=N

i

A Magyar Humangenetikai
és Genomikai Tarsasag
XIV. Kongresszusa

Programfuzet

2023. szeptember 14-16.




Long Reacls’

Bloody Chea
Genome X Plus Size’

::;'eyrienee“

Oragen's
Tears of Happiness’

‘Taste The FRESUness of BeneTIRA af our bar!



A Magyar Humangenetikai és
Genomikai Tarsasag
XIV. Kongresszusa

A klinikai genetika és genomika trendjei és

kihivasai

MbGT

P

AR
LA TR G TKA

Program






2023. szeptember 14., csiitortok

12.00 -

13.30 -13.40

13:40-15.30
13.40-14.00

14.00-14.25

14.25-14.50

14.50-15.10

15.10-15.30

15.30-16.00

Regisztrdcio a Hotel Hélia konferencia szintjén
(a konferencia teljes ideje alatt miikodik)

Megnyito
Elnokok: Molnar Mdria Judit, Patdcs Attila

Plenaris el6adasok I.

Klinikai genetika. Egy tudomdanyag evolucidja
Kosztolanyi Gyorgy

Genetika és pathomechanizmus: iton a terapiahoz
Borut Peterlin

Mitochondrialis medicina: Uj eljardsok a mitochondrialis

Horvdth Rita

Sokszinliség a DNS-ben
Vértessy Bedta

Az onkogenetika hazai mérféldkovei
Olah Edit

Kavésziinet

Novartis Hungaria Kft. timogatasaval

) NOVARTIS



2023. szeptember 14., csiitértok

16.00 - 18.15

16.00-16.20

16.20-16.40

16.40-17.00

17.00-17.20

17.20-17.40

17.40-18.00

18.00-18.15

18.15-20.00

Plenaris el6adasok II.
Elnokok: Molndr Maria Judit, Patocs Attila
A Beckwith-Wiedemann spektrum korszer( gyakorlati szemlélete

Fekete Gyorgy et al.

Mesterséges intelligencia az egészséghiologiai univerzumban
Falus Andras

Az erdélyi székelyek alpopuldcio-szinti vizsgalata nagy felbontasa
autoszomalis marker adatok alkalmazasaval

Melegh Béla

Az 6s0k atka — genetikai eredetfligg6 betegséghajlam

Rasko Istvan

A klinikai genetika 4j perspektivai

Molnar Maria Judit

Teljes genom szekvenalds a human betegségek genetikai
hatterének azonositasara

Patdcs Attila

Emedgene szoftver — genomikai adatok értelmezése mesterséges
intelligencia felhasznaldsaval a rutindiagnosztikdban

Mariana Satrova

Fogadas (Hotel Hélia — konferencia szint)

New Era Genetics Kft. tdimogatdsaval

" New Era Genetics



2023. szeptember 15., péntek

08.00 -10.00

08.00-08.15

08.15-08.30

08.30-08.45

08.45-09.00

09.00-09.15

09.15-09.30

09.30-09.45

09.45-10.00

10.00 -10.20

Szekcio I.
Elnékok: Igaz Péter, Sz€ll Mdarta

A computational genom interpretacio a predikciotol klinikumig
Balogh Istvin

Nem kodold RNS-ek endokrin daganatokban: fokuszban a
mellékvese

Igaz Péter

Invitro funkcionélis vizsgalatok jelentésége a ritka betegségek
pathogenezisének megismerésében és személyre szabott
kezelésben

Széll Marta

Komplement medialt betegségek: a kivizsgalas és a célzott terapids
lehet6ségek attekintése

Prohdszka Zoltdin

Inkomplett penetrancia: a monogénes betegségek reménye és
réme

Tory Kalmdn

A feltaratlan mozaikossag

Hadzsiev Kinga

A cytogenetika szerepe az infertilitas diagnosztikajaban
Ujfalusi Aniko

Trio vizsgalatok jelentGsége 1j generacios molekularis
citogenetikia modszerekkel a prenatalis vizsgalatokban

Beke Artur

Kavésziinet

Novartis Hungaria Kft. tdimogatasaval

), NOVARTIS



2023. szeptember 15., péntek

10.20-11.05

10.20-10.35

10.35-10.40

10.40-10.45

10.45-10.50

10.50-10.55

10.55-11.05

11.05-11.50

11.05-11.10

11.10-11.15

11.15-11.20

11.20-11.25

11.25-11.50

Molekularis diagnosztikai workshop
Moderdatorok: Balogh Istvan, Butz Henriett

Erdekes esetek monogénes genetikai betegségek
diagnosztikajaban

Balogh Istvin

Mikrodelécids MLPA vizsgalatok jelent6sége MECP2 duplikacids
szindromaval érintett csalad esetében

Bokor Barbara

Ivarsejti mozaikossag FOXP1-asszocialt idegfejlédési
szindrémdban

Zsigmond Anna

CANVAS, egy gyakori ataxia molekularis genetikai
diagnosztikdjanak utveszt6i

Udvari Szabolcs

Transzkript szint( vizsgalatok szerepe az 6rokletes daganatok
genetikai diagnosztikdjaban

