ZASADNUTIE ROZSIRENEHO VYBORU SSLG

Termin: 08.10.2025, 11:00-14:00
Miesto konania: Grandhotel Praha v Tatranskej Lomnici, v ramci podujatia XXXV. Izakovicov
memorial

Ucast:
Clenovia vyboru: 10
Hostia: 17
ZAPISNICA ZO ZASADNUTIA ROZSIRENEHO VYBORU
1. Schvalenie programu vyboru

2. Kontrola zapisnice a Uloh z posledného zasadnutia vyboru (dr. Konecny)

2.1. Vynimka z indikacnych obmedzeni pre genetické diagnozy porich sluchu (Dr.
Gasperikova)

- Dr. Petrovi¢ a Dr. Kusikova sa ako predstavitelia SSLG dohodli za UN BA a NUDCH s Doc.

Vargom na rieeni situacie s indikaciami cez genetické pracoviska UN BA

- bod vyrieseny

2.2. Génova terapia

- na vybore 9.10.2024 otvoril tému génovej terapie doc. Celec, ktory bol nasledne prizvany na
dalSie zasadnutie vyboru konaného 4.12.2024, kde dr. Skalicka uviedla Ze za NUDCH 2020-2024
podstupilo génovu terapiu 8 pacientov, pricom dr. Minarik, dr. Petrovi¢ adr. Skalicka mali
premysliet do nasledujuceho vyboru koncepciu, resp. zoznam pripravkov génovej terapie, resp.
info ohladom génovej terapie, ktora by bola na webe SSLG

- dr. Mistrik — pripravi prehlad dostupnej génovej terapie na SVK, ktory sa da na web SSLG

- bod vyrieseny

2.3. Reakcia jednotlivych ZP na Ziadost o navysenie cien ambulantného vykonu 173 a
cytogenetickych vysetreni (dr. Valachova)

- v minulosti zaslané stanoviska vyboru SSLG na jednotlivé ZP, vsetky zamietnuté

- buduci tyzden bude zaslana dalSia ziadost na Doveru, na zaklade vysledku osobného rokovania

na ZP v auguste 2025

- Dr. Mezenska pisala na MZ SR Dr. Kafkovej email vo veci zaradenia novych vykonov do ZZV

- Dr. Kafkova odporucila spracovat nové ambulantné vykony do excel tabulky azaslat na

posudenie

2.4. Bod pre hlavného odbornika (dr. Mistrik)
- informacie ohladom planovaného stretnutia vedenia SSLG na MZ SR — uskutocni sa 14.10.2025

2.5. Su&asny stav $pecializacii v lekarskej genetike (dr. Behulova, dr. Simko)
- bude rieSené aj na aktualnom zasadnuti ako samostatny bod

2.6. Archivacia DNA genetickymi laboratdriami v ramci vysetreni (dr. Giertlova)

- Dr. Mistrik — obratit sa na Urad pre dohlad nad zdravotnou starostlivostou a ziadat o usmernenie
— zodpovedny dr. Mistrik, odpovedou bolo, Ze toto nie je vich kompetencii. Tento bod
konzultovat na MZ SR
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- minuly tyzden vypisana nova tzv. biobankova vyzva v oblasti vedy a vyskumu, v minulostina SVK
nebola legislativa pre biobanking, avSak agenda spada pod ministerstvo Skolstva —viac informacii
zisti dr. Minarik

- dr. Minarik — snaha pripravit odporucanie SSLG, ale vybor sa uzniesol, Ze zatial pockame a podla
vysledkov stretnutia na MZ SR, nasledne p6jdeme cestou tvorby prisluSného odporucania

2.7. ZP Dovera a predschvalovanie — array a panelové sekvenovanie (dr. Konecny)
- dr. Konecny inicioval stretnutie na ZP Dovera, ktoré sa uskutocnilo 11.8.2025

2.8. Zmena stanov SSLG (dr. Konecny)
- rieSené na vybore a bude riesené opat ako samostatny bod

2.9. Stretnutie AZP (dr. Mistrik)
- pre negativnu spatnu vazbu sa vybor rozhodol ist cestou samostatnych jednani na jednotlivych
ZP

2.10. Pregradualne vzdelavanie v klinickej genetike (Dr. Valachova)

- podnet na rozsirenie programu klinickd genetika; veduci Ustavu genetiky LFUK je dr. DaniSovic
—iniciovat osobné stretnutie — zodpovedni dr. Petrovic po porade s dr. Valachovou

- dr. Petrovic, oslovit jednotlivo lekarske fakulty, povinny predmet je len na SZU

- dr. Konecny — informacia od dekana farmaceutickej fakulty — genetika, genomika a lekarska
genetika sa na FF UK zacne vyucovat od dalSich semestrov samostatne

- Dr. Krsiakova — v Martine na LF sa za¢ne vyucovat taktiez ako samostatny predmet

- Dr. MeliSova - na LF UK v Bratislave sa aktualne preraba ucebny plan, mozno sa nakontaktovat
a pripomienkovat — zodpovedny dr. Petrovic

- v Cechach na univerzitach je genetika ako povinny predmet

- dr. Skalicka — vyucba genetiky je aj sucastou projektu narodného akéného planu pre medicinsku
genomiku

- dr. Valachova — navrhuje zapojit do vyucby aj klinickych genetikov z praxe — ako to vsak
dosiahnut?

