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MARTINSKA GENETICKA KONFERENCIA

14. @ 15. marca 2024 Martin, hotel Turiec







PROGRAM

Streda 13.3.2024

16,00 - 20,00 hod.: Registracia Ucastnikov v recepcii hotela Turiec

16,00 - 20,00 hod.: Zasadanie vyboru SSLG rozsireného o primarov OLG

Stvrtok 14.3.2024

7,00 hod.: Registracia ucastnikov

8,00 hod.: Otvorenie konferencie

8,00 - 10,30 hod.: KLINICKA GENETIKA

Predsednictvo: Celec P, Jeseniak M.

s Jesenak M., Markocsy A., Hrubiskova K., Petrovic¢ova O.,
Malicherova Jurkova E., Kapustova L., Bobcakova A., Urdova V.,
Slenker B., Banov¢in P.: Hereditarny angioedém na Slovensku -
status quo

s Celec P.: Kvantitativna analyza salivarnej extracelularnej DNA

= Weis D., Douzgou Houge S., Sadikovic B.: Epigenomicka a feno-
typicka charakteristika DEGCAGS syndromu

= Gerykova Bujalkova M., Pfeifer M., Knaus L., Novarino G.,
Laccone F.: Bialelické patogénne varianty v géne SLC7A5 aso-
ciované s primarnou mikrocefaliou

= Markocsy A., Slenker B., Gen3or D., Banov¢in P., Vargova V.,
Krsiakova J., Misovicova N., Jesenak M.: Periodicky syndrom
asociovany s receptorom TNF (TRAPS): Slovenska kohorta
pacientov

10,30 - 11,00 hod.: Prestavka



11,00 - 13,00 hod.:

13,00 - 14,00 hod.:

14,00 - 16,00 hod.:

KLINICKA GENETIKA

Predsednictvo: Paucinova I., Mistrik M.

Mistrik M., Vaska A., Zemjarova Mezenska R.: Rauch -Steindlov
syndrom, kazuistika

Behunova J., Laccone F.: Arthrogrypdza ako symptom a sucast
zriedkavych genetickych syndrémov

Kusikova K., MikloSovicova M., Lexova Kolejakova K., Jakesova S.,
Pavlik S., Kolnikova M.: Biotin - tiamin responzivne ochorenie
bazalnych ganglii: kazuistiky

Drencakova P., Giertlova M., Zemjarova Mezenska R., Mistrik M.,
Lisyova J., Noskova L., Zikanova M., Stranecky V., Kmoch S.,
Konecny M.: Zriedkavé geneticky podmienené ocné ochorenia -
kazuistiky

Rozova I, Landlova D., Lukackova R., Krizan P.: Spektrum gene-
tickych zmien chromozomu 15 v ambulancii lekarskej genetiky

Lenhartova N., Krsiakova J., Verebova J., Matasova K., Zibolen M.:
PYCRI asociovany cutis laxa syndrom u polystigmatizovaného

novorodenca

Kondelova I.: Za hranicami kodu: RNA molekularna diagnostika

Obed

MOLEKULARNA DIAGNOSTIKA ZRIEDKAVYCH
OCHORENI

Predsednictvo: Valachova A., Konecny M.

Patlevicova A.: Hodnota celoexomovej analyzy v rutinnej diag-
nostike

Bezdékova Fillerova R., Vallova V., Rezny D., Kotaskova J.,
Jarosova M., Dihel M., Kvapil P.: Odhalme neviditelna mista ge-
nomu s technologii optického mapovani - nase zkusenosti na
Moravé



16.00 - 16.30 hod.:
16.30 - 17.30 hod.:

18,30 hod.:

Kolkova Z., Durdik P., Banov¢in P.: Mutacia v géne RPGR ako pri-
c¢ina dvoch zriedkavych ochoreni - kazuistika

Wachsmannova L., Krasnanska G., Blandova G., Elias V., Baldovic
M., Konecny M.: Vrodena a ziskana neuropatia, nalezy v ramci
analyzy klinického exdmu

Krasnanska G., Wachsmannova L., Elias V., Baldovi¢ M., Blandova
G., Konecny M.: Identifikacia CNV platformou CES a WES sekve-
novania

SzemesT., SedlackovaT., Bohmer M., Budis J., Radvak P., Rusna-
kova D., Sladecek T., Sitarcik J., Martis J., Misenko P., Kubicka O.,
Durdnova T., Kubariova M., Lukyova L., Zeman M., Sojka M.,
Staronova E., Mikas J.: Sekvenovanie ako univerzalny prostrie-
dok v pokracujucom monitoringu respiracnych a inych patogeé-
nov v SR

Kapinova A., Dvorska D., Brany D., Baranova l., Liptak P., Roso-
lanka R., Bobcakova A., Banovcin P., Hulubekova V., Kolkova Z.,
Petras M., Baranovicova E., Skererfiova M., Krivosova M., Dankova
Z., Halasova E.: Microarray analyza miRNA u pacientov s ocho-
renim Covid-19

Lojova I., Radvanszky J., Kucharik M., Balaz A., Kvapilova K., Brzon
0., Kasny M., Budis J., Szemes T., Kvapil P.: Genotypizacia tande-
movych opakovani pomocou masivne paralelného sekvenova-
nia: porovnanie druhogeneracnych sekvenacnych technoldgii
s kratkymi a dlhymi ¢itaniami

Prestavka
Konecny M.: Valné zhromazdenie ¢lenov SSLG

Odchod na spolocensky vecer



7,30 hod.:

8,00 - 10,00 hod.:

Registracia Ucastnikov

MOLEKULARNA DIAGNOSTIKA NADOROVYCH
OCHORENI

Predsednictvo: Lohajova Behulova R., Krizan P.

