‘m 24. november 2022, Hotel Saffron, Bratislava + ONLINE live stream

ODBORNY PROGRAM

8.00 Registracia

8.50 - 9.00 Otvorgnie konferencie

Peter Spalek, odborny garant konferencie — Nérodné expertizne centrum pre
zriedkavé neuromuskuldrne ochorenia UNB, Nemocnica Ruzinov, Bratislava

Gabriela Hrékova - Orphanet, LF UK a NUDCH, Bratislava

Peter Rohoii - Klinika hematoldgie a transflziolégie LF UK, SZU a UNB,
Bratislava

Rébert Petrovié - Ustav lekdrskej bioldgie, genetiky a klinickej genetiky LF UK
a UNB, Bratislava

Hematologia, onkohematoldgia
Predsednictvo: P Rohori, M. Ladickd

1. M. Ladicka (Bratislava): Uskalia diagnostiky a liecby amyloidézy Iahkych a tazkych
retazcov na Slovensku (12 + 2 min.)

9.00 - 10.00

2. M. Pozdechovd, I. Bodova, D. Déczyova, P. Svec, J. Horakovd, V. Dobsinskd, J. Adamcakovd,
M. Fiissiova, T. Sykora, S. Vargova, E. Frorikovd, A. Kolenovd (Bratislava, Praha):
Hematologické prejavy Kabuki syndromu (12 + 2 min.)

3. J. Gabzdilovd, S. Raffag, E. Svorcova (Kosice): Lymfoproliferacia u chorych s vrodenou
imunodeficienciou (12 + 2 min.)

4. P Lesko (Bratislava): Primarny mediastinalny tumor typu seminému s pritomnou CHEK2
mutaciou (12 + 2 min.)

1000 - 11.10 Zriedkavé autoimunitné

neuromuskularne ochorenia |
Predsednictvo: P Spalek, M. Turéanovd Koprusakova

5. P Spalek, I. Martinka, F. Cibuléik, L. Guréik, E. Kuréa, M. Turéanova Koprusékova,
J. Fischerovd, J. Kochanové, E. Handckovd, E. Zacharovd, I. Droppa (Bratislava, Levoca,
Martin, Brezno, Trencin, Komarno, Rimavska Sobota): Multifokalna motoricka neuropatia
v SR - 25 rokov diagnostiky a liecby (20 + 3 min.)

6. M. Turéanové Koprusdkova, P Spalek, I. Martinka, F. Cibuléik, M. Soskova, G. Hajas,
V. Serdahely, M. Grofik, E. Kur¢a (Martin, Bratislava, Nitra, Skalica): Autoimunitne
podmieneny Lambertov-Eatonov myastenicky syndrom - vzacne ochorenie
v podmienkach SR - stibor pacientov (20 + 3 min.)

7. P Spalek, R. Bobek, S. Kegkes, |. Martinka (Bratislava, Cadca): Dvojito
séropozitivna myasténia gravis s autoprotilatkami proti AChR a proti MuSK - double
trouble (10 + 2 min.)

8. A.Vosatkova, A. Hergottovd, P. Spalek (Bratislava): Akitna dermatomyozitida kombinovana
s early-onset AChR pozitivnou myasténiou gravis (10 + 2 min.)

11.10- 1200 Diagnostika mitochondrialnych ochoreni
Predsednictvo: M. Tesarova, |. Martinka

9. M. Tesarova, K. Lokvencovd, H. Stufkova, T. Daihelovska, S. Kelifové, T. Honzik,
H. Hansikovd, J. Zeman (Praha): Diagnostika mitochondrialnich onemocnéni s maternalni
dédicnosti: svalovou biopsii stale potfebujeme (20 + 3 min.)

10. I Martinka, P. Jungova, M. Juhosovd, |. Megiarové, A. Hergottova, J. Benetin, P. Spalek
(Bratislava): Atypicka prezentécia syndrému MERRF (myoclonic epilepsy with ragged
red fibers) (10 + 2 min.)

11. P Drentékova, M. Giertlova, L. Potochidkova, J. Saligova, R. Zemjarova Mezenska,
L. Noskova, M. Zikénova, V. Stranecky, S. Kmoch, D. Gasperikova, M. Skopkova,
K. Okélova (Kosice, Bratislava, Banska Bystrica, Praha): Geneticky podmienené epilepsie
spojené s poruchou funkcie mitochondrii (13 + 2 min.)

12.00 - 13.00 Obed

13.00- 1430 Zriedkavé geneticky podmienené
neuromuskularne ochorenia
Predsednictvo: L. Fajkusova, R. Petrovi¢

12. J. Zidkov4, T. Kramdrova, J. Kopéilova, K. Réblov4, L. Fajkusova (Brno): Genetické nalezy
u pacienti s pletencovou svalovou dystrofii (18 + 2 min.)

13. R. Petrovi¢, M. Fischerova, J. Chandoga (Bratislava): Duchennova muskularna dystrofia
- diagnostika a Struktira molekularno-genetickych patoldgii na Slovensku (18 + 2 min.)