- pockame na informacie z Narodného akéného planu pre medicinsku genomiku, ktory sa ma
zacat rieSit v mesiacoch 10-11/2025

- zistit informaciu (resers) ako funguje vyucba genetiky na lekarskych fakultach na SVK a CR —
zodpovedna dr. Kusikova

- projekt EREDERA — preposlat informaciu zaslanu Dr. Giertlovou na vSetkych veducich pracovisk

Narodny akény plan pre rozvoj a implementaciu genomickej mediciny (dr. Skalicka)

- prezentacia aktualneho stavu, predstavenie projektu formou prezentacie

- narodny akcny plan ma za ciel systematicky zavadzat genomické pristupy do zdravotne;j
starostlivosti

- v bionformatike chybaju na SVK odbornici, budu osloveni zahranicni

- v priebehu 10/2025 bude predstavitelom SSLG zasland pozvanka na vytvorenie pracovnych
skupin

- dr. Konecny — nie je potrebné pisomné stanovisko k podpore akéného planu zo strany SSLG?

- dr. Skalicka — doposial nie, s podporou SSLG sa rata, SSLG je neustale informované, pisomné
stanovisko nie je potrebné

4. Post mortem diagnostika nahlych kardialnych Umrti na Slovensku (dr. Grinnerova)

- prezentacia aktualneho stavu, aktualnych odporucani
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- v populdcii do 40 rokov su nahle kardidlne Umrtia ¢asto spdsobené dedicnym kardiovaskularnym
ochorenim, pricom nahla smrt je v tychto pripadoch prvou manifestaciou dedi¢nej choroby

- vyznam diagnostiky: identifikacie molekularnej pric¢iny umrtia, prediktivne genetické testovanie,
kaskadovy kardioskrining pribuznych, prevencia, liecba (betablokatory, antiarytmika,..) -
signifikantna redukcia nahlej kardialnej smrti

- diagnosticka vytaznost celosvetovo — 20-35%

-v CR 21,5% vytaZznost

- cielom je vytvorenie spoluprace — sudny lekar, kardioldg, genetik

- v sucasnosti na SVK —tim pre zapadné SVK; spolupraca s UDZS:

MULTIODBOROVY TiM BRATISLAVA A NITRA (5)-

MUDr. Mgr. Michal Palkovig, PhD., MHA, MPH
Predseda UDZS

Urad pre dohfad nad zdravotnou starostlivostou

pracovisko Bratislava a Nitra

MUDr. L. Griinnerova, PhD

Klinicky [t
genctik [

esto

| koordinator

RNDr. R. Petrovi¢, PhD.
Veduci Oddelenia molekulove]

MUDr. M. Befia Kardiochirurg
Primdr oddelenia kardiochiruraie o

- 1. kontaktna osoba — sudny lekar — informacia pre zosnulych — nasledne prepojenie sudeného
lekara s lekarskym genetikom, dr. Grunnerovou — geneticka konzultacia

- pri vySetrovani nie je potrebny suhlas na odber, uskladnenie materialu, ani informovany suhlas

- doposial'vysetrenych 6 vzoriek

- hlavné limitacie: financovanie (post mortem vySetrenie nie je hradené zo strany ZP), zatial
finan¢na podpora zo strany UDZS, do budicna kontaktovanie aj so ZP (v CR financovanie ZP na
pribuznych) — pomoc SSLG v tomto smere

- doposial prislub financovania na rok od UDZS

- do buduca — pokryt aj zvysné regiony SR — prislub lekarov z KE (dr. Drencakova) a MT (dr.
Lenhartova) — vytvorenie spolo¢nej databazy pacientov

- dr. Koneé&ny — akou metodikou vy3etruju post mortem vzorky v Cechach? Zacinali grantami, teraz
sa vykazuju na ZP na rodinného prislusnika

- preferencne WES alebo CES

- dr. Mistrik — ¢o ak pride pacient, ktorému zomreli pribuzni, aj vtomto pripade kontaktovat dr.
Grunnerovu? Nie, jedna sa Standardne o genetické vysetrenie zomrelého pacienta

- dr. Mistrik — aky je metodicky rozsah vySetrenia?

