J % Slovenska spoloénost lekarskej genetiky SSLG
%%y organizatna zlozka SLS

Vas pozyva na podujatie

XXX 20233

|IZAKOVICOV
MEMORIAL

DATUM:

18.-20. oktdobra

MIESTO:

Hotel Druzba,
Demanovska dolina - Jasna

www.sslg.sk www.idl.sk
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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 po-
dujatia 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

Ucastnicky poplatok zahffia Gtast na odbornom programe, tlacové materialy
konferencie a vstup do vystavovatelskych priestorov.
Ako clenovia su akceptovani iba ti, ktori su 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 prilemcu (poznamky) Specifikujte
meno priezvisko Ucastnika, ktoréemu 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 kreditov
Piatok 20.10. 2023 L kreditov
Aktivna acast:

Autor prednasky 10 kreditov
Prvi dvaja autori 5 kreditov

Registrovani Ucastnici obdrzia potvrdenie o Ucasti s kreditovym hodnotenim
podla platnych predpisov. Potvrdenie o Ucasti budu zasielane elektronicky
po skonceni podujatia. Potvrdenia nebudu zasielané postou.

1 ,,Cena SSLG SLS za najlepSiu prednasku autora do 35 rokov
v ramci Izakovicovho memoarialu”
2.

3.

Blizsie info k podmienkam sutaZe najdete na

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

Prednasky budi prezentované v pomere stran 16:9.

Dizka prednasky 12 min. vratane 2 min. diskusie.

Prislusne sekcie manazuje predsednictvo sekcif.

Abstrakty prednasok budl zaradené do elektronického zbornika abstraktov,
ktorg bude zverejneny na www.sslg.sk a na stranke podujatia.



rocnik 7

- Prezentacie posterov budl prebiehat formou elektronick(ch posterov.

- Posterova sekcia bude moderovana v ramci samostatnej sekcie, pricom
postery budl rozdelené na 2 stanovistia. Prezentacia posteru autorom
max. &4 minuty vratane diskusie.

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

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

« Elektronické postre budu v pripade suhlasu autorov dostupné aj po kon-
ferencii na stranke odbornej spolocnosti.

18:00 Vecera
19:30 Prezentacia vinarstva Karpatska Perla spojena
s ochutnavkou a profesionalnym someliérom

13:35-14:15 Obed
16:00-19:00 C(Coffee break v restauracii Rotunda na Chopku
20:00 Spolocenska vecera

13:00 Obed



I_igh'l'_‘ Cvycler®

LightCycler PRO

Komplexné rieSenie od klinického vyskumu az po diagnostiku in-vitro

RieSenie pre vacsiu flexibilitu laboratoérii

= 7 optickych kandlov pre multiplexing
so 14 nezavislymi filtrami

= Zamenitelné 96-alebo
384-jamkové platnicky

= Automatické skenovanie
Ciarového kodu platniciek

= Vstavany pocitac so 40 cm
dotykovym displejom

= Siroké portfolio panelovych modularnych
testov (>270 ready-to-use eseji)

= \/y$Sja flexibilita a univerzélnost
s dualnym rezimom IVD a RUO

= Kompletné pracovné postupy RUO a IVD
na jednom pristroji

= Naskok pred priemyselnymi Standardmi
a regula¢nymi poziadavkami

= Nastroj na migraciu RUO LDT testov na IVD

= Nendro¢na udrzba, vzdialeny pristup
a monitorovanie

= Softvér zaloZeny na prehliadaci kompatibilny
so smartfénom, resp. tabletom

Roche Slovensko, s.r. o.
Diagnosticka divizia
Pribinova 19

81109 Bratislava 1
roche.com
diagnostics.roche.com

* Life Science research Use Only
** General Lab Use

= Integrovana odparovacia
komora

= Kompatibilita s reagenciami
LightCycler® 480 (vratane zmeny LSR*
na GLU** pre pracovné postupy IVD)

= Obojsmerné pripojenie do LIS
cezrozhranie HL7

Novy dualny rezim

54.3cm

© 2023 Roche
MC-SK-00526
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PROGRAM |i=

Zasadnutie vgboru SSLG SLS
Registracia acastnikov

SLAVNOSTNE OTVORENIE MEMORIALU

PLENARNE PREDNASKY

Regina Lohajova-Behulova, Robert Petrovic,
Martin Mistrik, Michal Konecny

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 personalizo-
vany pfistup a praci s daty