Bozsik Aniko

Erdekes esetek 6roklott tumorhajlam diagnosztikajaban
Butz Henriett

Syndromatolégiai workshop
Moderdatorok: Hadzsiev Kinga, Kdarteszi Judit

A 14q11.2 mikrodeléciok (CHD8 és SUPT16H gének)
fenotipusanak kiterjesztése

Lengyel Anna

A Noonan szindroma ezer arca

Pinteér Lilla Adrienn

A DiGeorge-szindroma klinikai és genetikai spektrumanak
feltérképezése

Toth-Szumutku Fanni

A KIF21A génben azonositott 6sszetett heterozigdta
funkcidvesztéses variansok szerepe a magzati deformitaso
hatterében

Illés Anett

Syndromatolégia quiz



2023. szeptember 15., péntek

12.00-13.15

13.15-14.00

14.00 - 14.40

14.00-14.10

14.10-14.20

14.20-14.30

14.30-14.40

Poszterszekcio
Elnékok: Szegedi Mdrta, Ujfalusi Anikd, Tory Kalmadn

3 perc bemutatds és 1-2 perc diszkusszid.

Ebéd a hotel éttermében

Novartis Hungaria Kft. timogatasaval

) NOVARTIS

Onkogenetika workshop
Moderatorok: Andrikovics Hajnalka, Patdcs Attila

Csiravonalas CHEK2 varidnsok jelent6sége az orokletes emlérak
prediszpoziciéban

Butz Henriett

Uj és rekurralé patogén variansok detektalasa komprehenziv
molekuldris genetikai diagnosztika segitségével Lynch
szindrémdban

Grolmusz Vince

Az EZH2 mutdciok gyakorisdganak térbeli és idébeli vizsgalata
szovet és folyadék-biopszias mintakbol follikuldris limfomaban
Bador Csaha

Szekvencidlis célzott terdpia-rezisztencia molekularis hatterének
vizsgalata kronikus lymphocytds leukémiaban

Kotmayer Lili



2023. szeptember 15., péntek

14.45 -15.55

15.55-16.20

Szabad el6adasok I. (6+2 perc/eladas)

Elnékok: Ujfalusi Aniko, Tihanyi Mariann

Ujsziilottkori SMA-sziirés hazdnkban (10+2 perc)

Mikos Borbadla

Hazai tapasztalataink bemutatdsa a prenatalis CMA/WES
vizsgélatokkal kapcsolatban

Kosa Janos

Epigenetikai vizsgalatok a fenotipusbeli variabilitas hatterében allo
kiilonbségek azonositasara

Nagy Nikoletta

A kockéazatbecslés nehézségei a férfi infertilitds komplex
citogenetikai kivizsgalasa kapcsan

P. Tardy Erika

Az egyénazonositas szerepe a kriminalisztikan kiviil

Meggyesi Nora

A farmakogenetika jelent6sége a korszert betegellatasba
Tohids Balint

A Tranziens Receptor Potencidl Vanilloid 6 (TRPV6) génmutaciok
szerepének vizsgalata kronikus pankreatitiszben

Pesei Zsofia Gabriella

A GATOR komplex mutdcioi okozta sulyos epilepszia innovativ
terapias lehetésége

Till Agnes

Kavésziinet

Novartis Hungdria Kft. timogatdsaval

), NOVARTIS



2023. szeptember 15., péntek

16.20-17.25
17.25-18.20
18.30 -19.30
20.00 -

Szabad eloadasok II. (6+2 perc/eléadas)
Elnokok: Molndr Viktor, Szabo Viktoria

A GUCA1A gén Uj patogén varidnsai autoszomalis dominéans
csapdisztrofia hatterében

Varsanyi Baldazs

Multigénes kardiogenetikai profilozas ujgeneracios szekvenalas
alkalmazasaval

Csonka Katalin

Az alfa galaktozidaz enzimaktivitds egy-sejt szintli mérése és a
globotriaozil-ceramid felhalmozodas jelentéségének vizsgalata
Kovdcs Arpdd Ferenc

Egy-sejt transzkriptomikai és immunomikai T-sejt
immundiszfunkcid¢ feltérképezése long-COVID-szindrémdaban
Erhardt Julia

A szomatikus és csiravonal mutécio szerepe infantilis
myofibromatosis kialakuldsdban

Barati Laszlo

A gyogyszer indukalta allcsontnecrosis géndiagnosztikai alapa
rizikobecslése személyreszabott terdapia megvaldsitasahoz
Balla Bernadett

A Szemészeti Génterapids Centrum miikodésének bemutatisa
Szaho Viktoria

Az Eurdpai Referenciahalozatok (ERN) tevékenysége kapcsan
szliletett tj irdnyelvek

Madsz Anita

Kerekasztal beszélgetés

Riportaljuk vagy sem — VUS eredmények és masodlagos talalatok
leletezési dilemmai

