Tudomanyos program

Magyar Humangenetikai és Genomikai Tarsasag XII. Kongresszus

Szeptember 6., csiitortok

Helyszin: Debreceni Egyetem, Féépiilet, Aula, Debrecen, Egyetem tér 1.
Regisztracio: 14.00-t61

Megnyitoé
Id6pont: 16.00 - 18.00

Koszontok:

Matyus Laszl6, Debreceni Egyetem, Altalanos Orvostudomanyi Kar, dékan
Berényi Ervin, Debreceni Egyetem, Klinikai Kézpont, elndk

Sz¢1l Marta, MHGT elnok

Balogh Istvan, a Kongresszus Elnoke

Tudomanyos referatumok:

Margarida Amaral (University of Lisboa, Faculty of Sciences, BiolSI-Biosystems & Integrative Sciences Institute, Lisboa,
Portugal): Novel Personalized Approaches to Treat Cystic Fibrosis

Eli Sprecher (Department of Dermatology, Tel Aviv Sourasky Medical Center, Tel Aviv, Israel): Peeling off the complexities
of peeling skin syndromes

Oléh Eva (Debreceni Egyetem, Altalanos Orvostudomanyi Kar, Gyermekgyogyaszati Intézet): Vissza a fenotipushoz -
Genotipus-fenotipus dsszefliggések genetikai betegségekben

Muszbek Laszl6 (Debreceni Egyetem, Altalanos Orvostudomanyi Kar, Laboratoriumi Medicina Intézet, Klinikai
Laboratériumi Kutaté Tanszék): Oroklott haemosztazis rendellenességek komplex jellemzése

Szeptember 7., péntek

Helyszin: Debreceni Egyetem, Klinikai Kézpont, In Vitro Diagnosztikai Toémb, Debrecen, Nagyerdei krt. 98.
Tomegkozlekedéssel megkozelithetd, az 1-es villamos Klinika allomasatol 3 perces sétara talalhato.

Regisztracié: 07.30-t61 folyamatosan

8.00-10.00

Kohorsz vizsgalatok monogénes betegségekben
Elnok: Timar Laszlo, Balogh Istvan

Helyszin: Nagyel6ado

8.00-8.10
Az antitrombin deficiencia molekularis genetikai vizsgalata; egy alapité mutacio koranak és eredetének meghatarozasa
Gindele Réka, Roberto Colombo, Szabd Zsuzsanna, Speker Marianna, Fiatal Szilvia, Bereczky Zsuzsanna

8.10-8.20

Patogén kimotripszinogén C (CTRC) mutaciok klinikai jelentdsége gyermekkori kezdetii pancreatitisben (adatelemzés az
APPLE” vizsgalatbol)

Bokor Barbara Anna, Sandor Maté, Németh Balazs Csaba, Parniczky Andrea, Toth Anna Zso6fia, Mosztbacher Dora, Lasztity
Natalia, Demcsak Alexandra, Szentesi Andrea, Pienar Corina, Tokodi Istvan, Vass Ibolya, Kadenczki Orsolya, Czelecz Judit,
Andorka Csilla, Veres Gabor, Guthy I1diko, Tomsits Erika, Gardos Laszlo, Ila Veronika, Voros Krisztina, Horvath Emese,
Hegyi Péter

8.20-8.30

Kardiovaszkularis vonatkozasu genotipus-fenotipus sszefiiggések vizsgalata Marfan-szindromas betegek esetében

Bors Andras, Stengl Roland, Agg Bence Karoly, Benke Kalman, Kovy Petra, Pélos Miklés, Daradics Noémi, Balogh Istvan,
Matyas Gabor, Szabolcs Zoltan, Andrikovics Hajnalka

8.30-8.40
Marfan szindroma: modszertan és epidemiologia
Madar Laszl6, Koczok Katalin, Szakszon Katalin, Pfiegler Gyorgy, Fekete Gyorgy, Balogh Istvan

8.40-9.00 Szponzoralt el6adas, GeneTiCA Kft.
Breakthrough technologies shaping future genetics
Anna Kiill6i



9.00-9.10
HNF 1B heterozigéta delécio meghatarozasa QMPSF modszerrel és mikoszatellita markerekkel
Javorszky Eszter, Antal Violetta, Tory Kalman

