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ORGANIZACNY VYBOR:

RNDr. Regina Lohajova Behulova, PhD.
RNDr. Michal Konecny, PhD.

RNDr. Gabriel Minarik, PhD.

RNDr. Jan Radvanszky, PhD.

Doc. RNDr. Juraj Simko, PhD.

MUDr. Maria Giertlova, PhD.

MUDr. Martin Mistrik

RNDr. Rébert Petrovic, PhD.

MUDr. Alica Valachova

ORGANIZACNE ZABEZPECENIE:

Kontaktna osoba:
Marcela IdIbekova
+421 918 569 890
marcela.idlbekova@idl.sk
www.idl.sk

VSEOBECNE INFORMACIE:

MIESTO KONANIA:
Jasna, hotel Druzba
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Registracia je mozna cez registracny formular na na stranke
podujatia v zaloZke Registracia na poduijatie.

Uhrada Uhrada Uhrada
ucastnickeho ucastnickeho Ucastnickeho
POPLATKY poplatku poplatku poplatku na
do 30.6.2023 po 30.6.2023 mieste
Utastnik - ¢len SSLG SLS 50 EUR 70 EUR 90 EUR
Utastnik - ne¢len SSLG SLS 80 EUR 100 EUR 120 EUR

Utastnicky poplatok zahffia Gcast na odbornom programe, tlacové materialy
konferencie a vstup do vystavovatelskych priestorov.

Ako clenovia st akceptovani iba ti, ktori st registrovani v clenskej databaze
SSLG SLS a maju uhradeny ro€ny clensky poplatok.

Bankovygm prevodom na ucet I.D.L. Company, s.ro
IBAN: SK40 0900 0000 0051 8190 0982
SWIFT: GIBASKBX
Variabilng symbol: 1920102023
Konstantng symbol: 0308
Specifickg symbol:  ID ucastnika v prislusnej komore, napr. SLK a pod.
Sprava: Do spravy pre prijemcu (poznamku) Specifikujte
meno priezvisko Ucastnika, ktorému je poplatok
hradeny. Inak nemusi byt platba spravne priradena!

18.10.2023 streda 12:00 -14:00
19.10.2023  Sturtok 8:00-9:30
20.10.2023 piatok 8:00 -9:00

Podujatie je zaradene do kontinualneho vzdelavania SLK a SKIZP
Ucastnici dostavaju za jednotlivé dni nasledujlici pocet kreditov:
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Pasivna acast:

Streda 18.10. 2023 2 kredity
Sturtok 19.10. 2023 6 kredity
Piatok 20.10. 2023 5 kreditov
Aktivna acast:

Autor prednasky 10 kreditov
Prvi dvaja autori 5 kreditov

Registrovani ticastnici obdrzia potvrdenie o Gcasti s kreditovgm hodnotenim
podla platnych predpisov. Potvrdenie o ticasti budu zasielane elektronicky
po skonceni podujatia. Potvrdenia nebudu zasielané postou.

1 ,,Cena SSLG SLS za najlepSiu prednasku autora do 35 rokov
v ramci Izakovicovho memorialu”

2. ,,Cena SSLG SLS za najlepsSiu prednasku v ramci
Izakovicovho memarialu”

3. ,Cena SSLG SLS za najlepsi poster v ramci

Izakovi¢ovho memorialu®”

Blizsie info k podmienkam sutaZe najdete na

Nahravanie prezentacii prebieha v prislusny den rano pred zacatim progra-
mu, pripadne zaslat vopred vo formate ppt, alebo pptx do 17 10. 2023 na
email

Prednasky budu prezentované v pomere stran 16:9.

Dizka prednasky 12 min. vratane 2 min. diskusie.

Prislusne sekcie manazuje predsednictvo sekcif.

Abstrakty prednasok budu zaradené do elektronického zbornika abstraktov,
ktory bude zverejneny na www.sslg.sk a na stranke poduijatia.
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Prezentacie posterov budu prebiehat formou elentronick(ch posterov. Pos-
terova sekcia bude moderovana v ramci samostatnej sekcie, pricom postery
budu rozdelené na 2 stanovistia. Prezentacia posteru autorom max. 5 minut
vratane diskusie.

Format posterov: stbor pdf, na v(sku (ako portrét) bude premietany na TV
v pomere stran 16:9.