Moderdtor: Molndar Mdria Judit

Tagok: Balogh Istvin, Bene Judit, Butz Henriett, Patocs Attila,
Tory Kdlmdn

Kozgyllés

Bankett vacsora a hotel éttermében

GeneTiCA Kft. tAmogatasaval



2023. szeptember 16., szombat

08.00-11.10 Szponzoralt el6adasok
Elnékok: Horvith Emese, Molndr Maria Judit, Szegedi Mdrta

08.00-08.15  CFTR modulator, Gj terapias lehetéség cisztas fibrozishan
Haladsz Adrien
Medison Pharma Hungary Kft. tadmogatdsdaval
08.15-08.30 A CFTR modulator terdpia eredményessége és ami mogotte van
Laki Istvian
Medison Pharma Hungary Kft. tadmogatdsdaval
08.30-08.45  “Long Read” szekvenalas elényei ritka betegségek
diaganosztikdjaban
Balogh Norbert
GeneTiCA Kft. tamogatdsdval
08.45-09.00  Precizids kezelés achondroplasiaban: megnyilé lehetéségek és
redlis kilatdsok
Molnar Viktor
Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete
09.00-09.15 A hypophosphatasia klinikai spektruma — Egy kezelhetd
csontbetegség
Szegedi Mdrta
AstraZeneca Kft. tamogatdsaval
09.15-09.30  Diszlipidémia és hepatopatia - ami a hattérben allhat: lizoszomalis
savas lipaz hiany
Szaho Doloresz
AstraZeneca Kft. tamogatdsaval
09.30-09.45 A Duchenne tipusu izomdystrophia kezelési lehet6ségei
Grosz Zoltan
PTC Therapeutics International Ltd. tamogatdsdval
09.45-10.00 A gyermekkori SMA nusinersen kezelésének hazai tapasztalatai
Merdé Gabriella
Biogen Hungary Kft. tamogatdsdval
10.00-10.10 A Leber-féle 6rokl6dé optikus neuropatia (LHON) és a LHON- szer(
fenotipus ritka genetikai varidnsai
Szaho Viktoria
Chiesi Hungary Kft. tamogatdsaval
10.10-10.25  Genodermatozisok diagnosztikdja és terapias perspektivai
Medvecz Mdrta
Semmelweis Egyetem Bor-, Nemikdrtani és Béronkoldgiai Klinika



10.25-10.40

10.40-10.55

10.55-11.10

11.10-11.30

Egy kezelhet6 orokletes fehérallomany betegségrol, a
cerebrotendinous xenthomatosisrol sajat eseteink kapcsan
Varga Noémi Agnes

Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete
A lipodystrophia szindromak genetikai hattere

Juhdsz Eva

Debreceni Egyetem Gyermekgyogydszati Intézet Siirgdssegi osztilya
A non-invaziv prenatalis tesztelés soran azonositott ritka
kromoszomalis eltérések atfogo elemzése

Gadl Aniko- Konya Marton

New Era Genetics Kft. tamogatdsdval

Kavésziinet

Novartis Hungaria Kft. tAmogatasaval

!’ NOVARTIS



2023. szeptember 16., szombat

11.30-12.45
12.45-13.45
13.45-14.05

14.05

Szabad eloadasok III. (6+2 perc/eléadas)
Elnokiik: Bene Judit, Nagy Nikoletta

Nemzeti Genom Program (15 perc)

Gyenesei Attila

A genetikai vizsgalatok szerepe a velesziiletett vérzékenységek,
kiilonos tekintettel a thrombocyta rendellenességek
diagnosztikajaban

Bereczky Zsuzsanna

PersonALL: komprehenziv kopiaszameltérés profilozason alapulo,
koncepcionalisan Gj személyre szabott rizikébecslé modszer
gyermekkori akut limfoblasztos leukémiaban

Bedics Gahor

Optikai genomtérképezés alkalmazdsa akut leukémiak
vizsgalataban: a digitalis citogenomika bevezetésével szerzett els6
hazai tapasztalatok

Beké Anna

A szubklonalis TP53 mutaciok el6fordulasa és klinikai relevancigja
kronikus limfocitas leukémiaban

Ldszlé Tamds

A TP53 gén molekuldris genetikai és in silico fehérje vizsgalata
MDS-ben és AML-ben

Madardsz Kristof

Molekularis alcsoport-klasszifikacio diffiiz nagy B-sejtes
limfomdaban: A hazai DLBCL molekuldris profilozas program elsé
eredményei

Varga Luca

Ritka ,,6rokség-e” a herediter hematologiai malignitas?

Tanko Lenke

Kerekasztal beszélgetés

Egyenl6tlenségek a genetikdban — GeneTiCA Kft.
Moderdtor: Patdcs Attila

Tagok: Hadzsiev Kinga, Igaz Péter, Molndr Mdria Judit,
Szegedi Marta, Sz€ll Mdrta

A poszterszekcié eredményhirdetése / zarszo

a 3 nyertes poszter bemutatdsa 3-3-3 percben.