11. SLOVENSKA KONFERENCIA
O ZRIEDKAVYCH CHOROBACH

14. P Spalek, S. Matto$ova, I. Martinka, J. Chandoga (Bratislava): Adultna forma Pompeho
choroby v SR (18 + 2 min.)
Odborné prednéska podporend finanénym prispevkom spoloénosti Swixx Biopharma.
Spolocnost Swixx Biopharma Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej predndsky.

15. K. Kusikova, A. Soltysova, A. Ficek, M. Skopkovd, D. Gasperikova, M. Kolnikova, J. Mayr,
0. Kalev, S. Weis, D. Weis (Bratislava, Salzburg, Linz):
X-viazana myotubularna myopatia: diagnostika a genotypovo-fenotypové
korelacie (15 +2 min.)

16. |. Martinka, M. Pietrzykova, P. Spalek, J. Benetin, |. Megiarova, I. Borsky (Bratislava):
X-viazany deficit enzymu fosforylaza kinaza b (PhK b) ako vzacna pri€ina inavového
syndrému a myalgii - kazuistika (10 + 2 min.)

1430-15.15 Zriedkavé neurologické ochorenia - varia
Predsednictvo: L. Gurcik, M. Giertlova
17. L. Gurcik (Levoca): Zriedkavé fenotypové varianty restless legs syndrému (13 + 2 min.)

18. M. Giertlova, P Drencdkovd, A. Baranovd, K. Okdlovd, K. Tabacakova, M. Kolnikova,
J. Payerovd, R. Zemjarova Mezenskd, M. Matisova, K. Gondova, E. Drusova, L. Noskova,
M. Zikénova, V. Strdnecky, S. Kmoch (KoSice,
Banska Bystrica, Bratislava, Spi$ska Nova Ves, Praha): Geneticka heterogenita
pri epilepsiach alebo preco NGS panel nestaci (13 + 2 min.)

19. L. Gurcik (Levoca): Maligne tumory periférnych nervov
- kazuistika (13 + 2 min.)

15.15-15.30 Prestavka

1530 -17.00 Pediatria, dedicné metabolické ochorenia
Predsednictvo: V. Bzdch, D. Weis

20. K. Tabacakovd, K. Okdlova (Banskd Bystrica): Stiripentol v liecbe Dravetovej
syndrému (13 + 2 min.)
Odbornd predndska podporend edukacnym grantom spolo¢nosti Desitin Pharma s.r.o.
Spolocnost Desitin Pharma s.r.o. Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej predndsky.

21, D. Svecovd (Bratislava): Autoimunitné pluzgiernaté dermatézy pemfigus
a pemfigoid (13 +2 min.)

22. D. Weis, L. L. Lin, K. Kusikova, P. Cizndr, H. Wolf, K. Skalickd, G. Hrékova,
L. Danisovic, A. Solty’sové, J. Mayr, L. Qi (Linz, Bratislava, Michigan, Vieden, Salzburg):
ENDI a agamaglobulinémia: ENDI syndrom - nové geneticky podmienené
ochorenie (13 + 2 min.)

23. V. Bzduch, K. Brennerovd, H. Hansikové, A. éalingové, P. Babal, I. Brucknerovéd, G. Hrékova,
J. Mucha, T. Engel, T. Marquardt (Bratislava, Praha, Miinster): Prva pacientka s novou
kongenitalnou poruchou glykozyléacie SLC37A4-CDG (13 + 2 min.)

24. K. Brennerova, P. Durina, A. Vavrové, M. Juhosovd, J. Lisyové, M. Pietrzykové, S. Matto$ové,
D. Gasperikovd, V. Bzduch, J. Chandoga (Bratislava): Neoéakavana priGina elevacie
aminotransferaz u dietata s genotypom MELAS syndrému (13 + 2 min.)

25. G. Hrckovd, 0. Hamidov4, L. Janeckovd, D. Kormancova, M. Konecny, M. Fristdkovd,
E. Goldschmidtova, K. Skalickd (Bratislava): Neonatalna manifestacia Loeys-Dietz
syndrému (13 + 2 min.)

17.00 - 17.45 Zriedkavé autoimunitné

neuromuskularne ochorenia Il
Predsednictvo: P Spalek, V. Serdahely
26. V. Serdahely, M. Paldaufova, P. Spalek (Skalica, Bratislava): Koincidencia prechodovej formy
Guillain-Barré syndromu a akiitnej autoimunitnej myelitidy - kazuistika (13 + 2 min.)
27. B.Renczésova, |. Martinka, Z. Svecova, F. Cibulgik, A. Hergottova, P épalek (Bratislava):
Paraneoplasticky LEMS a anti-Hu syndrém s centralnou a periférnou neurologickou

symptomatoldgiou u pacientky s malobunkovym karcindmom pliic
- kazuistika (13 + 2 min.)

28. P Spalek, M. Satko, I. Martinka, A. Hergottové (Bratislava): Neurologické prejavy gluténovej
(neceliakalnej) senzitivity (13 + 2 min.)

17.45 Zaver konferencie



