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ODBORNY PROGRAM
PONDELOK 1. JUN 2026

18.00 Registrécia

19.00 Uvitacia vecera

UTOROK 2. JUN 2026

7.30 Registracia

8.30 - 8.45 Slavnostné otvorenie konferencie

845-1055  INOVATIVNA TERAPIA DEDICNYCH
METABOLICKYCH PORUCH

Predsednictvo: Brennerovd K., Petrovi¢R.

+ Long Chain Fatty Acid Oxidation Defects: what’s new
in the therapeutic approach? - Yap S. (30 + 5 min.)

. Suéasné mozZnosti a vyzvy bunkovej a génovej liecby
- Kolnikova M., Marinova C. (15 +5 min.)

+  Fabryho choroba: lie¢ba s novym rytmom - Juric¢kova K.,
Hlavatd A. (35 +5 min.)
Predndska bola podporend financnym prispevkom spolocnosti Chiesi
Slovakia, s.r.0. Spolocnost Chiesi Slovakia, s.r.0., Ziadnym spdsobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

+  Mame novu liecbu pre poruchy transportéra pre tyreoidalne
hormény - Allan-Herndon-Dudley syndrému, ale vieme ho v¢as
diagnostikovat? - Pribilincova Z., Kolnikova M., Marinova C.,
Sladkova V. (10 + 5 min.)

« MozZnosti novej terapie pre pacientov s morbus Pompe
na Slovensku - Hlavata A., Jurickova K. (15 +5 min.)

Predndska bola podporend financnym prispevkom spoloc¢nosti Amicus
Therapeutics. Spolocnost Amicus Therapeutics Ziadnym spésobom
nezasahovala do odborného obsahu podporenej predndsky.

10.55-11.15 Prestavka
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11.15-1215 KETOGENNA DIETA

Predsednictvo: Kolnikovd M., Prochdzkova D.

« Vyznam ketolatok v liecbe dediénych metabolickych portich
- Brennerova K., Martinkovicova T., Bzdlch V. (15 + 5 min.)

- Ketogenni dieta v akutnich epileptologickych indikacich
- Horék O., Haluzova A. (15+ 5 min.)

.« Ketogénna diéta v liecbe epilepsie u deti - Kovarova D.,
Kolnikové M. (poster 3 +2 min.)

PREZENTACIA POSTEROV

« Pathomechanisms of two novel variants in mitochondrial
complex Il structural subunits UQCRC2 and MT-CYB - Burska D.,
Novak O., Cesnekova E., Hansikova H., Tesarova M., Zeman J. (3 +2 min.)

. Deficit PAICS: pFehled dosud popsanych pacientii a rozsifeni
fenotypového spektra - Skopova V., VerveriA,, BareSovaV.,
ForejtovaA., Zikdnova M. (3 +2 min.)

« Varianty genu ADSL ovliviiujici sestiih jako pricina deficitu
adenylosukcinatlyazy: vyznam funkéni analyzy pro interpretaci
genetickych nalezii - Zikanova M., Klapperich A, Skopova V.,
Karakaya M., Velmans C., Netzer Ch., Strizek B., Mrazova L., Forejtova A.,
Kmoch S. (3+2 min.)

12.15-13.15 Obed

1315-1435 INOVATIVNA DIAGNOSTIKA PRI DMP

Predsednictvo: Tesafovd M., Sebovié C.

+  Pokrodilé metabolomické a lipidomické pristupy v oblasti
dédi¢nych metabolickych poruch a dalsich klinickych aplikacich
- Friedecky D., Ivanovova E., Janeckova H., Brumarova R., Hlidkova E.,
Bekéarek V., Smolka V., Tkachyk O., Foltenova H., Kadlackova M.,
Masar R., HorejSova M., Bednér A., Rozhon J. (13 +2 min.)