- Dr. Petrovic¢ — formou pevnych panelov génov asociovanych s kardiomyopatiami, vysledok do 2
mesiacov, vzorky centralizovat do jedného laboratéria, rozsah sa bude v buducnosti este riesit
(CES/WES)

Martinska geneticka konferencia 2026 (Doc. MiSovicova)
- organizacné informacie
- v roku 2025 sa nekonala kvoli 1. Cesko-slovenskej konferencii
- v nasledujucom roku termin, 18-20.3.2026
- program bude koncom februara/marca
- pozvanky sa budu zasielat v priebehu decembra
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- kapacita ubytovania je limitovang, v dedine Kostany potencial na dalSie ubytovacie kapacity
- spolocensky vecer —v aréne
- zaslat mailing list na vSetkych ¢lenov SSLG doc. MisSovicovej — zodpovedny sekretar SSLG

. ZP Dévera, pripomienky k vykonom (dr. Mistrik)

- Vysledky stretnutia z 11.8.2025

- Finan¢né ohodnotenie ambulantnych vykonov a opakované neuznavanie niektorych vykonov
napr. 172

- Podla ZPD sa ceny v dohladnej dobe menit nebudy, nie je dostatocne navyseny rozpocet

- SSLG - podavat ziadosti o navysenie opakovane

- Vykon 172 — moZnost vykazovania 3x s odstupom 2 mesiacov s rovnakou diagnézou

- Pri opakovanom tehotenstve — vraj pri opravnych davkach bude vykon uznany

- V pripade neplaticov — ZP vykon preplati, ale Uhrada ide do dlhu neplatica

- elab - ZP cakaju na statny systém, pacient by sa nemal dostat k vysledku genetického
vySetrenia

- dr. Valachova — ako vykon 172 a 173 pri inych ZP? — na vSetky ZP sa posielala rovnaka ziadost, na
DVR sa vyrokovalo osobné stretnutie, UN — nesuhlasia s opakovanym vykazovanim, postupuju
s usmernenim SSLG; VSZP —taktiez nesuhlasné stanovisko

- dr. Konecny — dodefinovat a spresnit usmernenie v ambulantnym vykonoch, aby nedoslo
k roznym interpretaciam

- dr. Valachova — vytvorit pracovnu skupinu pre ambulantné vykony, aby praca nebola len na
jednom clovekovi, dr. Konecny — existuje pracovna skupina pre kataldg vykonov pod vedenim
Dr. Mezenskej

- dr. Mezenska — dr. Kafkova informovala, ak je potrebné aktualizovat kataldg vykonov vo forme
excel tabulky a je jej potrebné zaslat aktualizaciu a bude sa snazit riesit

- dr. Vogelova — nie je mozné pytat od pacienta oficialne doplatok? — vykon by musel byt
v katalogu vykonov zadefinovany oficialne ako Ciastocne hradeny

- dr. Valachova zostavi navrh ¢lenov novej pracovnej skupiny

- dr. Konecny — vsetci ¢lenovia vyboru do konca buduceho tyzdna (17.10.) pripomienkovat
zoznam vykonov

- dr. Valachova Ziada vSetkych klinickych genetikov, aby jej dali spatnu vazbu ohladom uznavania
vykonu 172

Onkologicky standard pre skrining karcindmu prsnika (dr. Mistrik, dr. Behulova)

- navrh vyhlasky MZ SR — vyhlaska pripravena bez lekarskych genetikov

- SSLG pripomienkuje vyhlasku v medzirezortnom pripomienkovani na poslednu chvilu

- hlavny problém — stanovenie vysoko rizikovych skupin pacientov sa uskutocriuje na zaklade
vypoctov rizika podla roznych modelov s roznou mierou nepresnosti

- vypocty mozu realizovat rozne odbornosti (gynekoldg, onkoldg??), nakolko ambulancie lek.
genetiky nemaju kapacitu na vypocty

- online skolenie pre softvéry/kalkulatory — kontaktovat pracovnu skupinu pre onkogenetiku —dr.
Behulovu

- dr. Mistrik — sono vypadlo v ramci onkologického skriningu v SVK, potencialne navysenie poctov
pacientiek do mol-genet diagnostiky

- dr. Konedny navrhuje, aby sa uskutocnilo v dalSom tyzdni online stretnutie zainteresovanych
lekarskych genetikov za Ucelom dosiahnutia konsenzu —dr. Behulova bude informovat o online
stretnuti

. SSLG o.z. (dr. Konecny)
- Clenstvo, zanik ¢lenstva, poplatky
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- odprezentovany navrh na zmenu stanov, ktora by zahfnala:

- zmenu nadzvu spolocnosti

- zanik ¢lenstva — doposial nedefinované

- zmenu sidla — PO Box adresa

- stanovy pred zmenou budu dostupné pre vsetkych ¢lenov, nakolko stanovy schvaluje valné
zhromazdenie

-zmena stanov sa uskutocni koreSpondencne, ak clen nezahlasuje, jeho hlas sa berie, Ze so zmenou
suhlasi

- moze sa valné zhromazdenie konat aj online? Alebo len osobne? —zisti od pravnika dr. Konecny

.....

.....

- informacia o tom, Ze buduci rok sa konaju volby do vyboru SSLG

8. Katalog vykonov (Dr. Mezenska)
- aktuadlny stav
- momentalne sa pripomienkuju do konca buduceho tyzdna kataldgy vykonov na DVR (dg..)
- Dr. Mistrik s Dr. Valachovou si prizvu dalSich lekarskych genetikov a nadefinuju do excel tabulky
pozadované nové ambulantné vykony
Spominal sa vykon pre komplexni syndromologicky konzultaciu avykon pre interpretaciu
vysledkov molekularno-genetickej analyzy bez pritomnosti pacienta

9. Postgradualne vzdelavanie (dr. Behulov4, dr. Simko)
- aktuadlny stav
- zmena vo financovani, najskor potrebné podpisanie zmluv medzi pracoviskami, tiez sa menil
cennik — kazdé vyucbové pracovisko ma svoj cennik
- zmluvy pred nastupom na Specializacné miesto skoliaceho studia
- zdravotnicki laboranti — akreditacny spis bude odovzdany v nasledujucom mesiaci, garantom
bude dr. Zavodna

10. Rozne
- Nové odporucanie SSLG k samoplatcovskym testom (1.7.2025) pristupné na webe
https://sslg.sk/stanovisko-odbornej-spolocnosti-sslg-0-z-k-samoplatcovskym-testom-
reportujucim-vysledky-genetickych-genomickych-testov-na-ludskej-dna/
- dr. Konecny ziada vSetkych veducich pracovnikov o prestudovanie a aby postupovali v stlade
s tymto odporucanim

- Valné zhromazdenie — informacie, ze sa bude konat dnes vecer

- Preplacanie cestovnych nakladov pri Ucasti na vybore SSLG — v minulosti, mala dr. Giertlova
poziadavku na preplacanie cestovnych nakladov spojenych s cestovanim na zasadnutie vyboru —
vzhladom na Uctovnu zataz tato poziadavka zamietnuta, vyboru je mozné zucastnit sa aj online

- Novela Ustavy SR

- padol navrh na vydanie odborného stanoviska k dvom pohlaviam

- dr. Minarik a dr. Petrovi¢ — ak budu vsetci ¢lenovia vyboru suhlasit, pripravilo by sa na web
stanovisko SSLG, hlasovanie prebehne online

- Informacia k projektu Insight (dr. Minarik)
- 3 Urovne projektu:
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- prekoncepcny skrining
- koordinator Mgr. Krumpolec, PhD.
- ciel’ Identifikacia genomickych variantov prispievajucich k znizenej plodnosti alebo
neplodnosti u parov planujucich tehotenstvo.
- Analyza dat z krvnych vzoriek prostrednictvom WES a IcWGS bude doplnena o
komplexné anamnestické a klinické Udaje a korelacné analyzy.

- prenatalny skrining
- koordinator: RNDr. Minarik, PhD.
- Ciel: Definovat kritické parametre pre populacnu aplikaciu NIPT/Trisomy testov a
rozSirit Trisomy testy o vybrané monogénne dedi¢né ochorenia, zavadzajuc aj
komplexné hodnotenie anamnestickych a klinickych udajov z inych foriem
prenatalneho skriningu.

- novorodenecky skrining
- koordinator: RNDr. Hyblova, PhD.
- Ciel: Detekcia klinicky relevantnych genomickych variantov v trio analyzach
(novorodenec a obaja rodicia) u novorodencov s suspektnych na dedi¢né ochorenie v
rezime pouzitelnom aj pre neonatalne jednotky intenzivnej starostlivosti.

- cez sekretdra SSLG budu kontaktované pracoviska/lekari — nadefinuje dr. Minarik

- dr. Konecny — prosi vSetkych pritomnych vedicich pracovnikov aby si prezreli kontaktné
Udaje na webe SSLG a v pripade zmien nas kontaktovali

- SLS spravuje nase ¢lenské poplatky — dr. Konecny prosi vSetkych veducich pracovisk na
dbanie na Uhrady clenskych poplatkov nakolko sme pred IM evidovali pomerne vela
neplaticov aj niekolko viac-ro¢nych dlznikov

KoreSpondencna adresa: Vedecky park UK, Ilkovi¢ova 8, 841 o4 Bratislava
telefon: +421 948 780 868, e-mail: vybor-sslg@sslg.sk



