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MARTINSKA GENETICKA KONFERENCIA

17.a18. marca 2022 Martin, hotel Turiec







PROGRAM

Streda 16.3.2022

16,00 - 20,00 hod.: Registracia Ucastnikov v recepcii hotela Turiec
16,00 - 20,00 hod.: Zasadanie vyboru SSLG rozsireného o primarov OLG

Stvrtok 17.3.2022

7,00 hod.: Registracia Ucastnikov
8,00 hod.: Otvorenie konferencie

8,00 - 10,30 hod.. MOLEKULARNA BIOLOGIA

Predsednictvo: Celec P., SzemesT.

s Celec P, Pastorek M. a spol.: Extracelularne pasce neutrofilov
pri Covid - 19

s SzemesT., Rusnakova D., SedlackovaT., Bohmer M., Misenko P.,
Budis J., Kalindkova A., Staronova E.: Od Alfy k Omikronu -
Narodné sekvenovanie virusu SARS-CoV-2 na Slovensku

= Forgacova N., HoleSova Z., Gazdarica J., Hekel R., SedlackovaT.,,
Radvanszky J., Budis J., Szemes T.: COVID - 19: Ako analyzovat
Udaje z exdmového sekvenovania

= SedlackovaT., Babal P., Krivosikova L., Sarvaicova L., De¢kov .,
SzemesT., Palkovi¢ M., Kalinakova A., Janega P.: Kazuistika uni-
katnych pripadov COVID-19 a vyznam molekularnej diagnostiky

s Vlkova B., Macdkova K. a spol.: Extracelularna DNA pri reuma-
toidnej artritide

s Styk A, P6s O., Radvanszky J., Budis J., Kucharik M., SzemesT.:
Prototyp inovativnej eseje pre skrining mikrosatelitovej insta-
bility na baze masivne paralelného sekvenovania

s Baldovic¢ M., Patlevicova A., Blandova G., Wachsmannova L.,
Konecny M.: Mitochondrialne ochorenia - moznosti DNA
diagnostiky



10,30 - 11,00 hod.:

11,00 - 13,00 hod.:

13,00 - 14,00 hod.:

14,00 - 16,00 hod.:

Prestavka

MOLEKULARNA DIAGNOSTIKA NADOROVYCH
OCHORENI

Predsednictvo: Lohajova Behulova R., Hladikova A.

s Kondelova I.: Exdmy inak a konsenzus prediktivneho testovania
nadorov. Prednaska spolo¢nosti PentaGen

s Hladikova A., Faldynova L., Balcarkova B.: PoTz1 - nové objeveny
kandidatni gen familiarniho vyskytu Sirokého spektra nadoro-
vych onemocnéni

s Janikova M., Vanék P., Zoundjiekpon V., Slodi¢ka P., Tichy T.,
Tesatikova J., Svébisova H., Kovér R., Kurfirstova D., Woitkova V.,
Prochazka M., Falt P., Urban O.: Screening karcinomu pankreatu
- pilotni projekt HEPACAS

s SlamkaT., Sebest L., Lohajové Behulové R.: Je "Comprehensive
Genomic Profiling" cesta k personalizovanej terapii?

s Drzik F.: Genexus - plne integrované rieSenie NGS diagnostiky

pre onkoldgiu a cesta k IVD-R.
Prednaska spolocnosti ThermoFisher Scientific

Obed

KLINICKA GENETIKA
Predsednictvo: Cisarik F., Mistrik M.

s GregorovaA., Fajkusova L.: Epilepsie s atypickym projevem
dédicnosti

s Gerykova Bujalkova, M., Smogavec M., Laccone F.: Cerebralne
mikroangiopatie - nové gény a fenotypy na priklade vybranych
kazuistik

s Kysela M.: Vliv etnika na manifestaci fenotypu BWS

s Mistrik M., Vaskova A.: Zriedkavy pripad skeletalnej dysplazie
plodu



16,00 - 17,30 hod.:

18,30 hod.:

Pietrzykova M., MlIkva I., Kotysova L.: Co sa skryvalo za
familiarnou koznou syndaktyliou? kazuistika

Hrckova G., Hamidova O., KotrasovaV., Amrich M., Dolnikova D.:
Jeden gén, viac fenotypov

Mazerikova Z. a spol.: Leukodystrofia s atypickou manifestaciou

PRENATALNA A REPRODUKCNA MEDICINA

Predsednictvo: Minarik G., Krizan P.

