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

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

Megnyito
Elnokok: Molnar Maria Judit, Patocs Attila

Plenaris el6adasok I.
Klinikai genetika. Egy tudomanyag evoltcidja
Kosztolanyi Gyorgy

Genetika és pathomechanizmus: Gton a terapidhoz
Borut Peterlin

Mitochondrialis medicina: Uj eljarasok a mitochondridlis

s 7

Horvath Rita

Sokszinliség a DNS-ben
Vértessy Bedta

Az onkogenetika hazai meérfoldkovei
Olah Edit

Kavésziinet

Novartis Hungaria Kft. tiamogatasaval

), NOVARTIS



2023. szeptember 14., cstitortok

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: Molnar Maria Judit, Patocs Attila
A Beckwith-Wiedemann spektrum korszeri gyakorlati szemlélete

Fekete Gyorgy et al.

Mesterséges intelligencia az egeszsegbiologiai univerzumban
Falus Andras

Az erdélyi székelyek alpopulacio-szintl vizsgalata nagy felbontasu
autoszomalis marker adatok alkalmazasaval
Melegh Béla

Az 6s0k atka — genetikai eredetfliggd betegséghajlam
Rasko Istvan

A klinikai genetika 0j perspektivai
Molnar Maria Judit

Teljes genom szekvenalas a human betegségek genetikai
hatterének azonositasara
Patocs Attila

Emedgene szoftver — genomikai adatok ertelmezése mesterséges
intelligencia felhasznalasaval a rutindiagnosztikaban
Mariana Satrova

Fogadas (Hotel Hélia — konferencia szint)

New Era Genetics Kft. timogatasaval
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2023. szeptember 15., péntek

08.00 -10.00 Szekciol.
Elnokok: Igaz Péter, Széll Marta

08.00-08.15 A computational genom interpretacio a predikciotél klinikumig
Balogh Istvan

08.15-08.30  Nem kddolé RNS-ek endokrin daganatokban: fokuszban a
mellékvese
Igaz Péter

08.30-08.45  Invitro funkciondlis vizsgalatok jelent6sége a ritka betegségek
pathogenezisének megismerésében és személyre szabott
kezelésben
Széll Marta

08.45-09.00 Komplement medialt betegségek: a kivizsgalas és a célzott terapias
lehet6ségek attekintése
Prohaszka Zoltan

09.00-09.15 Inkomplett penetrancia: a monogénes betegségek remeénye €s
réme
Tory Kalman

09.15-09.30 A feltaratlan mozaikossag
Hadzsiev Kinga

09.30-09.45 A cytogenetika szerepe az infertilitas diagnosztikajaban
Ujfalusi Aniko

09.45-10.00  Trio vizsgalatok jelentésége 1j generacids molekularis
citogenetikia modszerekkel a prenatalis vizsgalatokban
Beke Artur

10.00 -10.20 Kaveésziinet

Novartis Hungaria Kft. timogatasaval

NOVARTIS



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

2023. szeptember 15., péntek

Molekularis diagnosztikai workshop

Moderdtorok: Balogh Istvan, Butz Henriett

Erdekes esetek monogénes genetikai betegségek
diagnosztikajaban

Balogh Istvan

Mikrodelécios MLPA vizsgalatok jelent6sege MECP2 duplikacios
szindromaval érintett csalad esetében

Bokor Barbara

Ivarsejti mozaikossag FOXP1-asszocialt idegfejlédési
szindromaban
Zsigmond Anna

CANVAS, egy gyakori ataxia molekularis genetikai
diagnosztikajanak utveszt6i

Udvari Szabolcs

Transzkript szint{ vizsgalatok szerepe az 6rtkletes daganatok
genetikai diagnosztikajaban

Bozsik Aniko

Erdekes esetek 6roklott tumorhajlam diagnosztikdjaban

Butz Henriett

Syndromatoldgiai workshop

Moderdtorok: Hadzsiev Kinga, Karteszi Judit

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

A Noonan szindroma ezer arca
Pintér Lilla Adrienn

A DiGeorge-szindréma klinikai és genetikai spektrumanak
feltérképezése

Toth-Szumutku Fanni

A KIF21A génben azonositott 0sszetett heterozigdta
funkciovesztéses variansok szerepe a magzati deformitaso
hatterében

Illés Anett

Syndromatologia 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

Elnokok: Szegedi Marta, Ujfalusi Anikd, Tory Kalman
3 perc bemutatds és 1-2 perc diszkusszio.