+  Rychla a komplexni diagnéza Danonovy nemoci u pacientky
s hypertrofickou kardiomyopatii - Sikora J., Piherova L.,
Pavlovicova L., Kalina T, Majer F., DvoFakova L., Reboun M.,
VIaskova H., Valek M., Linhart A., Jaksa R., Kousal B., Liskova P,
Kmoch S., Palecek T. (13 min.)
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14.35-15.30

15.30 - 15.50

Vyznam intronovych variant v genu GLA - Piherova L.,
Steiner Mrazova L., Vrbacka A., Dostéalova G., Dvorakova L.,
Pavlovicova L., Kmoch S., Linhart A., Sikora J. (8 min.)

Retrospektivni identifikace Fabryho nemoci na podkladé
intronové varianty GLA - Pavlovicové L., Piherova L., Steiner Mrazova L.,
Dostélové G., Dvorakova L., Berné L., Vlaskové H., Poupétova H.,

Kment M., Kollar M., Voska L., Kmoch S., Kuchar L., Kubanek M.,
Melenovsky V., Linhart A., Sikora J. (8 min.)

Diskusia (6 min.)

Implementace rychlého celogenomového sekvenovani u déti
hospitalizovanych na JIP v Ceské republice: priibéZné vysledky
z celondrodniho projektu Baby Fox - Slabd K., Pokorn& P,
Balascakova M., Honzik T., Skélova S., Gre¢malova D., Curtisova V.,
Macek M., Slaby 0. (13 +2 min.)

Rychlé sekvenovani celého genomu jako diagnosticky pfistup
pro akutni péci a lécbu kriticky nemocnych novorozencii a déti
(SEQCURE) - Stranecky V., Steiner Mrézova L., Vrbacka A., Noskova L.,
Hodarova K., Hartmannova H., TreSlova H., Honzik T. (13 + 2 min.)

VARIAI

Predsednictvo: Friedecky D., Hrckova G.

Novel autosomal dominant form of S-adenosylhomocysteine
hydrolase deficiency - KoZich V., Hnizda A., Je$ina P, Stufkova H.,
Sokolova J., Krijt J., Dvorakova L., Reboun M., VIdskova H., Jedlickova J.,
LiSkova P. (13 +2 min.)

Patogenni varianty v genu SDHA: klinicka a biochemicka
charakterizace - Tesafova M., Stufkova H., Liskova P, K¥izova J.,
Kousal B., Tothova K., Trefilova E., Bacikova D., Honzik T., Zeman J.,
Hansikova H. (13 +2 min.)

Variant v MRPL34 spdsobujlici deficit OXPHOS a zmeny $truktury
mitochondrii - Skopkova M., Stufkova H., Brennerova K., Andrésova A,
Hnizda A., KfiZzova J., Volfova N., Hromnikova D., Vanisova M., Zeman J.,
Honzik T, Tesafové M., Gasperikova D., Hansikova H. (13 +2 min.)

Nové varianty v géne SARS2 u pacientov s epilepsiou

a hypotonickym syndrémom - Lebed D., Sabo M., Ku$ikova K.,
Kolnikova M., Jackova V., Minarikova S., Gasperikova D.,

Skopkova M. (8 +2 min.)

Prestavka
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15.50 - 17.25 KAZUISTIKY

Predsednictvo: Hlavatd A., Peskovd K.
. Sitosterolémie - Pencova M., Draberové H., JeSina P. (10 +2 min.)

«  Prvy detsky pacient s primarnym deficitom karnitinu na
Slovensku - Bzduch V., Hrékové G., Brennerova K., Gorova R.,
Hrebik M., Petrovi¢ R., Sebové C. (10 + 2 min.)

. Segawov syndrom, dopa-responzivna dystdnia - Pavlovic M.,
Paucinova I, Cisarik F., Kolnikova M. (10 + 2 min.)

PREZENTACIA POSTEROV

 Kongenitalni ,,protein-losing enteropathy“ zpiisobena vyskytem
patogenni sekvenéni varianty v genu PLVAP - Prochézkova D.,
Zidkova J., Fajkusova L., Konecna P. (3 +2 min.)