Postre je potrebneé zaslat elektronicky vo formate pdf do 17 10. 2023
na email

Elektronické postre budu v pripade suhlasu autorov dostupneé aj po konfe-
rencii na stranke odbornej spolocnosti.
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PROGRAM |=

Zasadnutie vgboru SSLG SLS
Registracia acastnikov

SLAVNOSTNE OTVORENIE MEMORIALU

VYZIADANE PREDNASKY

Kam sme sa dostali od Garroda

Svalové dystrofie a myopatie - molekularné
geneticka diagnostika, vybrané kazuistiky

Moznosti a limitace molekularne genetického
vysetreni v neurogenetice

Vyuziti umélé inteligence v bioinformatice: Posouvani
hranic diagnostiky a prevence chorob skrze personali-
zovany pristup a praci s daty

1@

Vecera
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Registracia ucastnikov

BLOK
KLINICKA GENETIKA .

Mitochondrialne ochorenia a vgzvy ich diagnostiky

Vgznamné CNV odhalené metodou masivné paralelniho
sekvenovani
u pacientd se vzacngmi genetickmi syndromy

MPS vysetrenie u pacientov s poruchami imunitného
systému
v slovenskej populacii

DNAvarianty a ich frekvencia v géne MEFV u pacientov
s indikaciou na vysetrenie MPS

Epi-cbIC: epimutacia v promotore MMACHC ako pric¢ina
poruchy
metabolizmu vitaminu B12
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X-viazana myotubularna myopatia: genotypovo-feno-
typové korelacie a vyuzitie Face2Gene na stanovenie
diagnozy

Porucha génu PAX2 ako pricina familiarnej fokalnej
segmentalnej glomerulosklerozy

Monoalelicka varianta ALG5 a porucha glykosylace pro-
teind ve dvou rodinach s atypickou kombinaci polycy-
stozy a tubulointersticialniho poskozeni ledvin

Autozémovo recesivna polycysticka choroba obliciek -
klinicka a geneticka charakteristika pacientov z Ceska
a Slovenska

Genetickeé pric¢iny syndromovej senzorineuralnej poru-
chy sluchu

>
w

Coffee break
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BLOK

KLINICKA GENETIKALIL.

Squeeze the genome with long reads

Hypofosfatazia - moznosti genetickej a biochemickej
diagnostiky

Zajimavé kazuistiky z laboratofe

Geneticka diagnostika detskych ochoreni prejavujlcich
sa zvysenou kostnou fragilitou

Casna molekularné geneticka diagnostika spondylome-
tafyzarni
dysplazie - typ Kozlowski

Odhalenie genetickej priciny komplexnych detskych
neurovyvojovych porich

Zriedkavé geneticky podmienené neurovyjvinové poru-
chy - kazuistiky detskych pacientov
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Zajimavé pripady etnicky specifikych variant identifiko-
vanych pomoci exomového/ genomového sekvenovani

Nahodné a atypické nalezy v diagnostike zriedkavych
chordb vyuzitim NGS

Genetickeé rizikové skare pre diabetes mellitus 1. typu:
nastroj pre identifikaciu pacientovs monogénovgm
diabetom

Monogénovy diabetes: od DNA diagnostiky k funkéngm
studiam a preciznej medicine

Metoda FISH jako stale nezastupitelna metoda
v cytogenetické laboratofi - kazuistiky

@

PREZENTACIA POSTEROV

€]

Vecera
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PIATOK: 20.10.2023

8:00 - 9:00  Registracia ucastnikov

BLOK

Q:00 - 10:41

9:00 - 9:12 Nové moznosti skriningu kolorektalneho karcinomu
s neinvazivhym DNA testom Colotect.
M. Huorka

PREDNASKA PODPORENA SPOLOCNOSTOU ZENTYA

9:12 - 9:24 Digital PCR - Continuous Innovation in Digital PCR
and Clinical Research Applications with QuantStudio
Absolute Q
S. Stilling
PREDNASKA PODPORENA SPOLOCNOSTOU THERMOFISHER

9:24 - 9:36 Digital PCR: the past, the current and the future
M. Kubista
PREDNASKA PODPORENA SPOLOCNOSTOU ROCHE

9:36-9:48  Rapid Molecular Profiling of Tumours
Ch. Allen
PREDNASKA PODPORENA SPOLOCNOSTOU THERMOFISHER

9:48 - 9:53
Prestavka

9:53-10:05  Vrodena predispozicia k nadorom plic
N. Gocka, . Urban, L. Dolesova, L. Sebest, T. Slamka,
R. Valencikova, R. Lohajova Behulova
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Molekularna analgza K-RAS génu u pacientov
s nemalobunkovym karcinémom plic