9.10-9.20
Gyakran eldfordulo koroki mutaciok akut intermittald porfiridban szenved6 magyar betegeknél
Kréhling Tiinde, Bors Andras, Varga Livia, Kévy Petra, Meggyesi Nora, Pusztai Agnes, Bor Marta, Andrikovics Hajnalka

9.20-9.30
Nemszindromas hallasvesztés genetikai vizsgalata a magyar betegpopulacioban
Torok Dora, Farkas Katalin, Nagy Nikoletta, Nagy Attila, Sz¢éll Marta, Kiss Jozsef Géza

9.30-9.40
Hypogonadotrop hypogonadizmus hatterében allo génpanel vizsgéalata (ijgeneracios szekvenalas segitségével
Butz Henriett, Liko Istvan, Nyir§ Gabor, Patocs Attila

9.40-9.50

A hereditaer haemorrhagias teleangiectasia molekularis genetikai vizsgalata Magyarorszagon; egy alapitd mutaciod
azonositasa

Gindele Réka, Major Tamas, Szabd Zsuzsanna, Bereczky Zsuzsanna

9.50-9.55 Rovid eldadas
Gliikokinaz génmutaciok patogenitasanak vizsgalata
Gerzsenyi Timea, Gaal Zsolt, Kantor Irén, Dzsudzsak Erika, Balogh Istvan

9.55-10.00 Rovid el6adas
Uj akatalazémia mutaciok azonositdsa magyarorszagi betegcsoportokban
Nagy Teréz, Paszti Erika, Kaplar Miklds, Bhattoa Harjit Pal, Goth Laszlo

8.00-10.00
Parhuzamos szekcio

JARC (Joint Action on Rare Cancers) roundtable.
Moderator: Melegh Béla
Helyszin: Szeminariumi terem

10.00-10.20
Kavésziinet

10.20-11.45

Neurogenetika

Elndk: Molnar Maria Judit, Hadzsiev Kinga
Helyszin: Nagyel6ado

10.20-10.35 Nyito el6adas
Quo vadis klinikai genetika - A genetika valtozo szerepe a betegellatasban
Molnar Méria Judit

10.35-10.45

PSEN2 (preselinin 2) variansok azonositasa kiilénbz6 neurodegenerativ betegségekben

Csaban Dora, Bencsik Renata, Grosz Zoltan, Zadori Dénes, 111és Anett, Gal Anikd, Klivényi Péter, Kovacs Tibor, Molnar
Maria Judit

10.45-10.55

A genetikai diagnosztika és tanacsadas kihivasai korai kezdet(i Parkinson-kérban

[11és Anett, Grosz Zoltan, Balicza Péter, Csaban Dora, Gézsi Andras, Molnar Viktor, Gal Anikd, Klivényi Péter, Molnar
Maria Judit

10.55-11.15 Szponzoralt eléadas, Biomedica Hungaria Kft.
AmplideX(r) Technology: Portfolio Expansion to New High Complexity Targets Associated with Neurological Diseases
Efterpi Papouli, PhD, Field Product Manager, Asuragen

11.15-11.25
Az epilepszias encephalopathia genotipusbeli és fenotipusbeli heterogenitisanak bemutatésa két esetiink kapesan
Pintér Adrienn Lilla, Till Agnes, Melegh Béla, Hadzsiev Kinga



11.25-11.35

Magyar ALS betegekben azonositott angiogenin mutaciok szamitogépes és funkcionalis jellemzése

Tripolszki Kornélia, Danis Judit, Padhi Aditya, Bozo Renata, Nagy F. Zso6fia, Engelhardt 1. Jozsef, Klivényi Péter, Gomes
James, Nagy Dora, Sz¢ll Marta

11.35-11.40 Rovid eldadas

Uj, destabilizalé misszensz mutacio a dystrophin génben

Koczok Katalin, Merd Gabriella, P. Szabo Gabriella, Madar Laszl6, Gombos Eva, Ajzner Eva, Motyan Janos Andras,
Hortobagyi Tibor, Balogh Istvan

11.40-11.45 Rovid elbadas
A galanin gén (GAL) szerepe az epilepszidban
Arvai Kristof, Kocsis-Deak Barbara, Klujber Valéria, Balla Bernadett, Tobias Balint, Kdsa Janos, Lakatos Péter