Tesztiras
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POSZTER LISTA
NEUROGENETICA témakér:

Arvai Kristof P-01
Buzai-Kiss Lilla P-02
Csanyiné Sagi P-03
Judit
Géresi Adrienn P-04
Jimoh Idris Janos P-05
Nagy Zsoéfia Flora P-06
Nagy Zsoéfia Flora P-07
Ripszam Emese P-08
Rebeka
Szab6 Fruzsina P-09
Szab6 Andras P-10
Trombitas P-11
Barbara
Zelenakné Szab6o  P-12
Timea Margit
ONKOLOGIA témakor:
Bedics Gabor P-13
Butz Henriett P-14
Csék Adam P-15
Csoma Szilvia P-16
Lilla
Nagy Petra P-17
Péterffy Borbala  P-18

A Klinikai teljes genom szekvendlds alkalmazasanak bemutatasa egy
leukodisztrofids beteg esetében

A magyar spinocerebellaris ataxids betegek komplex genetikai
architekturajanak elemzése

A MECP2 asszocialt mitochondridlis diszfunkcié tobbszintli
bizonyitékai sajat esetiink kapcsan

Az SMN2 gén betegségmodositd varidnsainak vizsgalata a magyar
SMA betegekben

SPG7 genetikai hattere és klinikai spektruma magyar kohort alapjan

A C9orf72 hexanucleotid repeat expansioval rendelkez6 magyar
betegek epidemiolégiai és genotipus-fenotipus elemzése

Genetikai vizsgalatok fokalis dystoniaval diagnosztizalt magyar
betegek korében

SMA betegek risdiplam kezelése soran nyert tapasztalatok

A NOTCHS3 varidnsok genetikai epidemiolégiai elemzése
Magyarorszagon

Diagnosztikai kihivasok a Kleefstra-szindroma 1-es tipusa kapcsan
egy magyar beteg esetén

A Friedreich-ataxia frekvencidjanak meghatdrozasa genetikai
diagndzis nélkiili ataxids betegcsoportban

SHANK2 funkcidéveszté varidns egy autizmus-spektrum zavarral €16
gyermekben — a tizenhatodik eset

Az elsé ROS1-transzlokalt non-Langerhans sejtes histiocytosis eset
detektaldsa komprehenziv genomikai profilozas segitségével

Multigénes panel vizsgalatok alkalmazasa endokrin daganatos
betegekben

A miRNS biomarkerek szerepe a Wilms-tumor és a diffiz
hiperplasztikus perilobaris nefroblasztomatoézis
differencidldiagnozisaban

Genetikai vizsgalatok liquid biopszia segitségével epeuti
malignitasokban

Fenotipussal asszocidlt és incidentdlis genetikai eltérések orokletes
emld és petefészekrak szindromaban

Potencialis uj biomarkerek azonositdsa gyermekkori akut
limfoblasztos leukémidhoz kapcsolodo kézponti idegrendszeri
érintettség felderitéséhez



Péterffy Borbala

Pécza Timea

Vereczki Viktoria

Zajta Erik

P-19

P-20

P-21

P-22

VEGYES témakor:

Bors Andras

Biiki Gergely

Csendes Barbara

Gal Aniko

Kénya Marton

Li Luca Kamilla
Massziné Koller
Jalia

Pal Margit
Ramadan Sherin
Szlepak Tamas

Varhegyi Vera

Végh Andras

P-31

P-32

P-33

P-34

Uj biomarkerek azonositasa atfogé molekularis profilozassal
gyermekkori akut limfoblasztos leukémidban: A Magyar
Gyermekleukémia Molekularis Profilozasi Program elsé harom
évének eredményei

Két patogén varians sem rosszabb, mint egy? — kettds heterozigotak
vizsgélata 6rokletes eml6- és petefészekrak szindromahoz kothetd
fenotipusu betegek kdrében

A glitkokortikoid receptor kiilonb6z6é RNS szekvencia varidnsainak
eltérd hatdsa emldraksejtekben

Molekuléris vizsgalatok jelent6sége az onkohematologiai korképek
diagnosztikdjaban

Magyarorszagi akut intermittalé porfirids csalddok molekularis
genetikai vizsgalatai

Kiilonb6z6 mutaciok egytittes szerepe egy diverz klinikai
manifesztaciokkal rendelkez6 paciensben

Hogyan latjak pacienseink Magyarorszagon a ritka betegségek
jarébeteg rendeléseit?