Ebéd a hotel ettermében

Novartis Hungaria Kft. timogatasaval

NOVARTIS

Onkogenetika workshop

Moderdtorok: Andrikovics Hajnalka, Patdcs Attila

Csiravonalas CHEK2 variansok jelentdsége az ¢rokletes emlérak
prediszpozicioban

Butz Henriett

Uj és rekurralé patogén varidnsok detektaldsa komprehenziv
molekularis genetikai diagnosztika segitsegevel Lynch
szindrémaban

Grolmusz Vince

Az EZH2 mutaciok gyakorisaganak térbeli és iddbeli vizsgalata
szovet és folyadék-biopszias mintakbdl follikularis limfémaban
Bador Csaba

Szekvencialis célzott terapia-rezisztencia molekularis hatteréenek
vizsgdlata kronikus lymphocytas leukémiaban

Kotmayer Lili



2023. szeptember 15., péntek

14.45 -15.55 Szabad eloadasok I. (6+2 perc/eldadas)
Elnokok: Ujfalusi Anikd, Tihanyi Mariann

Ujsziilottkori SMA-sz(irés hazankban (10+2 perc)
Mikos Borhala

Hazai tapasztalataink bemutatdsa a prenatalis CMA/WES
vizsgalatokkal kapcsolatban

Kosa Janos

Epigenetikai vizsgalatok a fenotipusbeli variabilitas hatterében allé
kilonbségek azonositasara

Nagy Nikoletta

A kockazatbecslés nehézseégei a ferfi infertilitas komplex
citogenetikai kivizsgalasa kapcsan

P. Tardy Erika

Az egyénazonositas szerepe a kriminalisztikan kiviil

Meggyesi Nora

A farmakogenetika jelentésége a korszer(i betegellatasba

Tobhias Balint

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

Pesei Zsofia Gabriella

A GATOR komplex mutacioi okozta sulyos epilepszia innovativ
terapias lehetésége
Till Agnes

15.55-16.20 Kavésziinet

Novartis Hungdria Kft. tAmogatasaval

NOVARTIS



2023. szeptember 15., péntek

16.20-17.25
17.25-18.20
18.30-19.30
20.00 -

Szabad el6adasok II. (6+2 perc/eladas)
Elnokok: Molnar Viktor, Szabo Viktoria

A GUCA1A gen uj patogén variansai autoszomalis dominans
csapdisztrofia hatterében

Varsanyi Baldazs

Multigénes kardiogenetikai profilozas ujgeneraciés szekvenalas
alkalmazasaval

Csonka Katalin

Az alfa galaktozidaz enzimaktivitas egy-sejt szintli mérése €s a
globotriaozil-ceramid felhalmozodas jelentéségének vizsgalata
Kovdcs Arpdd Ferenc

Egy-sejt transzkriptomikai és immunomikai T-sejt
immundiszfunkcié feltérképezése long-COVID-szindromaban
Erhardt Julia

A szomatikus és csiravonal mutacio szerepe infantilis
myofibromatosis kialakulasaban

Barati Laszlo

A gyogyszer indukalta allcsontnecrosis géndiagnosztikai alapu
rizikébecslése személyreszabott terapia megvalositasahoz
Balla Bernadett

A Szemeészeti Génterapias Centrum miikodésének bemutatasa
Szaho Viktoria

Az Europai Referenciahdlézatok (ERN) tevékenysége kapcsan
szliletett uj iranyelvek

Madadsz Anita

Kerekasztal beszélgetés

Riportaljuk vagy sem — VUS eredmények és masodlagos talalatok
leletezeési dilemmai

Moderator: Molnar Maria Judit

Tagok: Balogh Istvdn, Bene Judit, Butz Henriett, Patdcs Attila,
Tory Kdlmdn

Kozgylés

Bankett vacsora a hotel éttermében

GeneTiCA Kft. tAmogatasaval



2023. szeptember 16., szombat

08.00-11.10

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

10.00-10.10

10.10-10.25

Szponzoralt el6adasok

Elnokok: Horvdath Emese, Molndr Maria Judit, Szegedi Mdrta

CFTR moduléator, Uj terapias lehet6seg cisztas fibrozisban
Halasz Adrien
Medison Pharma Hungary Kft. tamogatdsaval