10.00-11.50
Parhuzamos szekcié

GINOP megbeszélés.
Moderator: Széll Marta
Helyszin: Szemindriumi terem

11.50-12.55

Funkcionalis analizis

Elnok: Tory Kalman, Nagy Balint
Helyszin: Nagyeléado

11.50-12.00
Fenotipikus variabilitas vizsgalata genetikailag azonos és triobdl szarmazé human limfoblasztoid sejtvonalakon
Ozgyin Lilla, Hevessy Zsuzsanna, Balint Balint Laszlo

12.00-12.10
DNM2 mutacidk hatasa a mitokondrialis dinamikara
Gal Aniko, Shamim Naghdi, David Weaver, Gézsi Andras, Molnar Maria Judit, Hajnoczky Gyorgy

12.10-12.20
A CARDI14 génvariansok vizsgalata pityriasis rubra pilarisban
Goblos Aniko, Danis Judit, Farkas Katalin, Gal Brigitta, Nagy Nikoletta, Bata-Csorgd Zsuzsanna, Sz¢ll Marta

12.20-12.30

A TMEM260 biallélikus mutacioi policisztas vesebetegséget, cerebralis atrophiat és szivfejlodési rendellenességet okoznak
Keszthelyi Téalia Magdolna, Varga Maté, Ralbovszki Dorottya, Ablonczy Laszlo, Bole Christine, Corinne Antignac, Tory
Kalman

12.30-12.40
Inkompletten penetrans mutaciok azonositasa autoszomalis recessziv betegségekben
Mikoé Agnes, Kaposi Ambrus, Schnabel Karolina, Seidl Daniel, Tory Kalman

12.40-12.50

Németh Balazs Csaba, Sziics Akos, Hegyi Péter, Sahin-To6th Miklos

12.50-13.00
A c-MYC, KRT1, KRT10, KRT19, MMP9 és TP53 gének expressziojanak vizsgélata cholesteatomaban
Penyige Andras, Poliska Szilard, Palké Eniké

13.00-14.00
Ebédsziinet (Az ebéd fakultativ, a kdzelben szamos étterem és menza talalhato)

14.00-15.50

Klinikai genetika és citogenetika
Elnék: Ujfalusi Anko6, Horvath Emese
Helyszin: Nagyel6éado

14.00-14.15 Nyitoeldadas
Amikor el8bb a genotipust tudjuk
Szakszon Katalin, Olah Eva, Bessenyei Beata, Ujfalusi Anikd, Madar Laszl6, Orosz Orsolya, Balogh Istvan
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14.15-14.25
Az intersex genitaliakkal sziiletett gyermekt6l a gonad genesis folyamataban felfedezett 0j génekig
Bertalan Rita

14.25-14.35
A korszerti genetikai tanacsadas sokrétii arca
Horvath Emese

14.35-14.45

Klinikai exome vizsgalat vesebetegségben, csontdysplasiaban, neuromuscularis betegségben és egyéb szindromakban (esetek
bemutatasa)

Karteszi Judit, Tihanyi Mariann, Bereczki Csaba, Hartwig Mariann, Mar6ti Zoltan, Kalmar Tibor

14.45-14.55
Egy jol ismert betegség 1j megkdzelitésben: metilacids vizsgalat fragilis X szindromaban
Bessenyei Beata, Nagy Orsolya, Kissova Dajana, Szakszon Katalin, Nagy Doéra, Balogh Istvan

14.55-15.05

Kompetitiv és SNP alapu array-CGH platformok alkalmazhatésaga

¢és helye a rutin diagnosztikaban

Pik6 Henriett, Karcagi Veronika,Haltrich Irén, Beke Artur, Fekete Gyorgy, Kovesdi Andrea, Lakatos Péter, Kosa Janos

15.05-15.15
Az Xq28 régi6 kopiaszam valtozasainak klinikai jelentdsége
Pinti Eva, Lengyel Anna, Piké Henriett, Karcagi Veronika, Kiss Eszter, Toth Zsuzsa, Fekete Gyorgy, Haltrich Irén

15.15-15.25
Kopiaszam eltérések vizsgalata velesziiletett szivfejlodési rendellenességekben
Nagy Orsolya, Szakszon Katalin, Biré Orsolya Brigitta, Nagy Balint, Balogh Istvan, Ujfalusi Aniko

15.25-15.35

A genetikai diagnodzis utvesztoi

Haltrich Irén, David Dezs6, Ligia Almeida, Carlos Aratj, Barbara Marques, Maristella Maggi, Giovanna Valentini, T6th
Zsuzsa, Kiss Eszter, Fekete Gyorgy