A DNM2 gén intracellularis funkcidjanak vizsgalata siRNS modell
segitségével

582 887 Non-Invaziv Prenatdlis Tesztelés (NIPT) soran kapott ritka
kromoszomalis eltérések egyes kromoszémakra vonatkoztatott
jelent6ségének vizsgalata

Alfa-galaktozidaz egy-sejt szintli enzimaktivitas detektdldsahoz GLA
KO T-sejtes sejtvonal 1étrehozdasa és validalasa

Az FDXR mitochondrialis flavoprotein deficiencia phenotypusanak
és kezelési lehet6ségeinek bemutatdsa sajat esetiink kapcsan

A nemszindromas halldsvesztés genetikai hatterének meghatarozasa
kohledris implantatummal rendelkezé Magyarorszagi populdcioban

Understanding Hereditary Spastic Paraplegias: characterization of
an SPG9 patient’s fibroblast cell line

A lysosomalis taroldsi betegségekkel asszocialt gének és egyéb ritka
betegség asszocidlt gének ritka varidnsainak egytttes hatdsa

Az mtDNS deléciok szerepe az inzulinrezisztencia, a PCOS és az
infertilitds hatterében

Az Usher-szindroma genotipus-fenotipus spektruma genotipizalt
eseteink alapjan



Blueprint Genetics
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Who We Are:

We are a genetic testing company focused on
inherited diseases. With a patient-first
mindset, we deliver high-quality genetic
testing to the global clinical community across
14 medical specialties.

Come meet Kaarin, our Genetic Services
Consultant at booth #1, to learn all about the
latest updates from Blueprint Genetics.

Kaarin Ahomaa, M.Sc
Genetic Services Consultant
Tel: +358 40 158 0507
kaarin.ahomaa@
blueprintgenetics.com
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Lynparza
olaparib

100 mg és 150 mg

GONDOLJON A

Végeztessen HRD tesztet a BRCA-negativ betegeknél, hogy beazonositsa
azokat, akik szamdra elonyos lehet a LYNPARZA + bevacizumab kezelés>?

n Teszteljen 2 Azonositsa be E Kezelje

a diagnazis feldllitdsakor a HRD-pozitiv tumorral rendelkezé néket a megfelelé LYNPARZA
fenntarté terdpidval®

BRCA mutdcié tBRCA1/2

hidnydban rlnutaao LYNPARZA +
teszteljea és/vagy HRD-pozitiv
tumorszovetet genomi
HRD-re instabilitds®

bevacizumab

A LYNPARZA monoterdpia
széba johet azokndl a
tBRCAm pozitiv n6knél, akik
nem kaptak bevacizumabot
az indukcios kezelés sordn.*

~2 b I 1 elorehaladott petefészekrdkban szenvedd nénél HRD-pozitiv tumor mutathato ki,
vagyis elonyos lehet szamukra a LYNPARZA + bevacizumab kezelés'?

A PAOLA vt a HRDvisgltot mychice HRD Plus sy (Myria Genetic Laboratres) seségéel vegentel.HD-pnie ha atumorban BRCA mutdcd és/vagy 42 s volt kimutathat6
itérium piand

HRD = homaldg reombindcitsdeficnc; BRCAM — tumor BRCA muticio

Referenciak: 1. Ray-Coquard et al. Olaparib plus bevacizumab as firt-ine maintenance in ovarian cancer. N Engl J Med. 2019,381:2416-28, 2. Konstantinopoulos PA et al. Homologous recombination deficiency: Exploiting the fundamental vulnerabiy of ovarian cancer, Cancer Discov.

DISS(I157 54, dof 101587159-8290; 3 | Vet o Eopcan et cnsnss, 4Chomalogous eambination ficienytesting infistine ovaren e, ss/doi 10101 anmnc; 4 ynpaa alllmaris s 2023530, Wi v ema sua ulend

par product-inf hupdf; 5 Myrad myCh Inc. Avilable

LYNPARZA fi terapids javallata® apidban ovarium :

- lGrehaladott (FIGO 1. és IV. stadium), BRCAT/2 mutécidt hord I ésivag ) high s ovarium, petevezeték vagy primer peritoneal felndtt betegek kezelésére, akik az elsivonalbeli plaina alapu kemoterdpia befejezése
0

- telapsz3ls,high #kvogy pimer b ezl g -

ALYNPARZA bevacizumabbal kombinaciéban az alabbiak esetén javallott:

- eldrehaladott (FIGO 1. és V. tédium) high grade ék vagy primer dban szenveds, felnittbetegek 6 ezelse st vonalbel platina-alapii kemoterépia befejezése utdn reagdlnaka tedpidra (teles vagy

é ésakiknel 6 (poitiv HRD BRCA1/2 muticio é s miatt fenndl

“Emlrdk, i Gjatldsdal 100mgés 150mg dsi i (2023. mircius 30.). A gyégyszert é 6 6 2 taldlhats

#RECISTL.1Il. CA-125 eneka\aman

Lynparza 100 mg és 150 mg filmtabletta:

salozs: ortortt nenydonesi endehéner Kt sekonusGz dignzst oveten fohamatos seakonoelndzes el alalmazhat gy (5. B o Ko, ohasa e a gyiyser s et 202
szeptember 1.)!E/1/14/959/002-005. A gyigyszeri (EMA) /v ema.europa.eu)taldihate,

z "

Amellékhatasok bejelentésérd tjékoztatist kaphat és bejelentéset meg is b i govhuwww.ogyei govhu)
ékhat é 1372 Postafiok 450.); vagy faxon (+36 1886-9472).