A CFTR modulator terapia eredményessége és ami mogotte van
Laki Istvan
Medison Pharma Hungary Kft. tamogatdsaval

“Long Read” szekvenalas el6nyei ritka betegségek
diaganosztikajaban

Balogh Norbert

GeneTiCA Kft. tamogatdsaval

Precizios kezelés achondroplasidban: megnyilo lehetdségek és
realis kilatasok

Molnar Viktor

Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete

A hypophosphatasia klinikai spektruma — Egy kezelhetd
csontbetegség

Szegedi Marta

AstraZeneca Kft. tamogatasaval

Diszlipidémia és hepatopatia - ami a hattérben allhat: lizoszémalis
savas lipaz hiany

Szabo Doloresz

AstraZeneca Kft. tamogatdsdval

A Duchenne tipusu izomdystrophia kezelési lehetdségei
Grosz Zoltan
PTC Therapeutics International Ltd. tamogatdsdval

A gyermekkori SMA nusinersen kezelésének hazai tapasztalatai
Meré Gabriella

Biogen Hungary Kft. tamogatadsdval

A Leber-féle 6rokl6dé optikus neuropatia (LHON) és a LHON- szerd
fenotipus ritka genetikai variansai

Szaho Viktoria

Chiesi Hungary Kft. tamogatasdval

Genodermatozisok diagnosztikaja és terapias perspektivai
Medvecz Marta

Semmelweis Egyetem Bor-, Nemikortani és Boronkologiai Klinika



10.25-10.40  Egy kezelhet( orokletes fehérallomany betegségrdl, a
cerebrotendinous xenthomatosisrol sajat eseteink kapcsan
Varga Noémi Agnes
Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete
10.40-10.55  Alipodystrophia szindromak genetikai hattere
Juhdsz Eva
Debreceni Egyetem Gyermekgyogydszati Intézet Stirgdsségi osztdlya
10.55-11.10 A non-invaziv prenatdlis tesztelés soran azonositott ritka
kromoszomalis eltérések atfogd elemzése
Gal Aniko- Konya Marton
New Era Genetics Kft. tamogatdsaval

11.10-11.30 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 el6adasok III. (6+2 perc/eladas)
Elnokiik: Bene Judit, Nagy Nikoletta

Nemzeti Genom Program (15 perc)
Gyenesei Attila

A genetikai vizsgdalatok szerepe a velesziiletett vérzékenységek,
kiilonos tekintettel a thrombocyta rendellenessegek
diagnosztikajaban

Bereczky Zsuzsanna

PersonALL: komprehenziv kdpiaszameltérés profilozason alapulo,
koncepcionalisan 1j személyre szabott rizikébecsléd modszer
gyermekkori akut limfoblasztos leukémidban

Bedics Gahor

Optikai genomtérképezés alkalmazasa akut leukémiak
vizsgalataban: a digitalis citogenomika bevezetésével szerzett elsé
hazai tapasztalatok

Beké Anna

A szubklonalis TP53 mutdcidk el6fordulasa és klinikai relevancidja
krénikus limfocitas leukémiaban
Laszlo Tamas

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

Molekularis alcsoport-klasszifikacio diffiz nagy B-sejtes
limfémaban: A hazai DLBCL molekuléaris profilozas program els6
eredményei

Varga Luca

Ritka ,,0rokség-e” a herediter hematologiai malignitas?
Tanko Lenke

Kerekasztal beszélgetés

Egyenlétlenségek a genetikdban — GeneTiCA Kft.
Moderdtor: Patdcs Attila

Tagok: Hadzsiev Kinga, Igaz Péter, Molnar Maria Judit,
Szegedi Marta, Széll Marta

A poszterszekcié eredményhirdetése / zarszo

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

Tesztiras



POSZTER LISTA
NEUROGENETICA témakor:

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

A klinikai teljes genom szekvenalds alkalmazdsanak bemutatasa egy
leukodisztroéfias beteg esetében