15.35-15.45

Angelman szindromas betegek klinikai, citogenetikai ¢s molekularis genetikai vizsgalatai

Szab6 Timea Margit, Ujfalusi Aniko, Bessenyei Beata, Olah Eva, P. Szab6 Gabriella, Balint Balint Laszl6, Poliska Szilard,
Hadzsiev Kinga, Czako Marta, Veres Gabor, Szakszon Katalin

15.45-15.50. Rovid eléadas
9p triszOmia )
Lengyel Anna, Pinti Eva, Tory Kalman, Kosik Anna, Kiss Eszter, Toth Zsuzsa, Fekete Gyorgy, Haltrich Irén

15.50-16.05
Kavésziinet

16.05-16.50

Nagy populicidt érint6 vizsgilatok
Elndk: Melegh Béla, Beke Artur
Helyszin: Nagyel6ado

16.05-16.20. Nyitoel6adas
Genomikus populaciégenetika
Melegh Béla

16.20-16.30

A PITX2 és a NEURLI génnel asszocialt két egynukleotidos polimorfizmus genotipusanak vizsgalata pitvarfibrillacios
betegekben

Szirak Krisztina, Soltész Beata, Hajas Orsolya, Urbancsek Réka, Nagy-Balo Edina, Penyige Andras, Csanadi Zoltan, Nagy
Balint

16.30-16.40
TEK génvariaciok vizsgalata allergias konjunktivitiszben és asztmaban
Gal Zsofia, Sandorné Vangor Monika, Szalai Csaba



16.40-16.45. Rovid eldadas
Genetikai vizsgalatok psoriasisban ) )
Sawhney Irina, Penyige Andras, Janka Eszter Anna, Halo Zita, Fiatal Szilvia, Adany R6za, Remenyik Eva

16.45-16.50. Rovid eladas
A Kaukazus roma genetikai 6rokségre valo hatasanak feltarasa teljesgenom adatokon alapulo vizsgalatokkal
Banfai Zsolt, Adam Valerian, Biiki Gergely, Czaké Marta, Melegh Béla

17.00-19.00
MHGT kézgyiilés
Helyszin: Nagyel6ado

20.00-

Bankett vacsora
Helyszin: Debreceni Egyetem, Féépiilet, Diszudvar.

Szeptember 8., szombat

Helyszin: Debreceni Egyetem, Klinikai K6zpont, In Vitro Diagnosztikai Témb, Debrecen, Nagyerdei krt. 98.
Regisztracio: 07.30-t61 folyamatosan

8.00-9.45

Monogénes esetismertetések
Elndk: Oléh Eva, Szakszon Katalin
Helyszin: Nagyeléado

8.00-8.10
Usher szindroma: Kétoldali idegi eredetil hallasvesztes, retinitis pigmentosa
Diih Adrienn, Zima Judith, Ripszdm Réka, Pintér Adrienn Lilla, Till Agnes, Hadzsiev Kinga, Melegh Béla

8.10-8.20
Két leanygyermek esetében el6forduld Netherton szindroma klinikai és genetikai vizsgalata
Farkas Katalin, Torok Déra, Dalmady Szandra, Horvath Emese, Nagy Nikoletta, Csoma Zsanett, Sz¢&ll Marta

8.20-8.40 Szponzoralt eldadas, Pentagen
Professzionalis tesztjeink molekularis diagnosztikara dedikalva, NGS tesztek
Sipos Péter

8.40-8.50

NGS alapu genetikai vizsgalatok jelentésége hirtelen szivhalalt okozd kardiomiopatiakban és malignus aritmidkban

Kosa Janos, Uzonyi Gabor, Horvath Viktor, Tobias Balint, Kocsis-Deak Barbara, Arvai Kristof, Balla Bernadett, Kovesdi
Andrea, Takacs Istvan, Kornyei Laszl0, Lakatos Péter

8.50-9.00

Kongenitalis klorveszté hasmenésben szenvedd fiigyermek genetikai vizsgalata

Torok Doéra, Farkas Katalin, David Eva, Nagy Nikoletta, Horvath Emese, Kiss Zsuzsanna, Oroszlan Gyorgy, Balogh Marta,
Sz¢ll Marta