«  HYAL2-deficit: klinicko-geneticky syndrém alebo dedi¢na
metabolicka porucha? Kazuistika - Hrc¢kova G., Kotrasova V.,
Janeckova L., Krasfianova V., Kovacikova L., Zadhorec M.,

Skalickd K. (3+2 min.)

« Rdzny fenotyp prvych dvoch slovenskych pacientov s Barthovym
syndrémom - Sabti M., Brennerové K., Tarnokové S., Kusikova K.,
Grinnerova L., Hlavata A. (3+2 min.)

+  Pearsonov syndém - kazuistika - Saligova J., Galoova N.,

Tesarova M., Potocnakova L., Kolvek G., Dankovcikova A., PetraSova M.,
Honzik T. (3 +2 min.)

- Raritna 2-metylbutyrylglycinuria - kazuistika - Cmorejova A,
Schenkové K., Sebové C., Brennerova K. (3 +2 min.)

. Syndrémy deficitu kreatinu v mozgu - skiisenosti v CDMP NUDCH
- Pridavok M., Schenkové K., Kolnikovéa M., Lysinova M.,

Sebova C. (3+2 min.)

+ Kdyz je vitamin B12 v bufice nedostupny: kazuistika deficitu
transkobalaminu u kojence - Stanovsky S., Baldik F., Holubova V.,
Honzik T, JeSina P, Klement P, Ogurcak F., Balogova S., Slaba K.,
Pokorna P, KoZich V. (3 +2 min.)

- Pricina hepatopatie (kazuistika) - Szokeova A., Vojtkova J.,
Markocsy A., PrSo M., Jeseridk M. (3 +2 min.)

« Deficit sukcinatsemialdehyddehydrogenazy - kazuistika
- Sebova C., Sabti M., Micev F., Pridavok M., Hamidova O.,

Janeckova L. (3+2 min.)
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19.00

Deficit fosfoglukomutazy 1 (PGM1-CDG) - kazuistika

- Tarmokova S., Salingova A., Szokeové A., Sebové C., Pakanova Z.,
Nemcovi¢ M., Krajcovicova V. (3 +2 min.)

Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi dlhym
retazcom, myopaticka forma - kazuistika - Luciakova V., Jungova P,
Bandura A., Chandoga J., Petrovic R., Pridavok M. (3 +2 min.)

Vecera

STREDA 3.jun 2026

8.00

8.30-845

8.45-10.45

Registracia

Uvod druhého dfia konferencie — Hlavaté A.

KOMPLEXNA STAROSTLIVOST O PACIENTOV
S DEDICNYMI METABOLICKYMI PORUCHAMI

Predsednictvo: KoZich V., Poto&tidkova L.

Classical Homocystinuria Guidelines or Faultlines:
A Clinician’s perspective & shortfalls - Yap S. (30 + 5 min.)

Komplexny manaZment pacienta s alfa-manozidézou po
alogénnej transplantacii krvotvornych buniek: kde je
hranica medzi zakladnym ochorenim a potransplantaénymi
komplikaciami? - Adamcakova J., Flissiova M., Hlavatd A.,
Juri¢kova K., Doczyova D., Cemicka J., Sykora T., Hordkova J.,
Bodova I., Pozdechové M., Dobsinska V., Panikova A., Polakova K.,
Svec P, Kolenové A. (15 + 5 min.)

Vsetko so vietkym suvisi - psychofarmaka v hlavnej tilohe
- Hromadkova Z. (15 +5 min.)

0d bunky k skalpelu - konzervativna a chirurgicka liecba pri MPS
VI z pohladu lekara a pacienta - Hlavatd A., Chrenko R.,

Ramos Rivera G. A., Gabriel L. (20 + 5 min.)

Predndska bola podporend financnym prispevkom spolocnosti BioMarin
Europe. Spoloc¢nost BioMarin Europe Ziadnym spésobom nezasahovala
do odborného obsahu podporenej predndsky.

39. pracovné dni - Dedi¢né metabolické poruchy



338 Odborny program

. Skrining lyzozémovych ochoreni na Slovensku: ¢o ukazali roky
2021 - 2025 - Jurickova K., Mattosova S., Adams L., Petrovi¢ R.,
Hlavata A. (15 min.)

