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Štvrtok 16.3.2023

1 000 podôb autoinflamácie 
na Slovensku - pohľad na posledných 10 rokov      

Poúrazová pneumónia a extracelulárna DNA

Agamaglobulinémia - ENDI syndróm - nový 
syndróm  

O erytrocytárnej DNA... 

Oligosymptomatické obrazy syndrómových ochorení diagnos-
tikovaných pomocou exómového sekvenovania (kazuistiky)

Gardnerův syndrom u dětí a mladistvých

Ako môže genetika ponúknuť nový pohľad na netypický prie-
beh choroby

KLINICKÁ GENETIKA

PROGRAM

Streda 15.3.2023



Odhalení příčiny vzácného malformač-
ního syndromu pomocí WES

White - Sutten syndróm a genotypovo - fe-
notypové korelácie u POGZ - asociovaných ochoreniach

Zriedkavá for-
ma hypofosfatemickej rachitídy u dospelej pacientky (kazuistika)

Wieacker -Wolffov syn-
dróm ako raritná príčina mnohopočetnej artrogrypózy

Unikátny 
prípad pacientky s trizómiou 1q a trizómiou 19p v mozaike s ab-
senciou symptomatológie - kazuistika

Reifensteinov syndróm

Čo sa skrývalo za familiár-
nou kožnou syndaktýliou? - kazuistika

Paroxysmal extreme pain disorder: Rarit-
ná príčina tonických záchvatových stavov s poruchou vedomia 
- kazuistika

KLINICKÁ GENETIKA

PRENATÁLNA GENETICKÁ DIAGNOSTIKA

Štatistika prenatálnej genetickej diagnostiky 
za roky 2021 - 2022



MOLEKULÁRNA DIAGNOSTIKA ZRIEDKAVÝCH 
OCHORENÍ 

Nástrahy a úskalia po CESte 
vo WESte

Od exómov ku celým genómom

Význam exomového sekvenování při identifikaci 
nových etnicky specifických patogenních variant podmiňujících 
vzácna onemocnění

DNA markery asociova-
né s parodontitídou

Chondrodysplasia punctata a jej diferenciálna 
diagnostika v prenatálnej ultrasonografii

Skríning triploidie a marker 
PAPP-A (Pregnancy Associated Plasma Protein - A)

Využití technologie Oxford Nanopore 
v PGT-A

Rozdiely v DNA metylácii asociované s typom pôrodu

Komplexná štatistika v rutinnom 
NIPT laboratóriu - Trisomy test skúsenosť



Vzácne 
varianty v géne IL2RG asociované s X-SCID

Genetická heterogenita epilepsií

MOLEKULÁRNA DIAGNOSTIKA NÁDOROVÝCH 
OCHORENÍ

Aktuálne možnosti 
genetického testovania nádorov endometria - nová molekulár-
na klasifikácia karcinómov endometria

Využitie tekutej biopsie pri diagnostike karcinómu 
endometria

Identifikácia pacientiek s vyš-
ším rizikom rozvoja cervikálneho karcinómu

Súčasný záchyt Lynchovho syndrómu a patogénnych 
variantov v génoch BRCA1/2 - kazuistiky, diagnostika, manaž-
ment

Nepriaz-
nivá prognóza komplexného karyotypu u mladej pacientky 
s akútnou lymfoblastovou leukémiou (ALL)

Piatok 17.3.2023



MOLEKULÁRNA DIAGNOSTIKA SARS-COV-2

Národný genomický 
dozor SARS-CoV-2 v roku 2022 a ako budeme pokračovať

Analýza metatranskriptómu pacientov pozitívnych 
na Covid-19

Metatranskriptómová analýza z nazofa-
ryngeálnych výterov pacientov s ochorením Covid-19

Porovnanie metodík na izoláciu a detekciu SARS-
CoV-2 RNA v odpadových vodách

Diagnostika lymfoproliferatívnych ochorení

Prínos automatizovaného NGS pre malé a stredné 
laboratóriá a jeho vplyv na včasnú diagnostiku a prežívanie on-
kologických pacientov

Automatizace NGS knihoven v diagnostických labora-
tořích

Praktické skúsenosti s 
detekciou mutácií v génoch RAS a BRAF použitím kitu FastGen 
Solid Cancer

Nálezy microarray analýzy z pohľadu poskytnutých klinic-
kých informácií a zistených asociovaných ochorení



Detekcia SARS-CoV-2 v slovenskej populá-
cii od januára 2021 do septembra 2022

                               Ďakujeme za Vašu účasť!



Hlavný organizátor

 Predsedníctvo

Odborný garant podujatia

Spoluorganizátor

Registračný poplatok:             

Forma prezentácie: 

Miesto konania:  

Dopravné spojenie:

Ubytovanie

Spoločenská večera v Aréne: 

Stravovanie a služby



GENERÁLNI PARTNERI:



PARTNERI:




