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32. PRACOVNI DNY - DEDICNE METABOLICKE PORUCHY
17.-19.5.2017, Hotel Lions, Nesuchyné



63. SPOLECNY SJEZD CESKE A SLOVENSKE SPOLECNOSTI PRO KLINICKOU NEUROFYZIOLOGII, 3. - 4. listopadu 2016, Hotel Pyramida, Praha

32. PRACOVNI DNY - DEDICNE METABOLICKE PORUCHY

Zastita: Klinika détského a dorostového lékarstvi 1. LF UK a VFN
Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1.LF UK a VFN
Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
1. Lékarska fakulta UK

CLS JEP
Poradatel: MH Consulting s.r.o.
Organizacni vybor: Tomas Honzik

Pavel Jesina

Jifi Zeman
Védecky vybor: T. Adam (Olomouc)

D. Behulova (Bratislava)
K. Brennerova (Brastilava)
V. Bzduch (Bratislava)

L. Fajkusova (Brno)

A. Halova (Banska Bystrica)
A. Hlavata (Bratislava)

T. Honzik (Praha)

J. Hyanek (Praha)

P. Jesina (Praha)

S. Kmoch (Praha)

V. Kozich (Praha)

R. Pazdirkova (Praha)

K. Peskova (Praha)

L. Potoc¢ridkova (Kosice)
D. Prochazkova (Brno)

J. Saligova (Kosice)

0. Urge (Bratislava)

J. Zeman (Praha)
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Sekretariat: MH Consulting s.r.o.
Narcisovéa 2850
106 00 Prague 10
Ceska republika
martin.horna@mhconsulting.cz

MH Consulting s.r.o.

Akreditace: Akce ma charakter postgradualniho vzdélavani a je garantovana CLK jako akce kontinudlniho vzdélavani. Akce bude ohodnocena
kredity. Cislo akreditace: ................. Cislo akee: .....vvveevvvnnnnnnns
Akce je evidovana v registru akci CAS. Evidenéni &islo: ................. Pocet kreditQ: ....... Kredity jsou ur¢eny pro: vseobecna sestra,

zdravotni laborant, nutri¢ni terapeut, farmaceuticky asistent.
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16:00 - 19:00
20:00 - 23:00

08:30 - 09:15

09:20-10:30

10:30-11:00

11:00-12:00

12:00-12:45

Stfeda 17.5.2017

Registrace Ucastnik a firem

Vecere hotelové restauraci “Sal”, v ramci hotelu Lions

Ctvrtek 18.5.2017

Tomas Humhal - V3e o vyrobé piva a o pivu samotném

Metabolicka medicina v nové ére genomiky/metabolimiky I (Stanislav Kmoch, Lenka Fajkusova)
Stanislav Kmoch - Souc¢asné pfistupy v hledani genetickych pfi¢in vzacnych nemoci
Lenka Fajkusova - Cilena sekvenace gent spojenych s neuromuskularnimi a koznimi onemocnénimi a onemocnénimi pojivové tkané

Karolina Peskova - Vyznam sekvenovani nové generace v diagnostickém algoritmu dédi¢nych metabolickych onemocnéni

Coffee Break

Metabolicka medicina v nové éfe genomiky/metabolimiky Il (Tomas Adam, Robert Petrovic)

Robert Petrovi¢ - Postavenie ULBKaKG LF UK a UNB v biochemickej a molekularno-genetickej diagnostike dedi¢nych metabolickych poruch
v SR

Markéta Tesafova - Diagnostika mitochondridlnich onemocnéni v dobé celoexomového sekvenovani: potiebujeme jesté svalovou biopsii?

Tomas Adam - Nové biomarkery dédi¢nych metabolickych onemocnéni metabolomickymi nastroji

Varia | (Hana Hansikova, Vlado Bzduch)
Hana Kolafova - Plus pfiznaky mohou byt jedinou klinickou manifestaci LHON pacientt s m.11778G>A v MTND4

Vlado Bzduch - Nové aspekty najcastejsej poruchy biosyntézy cholesterolu

genu ATP6AP1

45 min

70 min
30 min
20 min

20 min

30 min

60 min

20 min

20 min

20 min

45 min
15 min

15 min

15 min
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12:45-13:55 Obéd 70 min

13:55-16:00 Lysosomalni onemocnéni (Jakub Sikora, Anna Hlavata) 120 min
Helena Poupétova - Lysosomalni onemocnéni v CR: aktudlni piehled diagnostikovanych pacientd 20 min
Anna Hlavata - Nové zkisenosti s diagnostikou a liecbou lyzozémovych chorob na Slovensku 20 min
Martin Magner - Novinky v 1é¢bé lysosomalnich stfadavych onemocnéni 20 min
Ladislav Kuchaf - Nové diagnostické moznosti Niemannovy-Pickovy nemoci typu C 20 min
Jakub Sikora - Chlopenni patologie u deficitu kyselé sfingomyelindzy (Niemann-Pickova nemoc typ A/B) 20 min
Robert Dobrovolny - Vyuziti iPSC pro studium lysosomalnich poruch 20 min

16:00 - 16:20 Coffee Break 20 min

16:20-17:50 Postery | (poster 1-9) Pavel Jesina 90 min

18:30 Odjezd na veceti v Zatci - sraz pred hotelem

19:15 Prohlidky / volny program

20:15-23:30 Vecete v restauraci U Orloje, Zatec - na zpateéni cestu sraz u autobusu ve 23:30

Patek 19.5.2017
08:30 - 10:30 Postery Il (poster 10- 22) Jifi Zeman 120 min

10:30-11:00 Coffee Break 30 min
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11:00 - 13:00 Postery Il (poster 23-33) Tomas Honzik 120 min

13:00-13:15 Slavnostni zakonceni 15 min

13:15-14:15 Obéd a odjezd 60 min
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