MOTOLSKY DEN DETSKE NEUROLOGIE 2023

HLAVNI TEMA: ZMENA PERSPEKTIVY U DETi S NEUROGENETICKYMI ONEMOCNENIMI

Termin setkani: 25.10. 2023, 13-18 hod.
Misto: Velka poslucharna, 2. LF UK a FN Motol (budova feditelstvi/dékanatu, pfizemi)

13.00-14.00 Neformalni zahajeni, raut, setkani s prednasejicimi a zaméstnanci kliniky

BLOK 1 (14.00-15.30):
Soucasnost a budoucnost lécby fatalnich neurogenetickych onemocnéni

SOUCASNOST: SPINALNI MUSKULARNI ATROFIE

JANA HABERLOVA — Dosavadni zkuSenost s programem novorozeneckého screeningu a presympromatické
lécby spinalni muskularni atrofie (SMA)

MARKETA JILKOVA, MICHAL GLOSER — Kazuistiky nasich pacientl s diagnézou SMA

BUDOUCNOST: HEREDITARNI ATAXIE

ALENA ZUMROVA - Jak to celé zacalo
LUCIE STOVICKOVA - Friedreichova ataxie: 1é¢ba na obzoru!

JAROSLAVA PAULASOVA SCHWABOVA - Hereditarni spastické paraparézy: diagndza a co dal?
Souhrnna diskuze ( MARTIN KUDR)

Prestavka s obcerstvenim (15.30-16.15)

BLOK 2 (16.15- 18.00):
Precizni neurogeneticka diagnostika jako cesta k personalizované mediciné

NEUROGENETICKA LABORATOR KDN: CO NABIZIME VASIM PACIENTUM

DANA SAFKA BROZKOVA - PFistup k diagnostice komplexnich neurogenetickych onemocnéni u déti
ANNA UHROVA MESZAROSOVA - Vyznam genetického testovani u zdanlivé jasnych neurologickych diagndz
JANA KREJCIKOVA - Atypické nélezy pri genetické diagnostice

MICHAELA LIFKOVA - Soubor pacientl s variantami v genu KCNQz2 - |ze urdit typ epilepsie dle varianty?

KAZUISTICKY BLOK: MYSTERIOZNI PRIPADY S ROZUZLENIM

PETRA LASSUTHOVA, KATALIN STERBOVA, MARTIN KUDR, BARBORA LAUEROVA

Souhrnna diskuze a ukonceni akce (PAVEL KRSEK)