AstraZeneca Kft. 1117 Budapest Aliz utca 4. Bép.1. e, tel.-+36 1883 6500; www.astrazeneca.hu.
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Kérik, hogy bejelentését sak egy helyre kildje el

AstraZeneca

HU-7250, Lezirds: 2023.06.09.




Innovation, Technology & Services
PROMOTING MOLECULAR RESEARCH AND DIAGNOSTICS

Kuldetéslink a biotechnoldgia és az egészséglgy teruletén folytatott tudoma-
nyos kutatas 6sztonzése és a legUjabb innovativ technolégidk alkalmazasa a diag-
nosztikaban. Az iBioScience Kft. a Pécsi Tudomanyegyetem Szentdgothai Janos
Kutatékozpontjaval szoros egylttmuikodésben biztositja a magyar tudomanyos

kozosség szamara a legmodernebb ujgeneraciés szekvenaldsi technolégiat és
szakmai hatteret. A diagnosztika teruletén célunk a klinikai intézetek tdmogatasa
az orokletes betegségek és a malignus tumorok kialakuldsaban szerepet jatszéo
variansok azonositasaban.

IBIO GENPANEL DIAGNOSZTIKAI SZOLGALTATASOK

Génpaneleink az altalunk fejlesztett egyedi iBio Clinical Exome megoldason ala-
pulnak, amely magaban foglalja az 6sszes klinikailag relevans és validalt gént,
illetve dusitja mind a kédolé, mind az intronikus és intergenikus varidnsok szamat.

Minden panel magdban foglalja a CNV analizist.

A panelek szamos betegség esetén kérhetéek, beleértve sziv- és érrendszeri,
agyfejlédési zavarok, neurodegenerativ, neuromuszkularis, epilepszia, vese, maj,
szem, bér, vér, autoinflamatorikus metabolikus szindromak, illetve hallaskaroso-
das, termékenység, immun- és csontrendszeri problémak és daganatos betegsé-
gek azonositasara.

A panelek elérhetéek, mint egygénes vizsgalatok, kis génpanelek (2-25 gén),
kozepes génpanelek (26-125) és nagy génpanelek (126 géntél).

Amennyiben a valaszthaté panellista kozul egyik panel sem fed at a specialis kli-
nikai kérdéssel egyedi génpanelek kérhetéek extra koltségek nélkul.

Az elemzések soran taladlt betegséggel asszocialt eltérések alapjan, célzott kivizs-
galas biztositunk a csalad érintett tagjainak.

fh' o iBioScience Kft.
:n:-_! i ?EE‘:‘T‘ F:I.l{__'. 7625 Pécs, Dr. Majorossy Imre utca 36.
AR K +36 70 674 6611 | info@ibioscience.hu
T ol
h S A" www.ibioscience.hu
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kaftrio  © kalydeco
(ivacaftor/tezacaftor/elexacaftor) (ivacaftor) tabletta

75mg /50 mg /100 mg * 37,5 mg / 25 mg / 50 mg tabletta 150 mg « 75mg

ATTORES A
g CF KEZELESEBEN"

A KAFTRIO® + KALYDECO® kombinacid olyan
6 éves és annal idésebb cisztas fibrdzissal (CF)
élé betegek kezelésére javallott, akik legaldbb
egy F508del mutacidt hordoznak a cisztas
fibrézis transzmemlbran konduktancia regulator
(CFTR) génen!

Referencidk: 1. Kaftrio alkalmazasi eléirds, 2023. julius; 2. Middleton PG, et al. N Engl J Med 2019;381:1809-1819.

Roviditések: CF=cisztas fibrozis

Kaftrio 37,5 mg ivakaftor/25 mg tezakaftor /50 mg elexakaftor és Kaftrio 75 mg ivakaftor /50 mg tezakaftor /100 mg elexakaftor filmtabletta
Kalydeco 75 mg; 150 mg ivacaftor filmtabletta

Boévebb informacidért olvassa el az alkalmazasi eldirast! A hatdlyos “alkalmazasi eldirds” teljes szévegét megtaldlja az Orszagos Gyodgyszerészeti és
Elelmezés-egészségligyi Intézet (www.ogyei.gov.hu/gyogyszeradatbazis/) vagy az Eurépai Gydgyszerligyndkség (www.emea.europa.eu) honlapokon.
OGYEI honlapon keresztul torténd elérési Utvonal: www.ogyei.gov.hu; Adatbazisok, nyilvantartasok; Gyogyszer-adatbazis; szabadszavas keresésben a
“KAFTRIO” illetve “KALYDECO” megadasa, a “KERESES INDITASA”, EMA ikon vagy hiperlinkre torténd kattintas.
Boévebb informacidért olvassa el a gydgyszer alkalmazasi elirdsat!