1@

Vecera
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STVRTOK: 19.10.2023

8:00-9:30  Registracia ucastnikov

BLOK

8:30-10:30
s KLINICKA GENETIKA I

Predsednictvo:
Dana Kantarska, Robert Petrovic

8:30 - 8:42  Mitochondrialne ochorenia a vgzvy ich diagnostiky
= G. Blandova, . Elias, G. Krasnanska, L. Wachsmannova,
M. Konecny, V. Repiska, M. Baldovic

8:42 - 854  Vgznamné CNV odhalené metodou masivné paralelniho
sekvenovani u pacienti se vzacngmi genetickgmi syn-
dromy
P Cibulkova, J. Indrakova
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854 -9:06  MPS vysetrenie u pacientov s poruchami imunitného
systému v slovenskej populacii
2 G. Krasnanska, L. Wachsmannova, M. Baldovic , \/ Elias,
G. Blandova, R. Ostro, M. Andrejkova , M. Konecnyg

DNA varianty a ich frekvencia v géne MEFV u pacientov
9:06- 918 s indikaciou na vysetrenie MPS

L. Wachsmannova, G. Repiska, G. Krasrianska, S. Dulanska,

M, Baldovic¢, G. Blandova, V. Elias, M. Konecny

Epi-cblC: epimutacia v prométore MMACHC ako pric¢ina
9:18 - 9:30 poruchy metabolizmu vitaminu B12

M. §kopkova’, S. Dallemule, K. Brennerova, R. Petrovic,

D. Gasperikova
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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 seg-
mentalnej glomerulosklerézy

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

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

Genetické priciny syndromovej senzorineuralnej poru-
chy sluchu

>
w

Coffee break
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BLOK

KLINICKA GENETIKALIL.

Juraj Simko, Renata Zemjarovd-Mezenska

Squeeze the genome with long reads

Hypofosfatazia - moznosti genetickej a biochemickej
diagnostiky

Zajimavé kazuistiky zachycené v ramci vysetreni NGS
paneld kostnich anomalii a vrozené poruchy sluchu

Geneticka diagnostika detskgch ochoreni prejavujicich
sa zvysenou kostnou fragilitou

Casna molekularné geneticka diagnostika spondylome-
tafyzarni dysplazie - typ Kozlowski

Odhalenie genetickej priciny komplexngych detskygch
neurovyvojovych porach

Zriedkavé geneticky podmienené neurovyvinové poru-
chy - kazuistiky detsk(ch 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

Zachyt patogennich alel genu CYP21A2 datovou analy-
zou WES s naslednou konfirmaci pomoci HybrAmp pfi-
stupu

Metoda FISH jako stale nezastupitelna metoda v cytoge-
netické laboratofi - kazuistiky

GERT - Gennet Endometrium Receptivity Test

@

Obed

PREZENTACIA POSTEROV

stanoviste ¢. 1,
Jan Radvanszky

stanoviste ¢. 2,
Tatiana Sedlackova
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PIATOK: 20.10.2023

8:00 - 9:00  Registracia ucastnikov

BLOK

Q.00 - 11:15

Predsednictvo:
Iveta MiIkva, Regina Lohajova-Behulova

9:00-9:20 Nové moznosti skriningu kolorektalneho karcinomu
s neinvazivnhym DNA testom Colotect.
M. Huorka
PREDNASKA PODPORENA SPOLOCNOSTOU ZENTYA

9:20 - 9:40  Digital PCR - Continuous Innovation in Digital PCR and
Clinical Research Applications with QuantStudio Abso-
lute Q
Gyula Csanadi
PREDNASKA PODPORENA SPOLOCNOSTOU THERMOFISHER

9:40-10:00 Digital PCR: the past, the current and the future
M. Kubista
PREDNASKA PODPORENA SPOLOCNOSTOU ROCHE

10:00 -10:20 Rapid Molecular Profiling of Tumours
Ch. Allen
PREDNASKA PODPORENA SPOLOCNOSTOU THERMOFISHER

10:20 - 10:25
Prestavka

10:25-10:37  Vrodena predispozicia k nadorom plic
N. Gocka, V. Urban, L. Dolesova, L. Sebest, T. Slamka,
R. Valencikova, R. Lohajova Behulova

10:37 - 10:49 Molekularna analjza K-RAS génu u pacientov s nemalo-
bunkovygm karcinémom plic
A. Farkasova, K. Scheerova, \/. Bartos, L. Plank
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Prinos masivného paralelného sekvenovania v diagnos-
tike terapeuticky cielengch somatickych variant u bron-
chogénnych karcindmov - aktudlny prehlad a moznosti
molekularne genetickej diagnostiky

Comprehensive genomic profiling (CGP) - cesta pacienta
k personalizovanej medicine