Prinos masivného paralelného sekvenovania v diagnos-
tike terapeuticky cielengch somatick(ch variant u bron-
chogénnych karcinomov - aktualny prehlad a moznosti
molekularne genetickej diagnostiky

Comprehensive genomic profiling (CGP) - cesta pacien-
ta k personalizovanej medicine

2
w

Coffee break

BLOK

PRENATALNA DIAGNOSTIKA

Soucasné trendy v prekoncepénim genetickém testova-
ni avize do budoucna

Zachyt patogennich alel genu CYP21A2 datovou
analgzou WES s naslednou konfirmaci pomoci HybrAmp
pfistupu
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GERT - Gennet Endometrium Receptivity Test

Nové zpusoby vyuziti SNP array v PGT-M
s detekci aneuploidii

VARIA

Emedgene - umela inteligencia v analjze dat

Sucasné moznosti vyuzitia cirkulujucej nadorovej DNA
v klinickej diagnostickej praxi

Potencial tekutej biopsie v ére preciznej mediciny

Potencial vyuzitia cirkulujicich markerov z plazmy na
diagnostiku ochorenia COVID-19

Vgzvy a limity DNA testovania otcovstva
a ingch pribuzenskygch vztahov

@

UKONCENIE KONFERENCIE
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POSTEROVA

L

Dve strany tej istej mince - skeletalne a dysmorfné prejavy mikrodelé-
cie a mikroduplikacie 17q21.32-q23.2

2

Prehlad vysledkov genetickej diagnostiky myotonickej dystrofie na
Slovensku

B

Implementacia charakterizacie tandemovych opakovani do rutinngch
laborataérnych testovacich procesov zalozenych na masivne paralel-
nom sekvenovani

&,

Congenital mirror movement disorder (CMM) asociovana s génom DLL1

5

Prenatalni zachyt syndromu Antley-Bixler na podkladé ultrazvukového
nalezu

5

Fenotyp spojeny s génom RYR2 - kazuistika
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A

IMUNOGLOBULIN - posledny kamienok do mozaiky - kazuistika

Struktirové aberacie chromozému X a ich fenotypové prejavy

%

Casna manifestace hereditarni spastické paraparézy SPG4 u détského
pacienta

10

“0ci su zrkadlom nielen do duse..”

Ll

Vysetreni UPD pomoci multiplexni PCR

12

Identifikace kauzalnich variant u pacientd s hereditarnim karcinomem
pankreatu

LS

Heterogenni genetické pozadi parkinsonismu u izolované populace v
oblasti jihovgchodni Moravy

it

Genetické determinanty socialneho spravania u deti s poruchou autis-
tického spektra

L5

Mozaicizmus pohlavngch chromozémov u pacientov sledovanych v
genetickej ambulancii pre neplodnost
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IS

Detekcia mutacii v géne pre kalretikulin (CALR) u pacientov
s myeloproliferativnymi neoplaziami

v

Varianty c.434A>Ca c.3887_389del v géne KIF7 svedcia
pre Joubertov syndrom 12 ?

IS

Geny spojené s rozvojem autozomalné dominantni polycystozy ledvin

19

Potencialni molekularni markery u velkobunééného neuroendokrinniho
karcinomu plic

20

Dicentricky chromozom Y a jeho detekcia v klinickej praxi

2l

Detekcia bodovej mutacie L265P v géne MYD88 a mutacii v géne
CXCR4 z frakcie separovanych CD19+ buniek pri Waldenstromovej
makroglobulinémii

22

Identifikacia kandidatnych genetickgch variantov asociovanych s po-
ruchami autistického spektra s vyuzitim celoexdmového sekvenovania
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23

Analgjza genetickgch variant myeloproliferativhych neoplazii (MPN)
pouzitim inovativneho NGS pristupu

20

VVgznam cytogenetickej analgzy pri transplantacii krvotvorngch
kmenovych buniek

25

Moznosti prenatalni diagnostiky u pfipadi s VVV mozku a stanoveni
rizik pro dalsi téhotenstvi

26

MPS ako rutinna diagnosticka metdda pre screening pacientov
s podozrenim na hematoonkologické ochorenie

27

Trendy v prenatalnej genetickej diagnostike na Slovensku v rokoch
2010 - 2022



