FISH diagnostikou DiGeorge syndromu na nasom pracovisku v obdobi
od 2007 - 2016

Pereckovd J, OstroZlikovd M., Holesovd D, Sebovd C. (Bratislava): Organické acidurie
diagnostikované v Centre dedi¢nych metabolickych poriich v DFNsP
Bratislava

Salingovd A, Saligovd J, Behulovd D., OstoZlikovd M., Holesovd D., Mattosovd S,
Chandoga J, Sebovd C. (Bratislava): Jednoduchd skriningovd metéda viedla

k odhaleniu vzdcneho ochorenia

Sebovd C, Behulovd D, Gerinec A, Tom¢ikovd D, Bzdiich V, Salingovd A, Pereckovd J,
Ferenczy V., OstroZlikovd M., Holesovd D. (Bratislava): Deficit galaktokindzy

- prvy pacient na Slovensku

Pakanovd Z,, Matulovd M., Pétoprsty V., Salingovd A., Behdlovd D, Jurickovd K,
Hlavatd A, Mucha J. (Bratislava): Diagnostika a monitorovanie ucinnosti terapie
Pompeho ochorenia s vyuzitim hmotnostnej spektrometrie a’'HNMR
Ferenczy V., Sebovd C, Behulovd D, Pridavok M., Kubinec R, Tom¢ikovd D, Bzdch V.
(Bratislava): Stanovenie galaktitolu v moci metédou GC-MS

Diskusia

14.30 - 1540

Zriedkavé choroby - varia a kazuistiky
Predsednictvo: Cisdrik F., Jen¢a A., Bzduch V.

25.

26.

27.

28.

Jenca A, Jenca A. ml, Petrdsovd A., Pappovd J., Jencovd J. (Kosice):

Pseudotumorodzna osteomyelitida sanky (10 min.)
Rohalovd J,, Markovi¢ovd E, Madardsz S, Jungovd P, Juhosovd M., Repisky M.,
Chandoga J. (RuZomberok, Bratislava): Cerebrotendinézna xantomatéza

- terapeuticky ovplyvnitelné ochorenie (10 min.)
Bjelosevic M., Kusikovd K., Krajciovd A, Chalupka M., lllikovad V. (Bratislava):
Nezvycajnd pri¢ina poruchy vedomia u dojéata (10 min.)

Paucinovd |, Cisdrik F, Petrovi¢ R, Paucin J. (Zilina, Bratislava): Beckwith-
-Wiedermann syndréom - kazuistika (10 min.)
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29. Matysovd A. (Presov): Morbus Waldenstrém - kazuistika

— predndska podporend spolocnostou Janssen (10 min.)
30. Kosndcovd J, Bibza J,, llenc¢ikova D. (Bratislava): Od anémie k zriedkavému
syndrému (10 min.)
31. Mistrik M., Vasovédk P. (PreSov, Kosice): Polycystické obli¢ky, viznam
komplexnej diagnostiky - kazuistika (10 min.)
Diskusia
1540 - 16.00
Varia

32. Simegh M. (Bratislava): Aktudlny stav elektronického zdravotnictva na Slovensku

16.00
Zaver konferencie
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