Minarik M.: Moderni moznosti vySetrovani mikrosatelitové ne-
stability (MSI) v solidnich nadorech: gPCR vs. CE-PCR vs. NGS

Gocka N.: Predispozicia k malignitam prsnika, manazment
z aspektu lekarskej genetiky

Pos O., Budis J., Hanzlikova Z., Bokorova S., Lukyova L., Kubanova
M., Duranova T., Sedlac¢kova T., Szemes T.: Detekcia rakoviny
prostaty na baze tekutej biopsie s vyuzitim modelu strojového
ucenia

Kroupova P., Minarik M.: Sledovani Uc¢innosti lécby solidnich na-
dord pomoci cilené tekuté biopsie: Kombinace NGS s naslednou
detekci ctDNA metodou denaturacni kapilarni elektroforézy

Saskova K., Landfors M., Horak J., Horikova K., Tomasova K., Dra-
bova J., Schafer Hackenhaar F., Pavlikova J., Vodickova L., Nilsson
T., Farkas S., Vymetalkova V., Vodicka P., Degerman S., Kroupa M.:
Chromozomalni instabilita a aberantni metylace DNA v pribé-
hu progrese kolorektalniho karcinomu - od high grade dysplazie
k metastaze

Holubekova V., Kolkova Z., Hornakova A., Loderer D., Petras M.,
Mersakova S., Rokos T., Kozubik E., Biringer K., Kudela E.:
Moznosti v€asnej diagnostiky karcindmu krcka maternice me-
todami molekularnej biologie

Tatayova L., Majerova, Lukackova R.: Myeloidné neoplazie
asociované s vrodenou predispoziciou ako nova entita WHO
klasifikacie

Pacalt O.: PacBio Revio a Onso, nové vysoce presné sekvenatory
pro dlouhé a kratké cteni



10,00 - 10,30 hod.:

10,30 - 12,30 hod.:

12,30 hod.:

Prestavka

PRENATALNA GENETICKA DIAGNOSTIKA
Predsednictvo: Cisarik F., Stejskal D.

Blahutova D., Horfidk M., Navratil R., Kubicek D.: Nova generacia
PGT-A

Koudova M., Raskova D., Kral J., Cerna L., Urbanova M., Zembol F,,
Smetanova D., Rizkova S., Bittoova M.: Prenatalni WES - kazuis-
tiky

Behunova J., Gerykova Bujalkova M., Laccone F.: Klinicky exdom
v prenatalnej diagnostike - 4 kazuistiky

Stejskal D., Smetanova D., Trkova M., Koudova M: Vysledky vali-
dacni studie kontingentniho NIPT screeningu

Krajkovic P., Gocnikova H.: Vyriesi PGT problém s neplodnostou?

Slany M.: Preimplantacni genetické testovani a jeho prinos pro
IVF

Bartos V., Valachova A., Paucinova I.: Nekropticka analyza plodov
po umelom preruseni tehotenstva z genetickej indikacie: zauji-
maveé pripady z praxe

Drzik F.: Novinky v NGS pre reprodukéné zdravie a onkodiagnos-
tiku

Zaver konferencie

Obed

Dakujeme za Vasu Uéast!



Hlavny organizator
Slovenska spolocnost lekarskej genetiky SSLG

Predsednictvo

RNDr. Michal Konecny, PhD. - prezident SSLG
MUDr. Martin Mistrik - hlavny odbornik pre lekarsku genetiku
Doc. MUDr. RNDr. Juraj Simko, PhD. - veduci katedry UG a MM LF SZU

Odborny garant podujatia

Slovenska spolocnost lekarskej genetiky
Doc. MUDr. Nadezda Misovicova, CSc.

Spoluorganizator

M-Genetik, s.r.o., Mudronova 7, Martin 036 o1
ICO: 364 38 740, DIC: 2022111498

Tel. C.: 043/42 22778, mobil: 0910 271 088
E-mail: genetika.martin@gmail.com

Registracny poplatok: Clenovia SSLG  neclenovia SSLG
Pri platbe p031.1.2024 eeevviiiiiiiiii STo I SR 70 €
Priregistracii .....cooveeeiieiiiiiecec e 7O € i, 8o €

Registracny poplatok spolu s Uhradou za obedy a spolocensky vecer sa uhradza pre-
vodom na ucet spoluorganizatora. Nazor Uctu: M- Genetik, IBAN: SK30 1111 0000
0066 2715 5003, BIC: UNCRSKBX, v sprave pre prijemcu uvedte svoje meno.

Forma prezentacie: Prednasky
Miesto konania: Martin, hotel Turiec ****

Dopravné spojenie:

Vlakom do Vrutok, z Vritok autobusom MHD do Martina.

Autobusom do Martina, zastavka dialkovych autobusov pri hoteli Turiec.
Autom, parkovanie na hotelovom parkovisku bez poplatku.

Ubytovanie: V hoteli Turiec****
Ubytovanie si kazdy Ucastnik rezervuje sam na e-mailovej adrese:
hotelturiec@hotelturiec.sk

Spolocenska vecera v Aréne: 40 €

Stravovanie a sluzby:
Ranajky formou Svédskych stolov. Obedy servirované v cene 15 €, vyber z 2 jedal,
moznost zakUpit pri registracii do 10.00 hod.
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