Predndska bola podporend financnym prispevkom spolocnosti Takeda
Pharmaceuticals Slovakia s.r.o. Spolo¢nost Takeda Pharmaceuticals
Slovakia s.r.o. Ziadnym spésobom nezasahovala do odborného obsahu
podporenej predndsky.

10.45-11.05 Prestavka

11.05-1235 VARIA I

Predsednictvo: Jurickovad K., Honzik T.

- Kongenitalna adrenalna hyperplazia - moznosti a skiisenosti
s laboratérnou diagnostikou - Petrovic¢ R., Pastordkova A.,
Bandura A, Pribilincové Z., Kostélova L., Knapkova M., Mydlova Z.,
Lysinova M., Chandoga J., Danisovi¢ L. (13 +2 min.)

« Impact of AIFM1 pathogenic variants on mitochondrial
metabolism and clinical manifestation in ten patients, including
three affected girls - Rakosnikova T, Stufkova H., Hansikové H.,
Reboun M., Hnizda A., Kulh&nek J., Dvoiakova L., Gre¢malové D.,
Plevova P, Honzik T., Zeman J., Tesafova M. (13 + 2 min.)

+ PIGV-CDG and its impact on cellular energy metabolism
- Datko P, Stufkova H., Kfizova T., Ondrugkova N., Berankova H.,
Giertlova M., Okalova K., Hansikova H. (13 +2 min.)

PREZENTACIA POSTEROV

- Pacienti s klasickou galaktozémiou v metabolickej ambulancii
- Lysinova M., Gregova E., Mydlovéa 7., Halova K. (3 +2 min.)

« Karnitinovy profil u dospélych pacienti s fenylketonurii (PKU)
- Kamisova J., TyCova R. (3 +2 min.)

. ZkuSenosti s novou lécbou fenylketonurie sepiapterinem
- TyCova R., Komarkova J., David J. (3 +2 min.)

« Zachyt glutarové acidurie typu | vnovorozeneckém screeningu
a jeho vyznam pro prevenci neurologického postizeni
- Ilvanovova E., Janeckova H., Hlidkova E., Bekarek V., Smolka V.,
Tkacik O., Foltenova H., Strasil R., Wita M., Friedecky D. (3 +2 min.)
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. Prenatalna a postnatalna diagnostika Smithovho-Lemliho-
Opitzovho syndrému - Lexova Kolejakova K., MattoSova S.,
Petrovi¢ R., Bandura A., Chandoga J. (3+2 min.)

«  Mortalita u pacienti s deficitem fosfomanomutazy 2 kongenitalni
poruchou glykosylace (PMM2-CDG) - Holubova V., Barone R.,
Sykut-Cegielska J., De Boer L., De Lonlay P,, Zerguini M.,

Diaz-Moreno U., Epifani F., Faraguna Martha C., Grunert S,,
Grunewald S., Jansen M., Maksym-Gasiorek D., Ounap K.,
Pettinato F., Rymen D., Vals M. A,, Hansikova H., Serrano M.,
Witters P, Honzik T. (3 + 2 min.)

- Pompeho choroba - skisenosti s laboratérnou diagnostikou
- MattoSova S., Hlavata A., Jurickova K., Bandura A.,
Chandoga J. (3+2 min.)

« Testing for Metachromatic Leukodystrophy (MLD) in the Central
and Eastern European (CEE) region - 2 years testing update
- Marinova C., Kolnikova M., Brozova K., lliescu C. M.,
Motoescu C., Teleanu Roza E., Bojinova V., Oliva P,, Sladkova V.,
Skvarlova S. (3 +2 min.)

- Kam nas posunuli dve desatrocia univerzalneho skriningu
cholesterolu - skiisenosti metabolickej ambulancie v KoSiciach
— Poto¢nakova L., Saligova J., JuhoSova M., Andrejkova M.,
Necedova J., Petrovic¢ R, Schusterova I. (3 +2 min.)

12.35 Zaver podujatia a obed
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