ZACIATOK HLASOVANIA
O CENYSSLGSLS

>
w

Coffee break

BLOK

VARIA

Alica VValachova, Gabriel Minarik

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

Genetické rizikové skére pre diabetes mellitus 1. typu:
nastroj pre identifikaciu pacientov s monogénovym dia-
betom
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Soucasné trendy v prekoncepcnim genetickém testovani
avize do budoucna

Nové zplsoby vyuziti SNP array v PGT-M s detekci ane-
uploidii

Emedgene - umela inteligencia v analjze dat
Sacasné moznosti vyuzitia cirkulujicej 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 pribu-
zenskych vztahov

UKONCENIE HLASOVANIA O CENY SSLG

VYHODNOTENIE SUTAZI
=

Obed



TRISOMY 1/ (

/DRAVIE

PLQDU NIE JE
HADANKA

KOMPLEXNY
Novy variant TRISOMY testu dokaze cielene identifikovat
chromozémové poruchy na Grovni vietkych.23 parov chromozémov.

SPOLAHLIVY
Ide o technologicky najpokrocilejsi TRISOMY test

s vysledkom spravidla uz do 5 pracovnych dni.

NEINVAZIVNY

Vysetruje sa uz od 11. tyzdna gravidity z krvi budicej mamicky.

S OVERENIM

Stcastou TRISOMY testu Complete je bezplatné overenie
pozitivneho nalezu diagnostickym vysetrenim zo vzorky
plodovej vody metdédou GenomeScreen prenatal.

m ¢len

MEDIREX .::MEDIREXGROUP www.medirex.sk 0800 003 030

Vielkes pre vase dravie
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POSTEROVA

Jan Radvanszky, Tatiana Sedlackova

Jl

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

2

Prehlad vygsledkov genetickej diagnostiky myotonickej dystrofie
na Slovensku

S

Implementacia charakterizacie tandemovych opakovani do rutin-
nych laboratérnych testovacich procesov zalozengch na masivne
paralelnom sekvenovani

&

Congenital mirror movement disorder (CMM) asociovana s génom
DLL1

5

Prenatalni zachyt syndromu Antley-Bixler na podkladé ultrazvu-
kového nalezu

5

Fenotyp spojeny s génom RYR2 - kazuistika
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A

IMUNOGLOBULIN - poslednyj kamienok do mozaiky - kazuistika

Struktirové aberacie chromozému X a ich fenotypové prejavy

5%

Casna manifestace hereditarni spastické paraparézy SPG4 u dét-
ského pacienta

10

“0ci su zrkadlom nielen do duse..”

L

\lysetreni UPD pomoci multiplexni PCR

12

Identifikace kauzalnich variant u pacientt s hereditarnim karcino-
mem pankreatu

LS

Heterogenni genetické pozadi parkinsonismu u izolované popula-
ce v oblasti jihovgchodni Moravy

it

Genetické determinanty socialneho spravania u deti s poruchou
autistického spektra
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L5

Mozaicizmus pohlavngch chromozémov u pacientov sledovanych
v genetickej ambulancii pre neplodnost

IS

Detekcia mutacii v géne pre kalretikulin (CALR) u pacientov s mye-
loproliferativhymi neoplaziami

v

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

Il

Geny spojené s rozvojem autozomalné dominantni polycystozy

19

Potencialni molekularni markery u velkobunééného neuroendo-
krinniho karcinomu plic

20

Dicentrickg chromozom Y a jeho detekcia v klinickej praxi

2l

Detekcia bodovej mutacie L265P v géne MYD88 a mutacii v géne
CXCR4 z frakcie separovan(ch CD19+ buniek pri Waldenstromovej
makroglobulinémii
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22

Identifikacia kandidatnych genetickych variantov asociovanygch
s poruchami autistického spektra s vyuzitim celoexdmového sek-
venovania

25

Analgza genetickych variant myeloproliferativnych neoplazii
(MPN) pouzitim inovativneho NGS pristupu

20

Vgznam cytogenetickej analgzy pri transplantacii krvotvorngch
kmenovych buniek

25

Moznosti prenatalni diagnostiky u pfipadt s VVV mozku a stano-
veni rizik pro dalSi téhotenstvi

26

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

2V

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

@

Vecera









DAKUJEME
PARTNEROM PODUJATIA

PLATINOVY SPONZOR

ZLATY SPONZOR

ThermoFisher
SCIENTIFIC

The world leader in serving science

STRIEBORNi SPONZORI

VYSTAVOVATELIA
AstraZeneca gbhamedE (=] 8l E'L‘I’Q’e"dw
YK GENEPLANET GeneProof generi biotech

J ProSci 2. SOPHIA .
PYLAMBDA LIFE (¢ Prosdiencerect = SOPHIA 3% unilabs