A magyar spinocerebellaris ataxias betegek komplex genetikai
architekturajanak elemzése

A MECP2 asszocialt mitochondrialis diszfunkcio tobbszintl
bizonyitékai sajat esetiink kapcsan

Az SMN2 gén betegségmoddosité varidnsainak vizsgalata a magyar
SMA betegekben

SPG7 genetikai hattere és klinikai spektruma magyar kohort alapjan

A C9orf72 hexanucleotid repeat expansiéval rendelkez6é magyar
betegek epidemiolégiai és genotipus-fenotipus elemzése

Genetikai vizsgdlatok fokalis dystonidval diagnosztizalt magyar
betegek korében

SMA betegek risdiplam kezelése soran nyert tapasztalatok

A NOTCH3 variansok genetikai epidemiolédgiai elemzése
Magyarorszagon

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

A Friedreich-ataxia frekvencidjanak meghatarozasa genetikai
diagnozis nélkiili ataxias betegcsoportban

SHANK2 funkcioveszté varidns egy autizmus-spektrum zavarral é16
gyermekben — a tizenhatodik eset

Az els6 ROS1-transzlokalt non-Langerhans sejtes histiocytosis eset
detektalasa komprehenziv genomikai profilozas segitségével

Multigénes panel vizsgalatok alkalmazasa endokrin daganatos
betegekben

A miRNS biomarkerek szerepe a Wilms-tumor és a diffuz
hiperplasztikus perilobaris nefroblasztomatézis
differencidldiagnézisaban

Genetikai vizsgalatok liquid biopszia segitségével epetuti
malignitdsokban

Fenotipussal asszocidlt és incidentalis genetikai eltérések orokletes
emld és petefészekrak szindrémaban

Potencialis tj biomarkerek azonositasa gyermekkori akut
limfoblasztos leukémiahoz kapcsolodo kozponti idegrendszeri
érintettség felderitéséhez



Péterffy Borbala  P-19
Pdcza Timea P-20
Vereczki Viktoria P-21
Zajta Erik P-22
VEGYES témakor:

Bors Andras P-23
Biiki Gergely P-24
Csendes Barbara P-25
Gal Aniko P-26
Konya Marton P-27
Li Luca Kamilla P-28
Massziné Koller P-29
Julia

Pal Margit P-30
Ramadan Sherin P-31
Szlepak Tamas P-32
Varhegyi Vera P-33
Végh Andras P-34

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

Két patogén varians sem rosszabb, mint egy? — kett6s heterozigotak
vizsgalata 6rokletes eml6- és petefészekrak szindromdahoz kothet6
fenotipusu betegek kérében

A gliikokortikoid receptor kiilénb6z6 RNS szekvencia variansainak
eltéré hatdsa emléraksejtekben

Molekularis vizsgalatok jelentésége az onkohematoldgiai kérképek
diagnosztikajaban

Magyarorszagi akut intermittalé porfirids csaladok molekularis
genetikai vizsgalatai

Kiilénb6zd mutdcidk egytittes szerepe egy diverz klinikai
manifesztaciokkal rendelkez6 paciensben

Hogyan latjak pacienseink Magyarorszagon a ritka betegségek
jarobeteg rendeléseit?

A DNM2 gén intracelluldris funkcidjanak vizsgalata siRNS modell
segitségével

582 887 Non-Invaziv Prenatalis Tesztelés (NIPT) soran kapott ritka
kromoszomalis eltérések egyes kromoszomakra vonatkoztatott
jelentéségének vizsgalata

Alfa-galaktozidaz egy-sejt szinti enzimaktivitas detektaldsdhoz GLA
KO T-sejtes sejtvonal 1étrehozdsa és validalasa

Az FDXR mitochondridlis flavoprotein deficiencia phenotypusanak
és kezelési lehetéségeinek bemutatdsa sajat esetiink kapcsan

A nemszindromas hallasvesztés genetikai hatterének meghatarozasa
kohledris implantatummal rendelkez6 Magyarorszagi populdciéban

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

A lysosomalis tarolasi betegségekkel asszocidlt gének és egyéb ritka
betegség asszocialt gének ritka variansainak egyiittes hatasa

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

Az Usher-szindroma genotipus-fenotipus spektruma genotipizalt
eseteink alapjan