Kaftrio alkalmazasi eliras: https://ogyei.gov.hu/gyogyszeradatbazis&action=show_details&tem=200324
https://ogyei.gov.nu/gyogyszeradatbazis&action=show_details&tem=220677

Kalydeco alkalmazasi el6iras: https://ogyei.gov.hu/gyogyszeradatbazis&action=show_details&item=203785
https://ogyei.gov.nu/gyogyszeradatbazis&action=show_details&item=154378

4
Ar informéacié: Nem tamogatott készitmény. Kézfinanszirozassal nem rendelheté E . E ,,-!
Forgalomba hozatali engedély jogosultja: Vertex Pharmaceuticals (lreland) Limited, Unit 49, Block F2, Northwood Court, Santry, Dublin DO9
T665, lrorszag. Forgalomba hozatal jogosult magyarorszagi képviselete: Medison Pharma Hungary Kft. 1134 Budapest, VAci Gt 47, E-mail cim:
medinfo.hungary@medisonpharma.com. A Forgalomba hozatali engedély szamai: EU/1/20/1468/001, EU/1/12/782/001-002, EU/1/12/782/004.
EU/1/12/782/006.

A Kaftrio® és a Kalydeco® a Vertex Pharmaceuticals Incorporated védjegye, akitél tovabbi informacidk alinak rendelkezésre

Feltételezett mellékhatdsok bejelentése: a gyogyszer engedélyezését kévetéen lényeges a feltételezett mellékhatasok bejelentése, mert ez fontos
eszkdze annak, hogy a gydgyszer elény/kockazat profiljat folyamatosan figyelemmel lehessen kisérni. Kérjik, hogy jelentsen barmilyen feltételezett
mellékhatast az Orszagos Gyogyszerészeti és Elelmezés-egészségiigyi Intézetnek (OGYEI) a www.ogyei.gov.hu honlapon taldlhaté mellékhatasbeje-
lenté fellleten: https:/www.ogyei.gov.hu/egeszsegugyi_szakemberek, vagy a honlaprdl letdltheté mellékhatas-bejelenté lapon, melyet visszakildhet
e-mailben (adrbox@ogyei.gov.hu), levélben (OGYEI, 1372 Postafidk 450.) vagy faxon (+36 1886-9472), vagy a Vertex Pharmaceuticals Ltd. erre a célra
szolgalé Vertexmedicalinfo@vrtx.com e-mail cimén vagy a 06-809-87-489 telefonszamon.

VEz a gyogyszer fokozott felligyelet alatt all, mely lehetévé teszi az Uj gydgyszerbiztonsagi informacidk gyors azonositasat. Az egészséglgyi szak-
embereket arra kérjuk, hogy jelentsenek barmilyen feltételezett mellékhatast a www.ogyei.gov.hu oldalon vagy a Vertex Pharmaceuticals Ltd. erre a
célra szolgald Vertexmedicalinfo@vrtx.com e-mail cimén vagy a 06-809-87-489 telefonszédmon.

AKAFTRIO és KALYDECO gyartdja a Vertex Pharmaceuticals Incorporated. A KAFTRIO, a KAFTRIO logé, a KALYDECO,
a KALYDECO logo, a Vertex és a Vertex haromszég logo a Vertex Pharmaceuticals Incorporated kizarélagos tulajdonat

képezik. A tovabbi emlitett markak a tulajdonosuk kizérélagos tulajdonat képezik.
Me DIS'J N VERTEX"™  ©2023 Vertex Pharmaceuticals Incorporated. Minden jog fenntartva.
— Az anyag belsé Medison jévahagyé kédja: CF-024-07/2023; Az anyag belsé Vertex jévéahagyd kédja: HU-32-2300013
THE SCIENCE o POSSIBILITY Lezéras dadtuma: 2023.07.19



FIGYELJEN A SPINALIS
IZOMATROFIA (SMA) .
KORAI FIGYELIMEZTETO
JELEIRE'™

Az SMA versenyfutas az idével —

a diagndzis mihamarabbi felalli-
tasa létfontossagu, mert a kezelés
elétt bekdvetkezd karosodas
visszafordithatatlan.*® Ellen&rizze
az aldbbi tuneteket a gyermekek
3 hoénapos életkora elétt-*67

GYENGE
FEJKONTROLL

A TUNETEK FEIIIIII[MSA FSETEN SURGOSEN UTALIA
A GYERIIEKET GYERMEKNEUROLOGUSHOZ*

Referenciak: 1. Kolb SJ and Kissel IT. Neurol Clin. 201533(4):831-46. 2. Prior TW, et al. NCBI Bookshelf 2019. Available at https:fwww.ncbi.nlm.ningov/books/NBKI352. Date accessed: September 2020,
3.Wang CH, et al. J Child Neurol. 2007:22(8)1027-49. 4. Govoni A, et al. Mol Neurobiol. 2018,55(8):6307-18. 5. Stifani N. Front Cell Neurosci. 2014;8:293. 6. Pera MC, et al. PLoS One. 2020;15(3):¢0230677.
7. Lin CW, et al. Pediiatr Neurol. 2015;53(4)293-300. 8. Mercuri E, et al. Neuromuscul Disord. 2018,28(2)103-11. HU220831403] Elkészités détuma: 2022.08.31.
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- Your Trusted
N‘-“’VOgene Genomics Partner

Novogene is a leading provider of genomic services and solutions with cutting edge Next
Generation Sequencing (NGS) and bioinformatics expertise. With one of the largest sequencing
capacities in the world, we utilise our deep scientific knowledge, first-class customer
service and unsurpassed data quality to help our clients realise their research goals in
the rapidly evolving world of genomics. Our clinical whole genome and whole exome
sequencing services are validated and performed in our ISO 15189-accredited laboratory at

our Cambridge Sequencing Centre to achieve the high standards required for clinical-grade

sequencing.