Pos O., Klinovska Z., Kucharik M., Sladecek T., Budis J., Sekelska
M., Minarik G., Szemes T.: Neinvazivny prenatalny skrining na
baze masivne paralelného sekvenovania ako podklad pre popu-
la¢nd Studiv

Gerykova Bujalkova, M., Smogavec M., Laccone F.: Exdmové se-
kvenovanie v prenatalnej diagnostike - vysledky studie go plodov
s ultrazvukovymi abnormalitami

Koudova M., Diblik J., Dohnalova L., Vilimova Z., Hrabikova M.,
Zavrel - Famfulikovd M., Zembol F., Bittéova M., Stejskal D.:
Prekoncepc¢ni geneticky screening monogennich chorob v kli-
nické praxi

Sekelska M., Minarik G., Hyblova M., Tomkova E., Tothova K.,
Krizan P.: FaloSna pozitivita a faloSna negativita ako Standardna
sucast NIPT

Cernakové I., Martinkova V., Pavlikova S., Petrovi¢ R., Blasko M.,
Dubravicky J., Chocholaty M., Goncalves F.: Andrologicka a gene-
ticka diagnostika azoospermie a moznosti jej rieSenia

Spolocensky vecer



Piatok 18.3.2022

7,30 hod.: Registracia Ucastnikov

8,00 - 11,00 hod.: MOLEKULARNA DIAGNOSTIKA ZRIEDKAVYCH
OCHORENI

Predsednictvo: Kadasi L., Konecny M.

= Satrova M.: Congenica: unikatni nastroj pro efektivni interpre-
taci NGS dat v klinické genetice. Prednaska spolocnosti GeneTiCA

s Hola V., Horndk M., Némeckova J., Kubicek D., Navratil R.,
Balcova M., Bbhmova M., Weisova K., Bezdékova K., Brozek R.,
Grochova I., Vesela K.: PANDA Carrier - geneticky test pro de-
tekci prenasedstvi monogennich onemocnéni

s Noskova L., Stranecky V., Tesafova M., Hartmannova H.,
Hodanova K., Piherova L., Treslova H., Musalkova D., Téthova |,
Liskova P., Honzik T., Magner M., Zeman J., Hrub3d E.,

Jahnova H., Baxova A., Gfegofova A., Gre¢malova D., Saligova J.,
Potoc¢nakova L., Giertlova M., Brennerova K., Kmoch S.:
Exomové sekvenovani jako U¢inny nastroj pfi identifikaci mole-
kularni podstaty vzacnych détskych onemocnéni

s Zivna M., Kidd KK., Bleyer AJ., Hodariova K., Vyletal P., Bare3ovaV.,
Vrbackd A., Treslova H., Hartmannova H., Piherova L., Kmoch S.:
Proteinopathies and activation of endoplasmic reticulum
stress as central pathogenetic mechanism in hereditary
tubulointerstitial kidney disease

s P6sZ., Hlavacka M., Hurtuk A., Harmanova D., Kubacka O.,
Gazdarica J., Budis J., SzemesT., Kadasi L., Radvanszky J.:
Polygénové rizikové skore pre zapalové ¢revné ochorenia
z celogendmovych sekvenacnych dat

= T6thova Tarova E., Soltysova A., Ficek A., Celec P., Kayserova H.,
Kadasi L.: Vplyv modifikujucich génov na klinické priznaky
pacientov s cystickou fibrézou



11,00 - 11,30 hod.:

11,30 - 14,00 hod.:

Spurna Z., Capkova P., Srovnal J., Duchoslavova J., Punova L.,
Aleksijevi¢ D., Vrtél R.: Klinicky vyznam variant v nekadujicich
regionech genu SHOX

Piherova L., Musalkova D., Hartmannova H., TreSlova H., Kubanek
M., Kmoch S.: Molekularni diagnostika nonkompaktnich
kardiomyopatii

Cisarik F., Duranova M., Tomka M., Paucinova I., Bol¢ekova A.:
PUF60 varianty a syndromové asociacie

Bolcekova A., Tothova K., Tomkova E., Tomasova R., Sadiku H.,
Cisarik F.: Zriedkava pricina nizkeho vzrastu so skeletalnou
dysplaziou - Feingold typ 2 syndrém - kazuistika

Petrovic R.: Technolégia RNA interferencie a nové moznosti
liecby zriedkavych chorob

Prestavka

MOLEKULARNA DIAGNOSTIKA ZRIEDKAVYCH
OCHORENI

Predsednictvo: Simko J., Valachova A.

Gresakova V.: MicroRNA - budicnost presnejsej diagnostiky
a terapie. Prednaska spolocnosti BioVendor

Medova V., Hulinkova I., Laiferova N., Urdova V., Ciznar P,
Dolnikova D., Krasfanova V., Farbi O., Ficek A., Soltysova A.:
Skrining TREC a KREC molekul v diagnostike vrodenych poruch
imunity

Cepcekova K., Medova V., Ficek A., Soltysova A., Ciznar P,
Hulinkova I.: Molekularna analyza vrodenych porich imunity

Zatkovd A., Sekelska M., Soltysova A., Imrich R., Glasova H.,
DevelopAKUre konzorcium:
Co odhalil DevelopAKUre projekt. Mame liek na alkaptonuriu?



14,00 hod.:

Lojova I., Kucharik M., P6s Z., Zatkova Z., Budis J., Kadasi L.,
SzemesT., Radvanszky J.: Molekularna diagnostika myotonicke;j
dystrofie z celogendmovych sekvenaénych dat

Duranova M., Urminska M., Zboridkova Z., Zelinkova H.: Praktické
vystupy z panelovej NGS diagnostiky zriedkavych ochoreni

Matusova M., Vallova V., Zemjarova Mezenska R., Nagy Baranyai
A., Mistrik M.: SNP Microarray analyza - skusenosti z pohladu
laboratdria

Wachsmannova L., Krasnanska G., Dulanska S., Baldovi¢ M.,
Kone&ny M.: Specifické nalezy zo sekvenovania klinického
exomu a ich analyza (kazuistika)

Horackova M.: Technologické pokroky a moznosti v laboratorni
diagnostice z portfolia spole¢nosti SVEN BioLabs s.r.o.

Zaver konferencie

Obed

Dakujeme za Vasu Géast!



Hlavny organizator
Slovenska spolocnost lekarskej genetiky SLS

Predsednictvo:

RNDr. Michal Konecny, PhD.

MUDr. Frantisek Cisarik, CSc.

Doc. MUDr. RNDr. Juraj Simko, PhD.

Odborny garant podujatia:
Slovenska spolocnost lekarskej genetiky
Doc. MUDr. Nadezda Misovicova, Csc.

Organizacné zabezpecenie:

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

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

Registracny poplatok: ClenoviaSSLG ~ neclenovia SSLG
Pri platbe po 31.1.2022 a pri registracii............cc...... LOE i 50€
Registracny poplatok sa uhradza prevodom na Ucet organizatora M- Genetik, s.r.o.

Forma prezentacie: Prednasky 12 min., diskusia 3 min.
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: 20 €

Stravovanie a sluzby:

Ranajky formou svédskych stolov. Obedy servirované v cene 12 €, vyber z 2 jedal,
moznost zakUpit pri registracii do 10.00 hod. Hotel Turiec ponuka wellness,
kozmetiku a masaze v ¢ase 16.00 — 22.00 hod. Ubytovani hostia maju 30% zlavu.
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