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Tisztelt Kollégan6/Kolléga Ur!

A Magyar Klinikai Neurogenetikai Tarsasag szeretettel koszonti Ondket a 2019. évi
tudoményos rendezvényén.

Az elmult években latvanyos eldrelépések torténtek néhany genetikai betegség kezelési
lehetdségeiben. Konferenciankon kiemelt figyelmet forditunk a legujabb terapias lehetéségek
bemutatasara, a kiilfoldi és magyarorszagi tapasztalatok megvitatasara.

Fontosnak tartjuk emellett a napi gyakorlatban dolgozé kollégak tovabbképzését is,
melynek kapcsan praktikus, gyakorlati Gtmutatot szeretnénk adni a neurogenetikai
betegségekrdl, azok felismerésérdl, illetve diagnosztikus lehetdségeikrol.

Ugyancsak kiemelt figyelmet szenteliink kongresszusainkon az esetbemutatasoknak, a
diagnosztikus munka nehézségeinek, eseteink kapcsan felmeriild etikai dilemmaknak. Szivesen
varjuk olyan betegek bemutatasat is, ahol a pontos diagn6zis még nem sziiletett meg. Lehetéség
nyilik emellett sajat tudomanyos munkak bemutatasara is.

Tarsasagunk minden évben kiilon elismeri és dijazasban részesiti a legjobb fiatal

eldadot, ezért batran biztatunk mindenkit a részvételre.

Kivanok Ondknek eredményes konferenciat és sikeres szakmai kapcsolatépitést.

dr. Boczan Judit
Az MKNT elnoke



PROGRAM
2019. december 6.

10:00 — 10:10: Megnyitd: Boczan Judit

Szabadel6adasok

Uléselndk: Grosz Zoltan

10:10 - 10:25: Koczok Katalin, Mer6 Gabriella, P. Szabd Gabriella, Madar Laszl9,
Gombos Eva, Ajzner Eva, Métyan Janos Andras, Hortobdgyi Tibor, Balogh Istvan: Uj

misszensz mutacié a DMD génben

10:25 - 10:45: Liptai Zoltan, Benke Péter, Gyorgy llona, Barsi Péter: Vanishing white
matter betegség

10:45 — 11:05: Szakszon Katalin: Ritka microcephalia szindromak
11:05 — 11:20: Zadori Dénes, Szalardy Levente, Reisz Zita, Kovacs G. Gabor, Maszlag-
Torok Rita, Norbert F. Ajeawung, Philippe Campeau, Vécsei Laszl6, Klivényi Péter:

Klinikopatholégiai 6sszefliggések DOORS szindréma kapcsan

11:20 — 11:35: Maszlag-Toérok Rita, Boros Fanni, Somogyi Anett, Klivényi Péter:
Sirtuin gén polimorfizmusok Parkinson-kérban

11:35—11:50: Boros Fanni, Maszlag-Torok Rita, Vécsei Laszld, Klivényi Péter: NEAT1
hosszu nem-kodold RNS és Parkinson koér

11:50 —12:10: Jimoh Idris Jdnos, Molnar Maria Judit: Az SPG7 phenotypus - genotypus
korrelaciéjanak elemzése

12:10 - 13:00: EBED
13:00: George Karpati dij: Molnar Maria Judit. Laudatio: Boczan Judit

13:10 — 13:30: George Karpati emlékeldadas. Molnar Méria Judit: Uj Generacids
Neuroldgia George Karpati szellemében



Elméleti tovabbképzés
Uléselndk: Klivényi Péter
13:30 — 14:00: Szpisjak Laszl6: Domindnsan 6rokl6dé herediter ataxidak

14:00 — 14:30: Udvari Szabolcs: FSHD genetikai diagnosztikai kihivasok - a "molecular
combing" technoldgia bemutatdsa két beteg kapcsan

14:30 — 15:00: Pal Endre: Vékony rost neuropathia klinikai vizsgdlata

15:00 — 15:30: Molnar Sandor: A Fabry-Anderson kér neuroldgiai, neurogenetikai
vonatkozasai

15:30 — 16:00: Molnar Mdria Judit: A microRNS-ek szerepe a neuromuscularis
megbetegedésekben

16:00 — 16:30: KAVESZUNET

16:30 - 17:30: Esetborze
Uléselnok: Zadori Dénes
16:30 — 16:40: Balicza Péter: Rejtett 6rokség a tonuszavarok hatterében

16:40 — 16:50: Dobner Sarolta, Benke Péter, Szabd Eszter, Sik Maté, Benkd Klara,
Patrick Willems, Liptai Zoltan: Mire jé a hasmenés?

16:50 — 17:00: Salamon Andras, Zadori Dénes, Horvath Emese, Vécsei Lasz|0,
Klivényi Péter: Ritka betegség, hatékony kezelés

17:00 — 17:10: Zeke Helga: Talanyos steppelés
17:10 — 17:20: Boczan Judit: Forré helyzet
Etikai dilemma

17:20 — 17:35: Molnar Viktor: Az agyu és a verebek: Uj etikai kihivasok az NGS alapu
klinikai diagnosztika sordn



17:40 — 18:10: KOZGYULES

19:00: VACSORA

2019. december 7.

Tovabbképz6 szeminariumok
Uléselndk: Molnar Maria Judit

8:30 — 9:00: Dr. Garzuly Ferenc: A kutatas etikai hatarai és a ndci birodalom
orvostudosai

9:00 — 9:30: Grosz Zoltan: A dystrophia myotonica Uj arca: a diagnosztika és
menedzsment aktualis kérdései

9:30 — 10:00: Zadori Dénes: Neurokognitiv zavarok

10:00 — 10:30: Aranyi Zsuzsa: Herediter transthyretin amyloid polyneuropathia

10:30 — 11:00: KAVESZUNET

11:00 - 11:30: Kerekasztal beszélgetés: Ritka betegségek, ritka terapiak — 2019
Moderator: Boczan Judit

Résztvevdk: Széll Mdarta, Molnar Méria Judit, Karcagi Veronika, Herczegfalvi Agnes

Szabad el6adasok
Moderator: Karcagi Veronika

11:30 — 11:50: Karcagi Veronika: Ujdonsagok a Myotonica Dystrophia 1. es 2. tipus
patomechanzmusaban



11:50 — 12:10: Tompa Mdrton, Kdlman Bernadette: A Wnt Utvonal aktivitasa
glioblastomaban

12:10-12:30: Kraboth Zoltan és Kalman Bernadette: A glioblastoma epigenomikai
jellemzése

12:30 — 12:50: Szalardy Levente: A cerebralis amyloid angiopathia genetikai hattere - hol
tartunk most?

12:50 — 13:10: G4l Anikd: A mitochondrialis dinamika szerepe a neurodegenerativ
betegségek pathomechanismusaban

13:10 — 13:30: Nagy Zsoéfia Fléra: Amiotrofias laterdlszklerézisban szenvedd magyar
betegek atfogd genetikai vizsgalata

13:30 — 13:40: TESZTIRAS, ZARSZO

13:40 EBED



George Karpati dijazottak:

2013 Mechler Ferenc (Debrecen)

2015 Garzuly Ferenc (Szombathely)

2017 Gosztonyi Gyorgy (Berlin)

2019 Molnar Maria Judit (Budapest)