Genomics Transcriptomics Epigenomics Oncology Panels
Comprehensive genome Analysis of all RNA types WGBS, ChIP-seq & NovoFocus CR and NovoFocus
coverage for identification to provide a global map RIP-seq for methylation PM 2.0 provide enrichment
of SVs, SNPs and InDels of transcript levels and and protein interaction analysis of over 600

interactions analysis cancer-linked genes..

I in
w M@

Search ‘Novogene Europe’

Find out more: novogene.com




DUCHENNE

A genetikai vizsgalat

NAGY elérelépés lehet

diagndzisa megerdsitésében

a genetikai diagnozist

Segitsen megtalalni a vélaszokat, kérjen
genetikai vizsgalatot még ma!

DUCHENNE-FELE IZOMDISZTROFIA (DMD): A GENETIKAI DIAGNOZIS FONTOSSAGA

LETFONTOSSAGU AZ AZONNAL SZAKVIZSGALATRA UTALAS, HOGY MAXIMALIZALHASSA
BETEGE ESELYETA JOBB KLINIKAI KIMENETELRE."?

ADMD megerdsitéséhez, valamint a betegséget okozd specifikus mutaci azonositasahoz genetikai diagnézisra van sziikség.'

A GENETIKAI DIAGNOZIS o EMELKEDETT
ELONYEI U’ KREATIN-KINAZ SZINTET (>250 U/L) MUTATO BETEG*
4

Lo re——— ’ ) DMD
ooty [T ), [UET—
S HED S DA VAGY CGH SEGITSEGEVEL O DIAGNOZS ~7080%a

/. Agenefikai vizsgdlat MUTACIO NEM AZONOSITHATO o
/@: az egyetlen modszer SANGER VAGY NGS VIZSGALAT TACIO AZONOSITVA:! P30
7 egy a beteg specifikus ADMDGENMINOR v/ v DIAGNGZIS ’
mutdcidtipusanak MUTACIOINAK TESZTELESERE
meghatdrozasara'?
Aspecilik ik DISZTROFINOHIANYZIK: ﬁEMDk
specifikus genetikai i — DMD DIAGNOZIS; MELY etege
diagnézis segithet yg&gﬁgﬁ;ﬁr&gy&mﬂo' / INTRONMUTACIOK TEszreLesE  RRIREEIE]
meahatarozni a ADMD GENBEN MRNS fordul el
9 o ELEMZESSEL mély
gydgyszeres kege|e5| intronmutcié
lehetdségeket és .
lehet6séget adhat DISZTROFIN JELENLETE: DMD

NEM VALOSZINU; FONTOLJON

klinikai vizsgdlatokba MEG ALTERNATIV DIAGNOZIST

valé belépésre'?

Adaptélvaaz 1., 4. és 5. referenciahél.

Erdsitse meg a DMD diagndzisat genetikai vizsgélattal, és keriiljenek a betegek a megfeleld kezelési titvonalra*

CGH, dsszehasonlitd genom hibridizacio; MLPA, multiplex ligaci6 fiiggd préba amplifikécio; NGS, Gj generécios szekvendlas. *Anormal CK szint dltaldban
legfeljebb 250 U/I. Az abszolut értékek laboratoriumonként eltérdek lehetnek " Olvasési keret szabély: altalaban az out-of-frame mutacidk erdsitik meg
a DMD-+t, az in-frame mutéciok pedig a Becker-féle izomdisztrofiat (BMD), amely a betegség egy kevéshé silyos formaja. A DMD génmutacick ~4-9%-a
nem koveti az olvasdsi keret szabalyt.*

P I ‘ Referenciék: 1. Bimkrant DJ, etal. LancetNeurol. 2018;17:251-267. 2. van Ruiten HJ, etal. ArchDisChild. 2014;99:1074-107. 3. Aartsma-Rus A, etal.
J MedGenet. 2016;53:145-151. 4. Aartsma-Rus A, etal. J Pediatr. 2019;204:305-313. 5. National Task Force for Early Identification of Childhood
/ THERAPEUTIDS Neuromuscular Disorders. Child Muscle Weakness. 2019. Elérhetd itt: childmuscleweakness.org [letdltve: 2020. julius).

Késziilt: 2021. mércius | GLDMD-0227 Ajelen dokumentumot készitette és finanszirozta a PTC Therapeutics.
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Arany szponzorok

B:OMARIN  Blueprint Genetics
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Transforming lives through genetic discovery
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Novartis Hungaria Kft.
Novogene Europe

PTC Therapeutics International Ltd.
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