9.00-9.10
Két cleidocranialis dysplasids csaladunk esete
Ripszam Réka, Hadzsiev Kinga, Zima Judith, Till Agnes, Fekete Anett, Melegh Béla

9.10-9.20
Egy extrém ritka betegség: korai dregedés szindréma neonatalis tipusa
Zeke Helga Gyongyi, Molnar Maria Judit

9.20-9.30

Genotipus-fenotipus variabilitas pontocerebellaris hypoplazidban

két esetiink kapcsan

Zima Judith, Hadzsiev Kinga, Till Agnes, Ripszam Réka, Melegh Béla

9.30-9.40
FOXP3 gén splice mutacidja IPEX szindromaban
Toth Beata, Tihanyi Mariann, Karteszi Judit, Balogh Istvan



9.40-9.45 Rovid eldadas

Pfeiffer-szindromat okozo6 (j FGFR2 mutaci6 azonositasa 0ij-generacios szekvenalason alapuld génpanel vizsgélat
alkalmazasaval

Kocsis-Dedk Barbara, Arvai Kristof, Klujber Valéria, Balla Bernadett , Tobias Balint , Kosa Janos, Lakatos Péter

9.50-11.20

Prenatalis genetika

Elndk: Torok Olga, Nagy Sandor
Helyszin: Nagyel6ado

9.50-10.05 Nyitoeldadas
NIPT statusz 2018
Torok Olga

10.05-10.15

Transzlokacio kovetkeztében kialakult Wolf-Hirchhorn szindroma bemutatasa

Kékesi Anna, Tanko6 Lenke, Kurcsics Judit, Matyas Szabolcs, Kovacs Péter, Timar Laszlo, Tory Vera, Altmann Anna,
Karcagi Veronika

10.15-10.25

NIFTY® — a legtobb elemszammal validalt non-invaziv prenatalis teszt — elsd 6000 magyarorszagi esetének értékelése
Baranyné Krisan Agnes Olga, Batorfi Jozsef, Hajdu Krisztina, Kékesi Anna, Kurcsics Judit, Reichert Anna, Régi Marianna,
Vizsy Nora

10.25-10.45 Szponzoralt eléadés, Veracity, DeltaGene Molekularis Diagnosztikai Laboratérium
Ujgeneracios nem invaziv prenatalis vizsgalati modszerek kromoszoma és génszintli eltérések kimutatasara
Sz¢ll Marta

10.45-10.55
Az anyai sejt kontaminaci6 interferal6 hatasa invaziv prenatalis molekularis genetikai tesztelés soran
Koczok Katalin, Gombos Eva, Madar Laszl6, Toérok Olga, Balogh Istvan

10.55-11.05

Az anyai microcimerismus

Klujber Valéria, Tobias Balint, Széke Sarolta, Balla Bernadett, Kdvesdi Andrea, Arvai Kristof, Kocsi-Deak Barbara, Lakatos
Péter, Kosa Janos

11.05-11.15

A Panorama® az egyetlen, SNP szekvenalason alapulé NIPT - magyarorszagi eredmények bemutatasa

Tobias Balint, Készné Fodor Lili, Széke Sarolta, Balla Bernadett, Klujber Valéria, Kévesdi Andrea, Arvai Kristof, Kocsi-
Deak Barbara, Lakatos Péter, Kosa Janos

11.15-11.20 Rovid elbadas
Kettds transzlokaciot hordozé gravida terhessége
Buczkd Zsuzsanna, Ujfalusi Aniko, Zsupan I1diko, Toth Aniko, Szabolcsiné Burai [1dikd, Orosz Gergd, Tordk Olga

11.20-11.40
Kavésziinet

11.40-12.40

RNS patogenetika
Elnok: Széll Marta, Balint Balint Laszlo

Helyszin: Nagyel6ado

11.40-11.55 Nyito el6adas
Hosszu nem-kddoldo RNS-ek: szerepiik a human evolucioban és betegségek pathogenezisében
Sz¢éll Marta

11.55-12.05
A kozponti idegrendszeri érintettség kezelésének és monitorozasanak uj iranyai gyermekkori akut limfoid leukémiaban
Egyed Balint, C. Sagi Judit, Kutszegi Nora, Rzeipel Andrea, Kovacs Gabor, Erdélyi Daniel, Szalai Csaba, F. Semsei Agnes

12.05-12.15

Cirkulalé mikroRNS-ek mint potencialis biomarkerek gyermekkori akut limfoblasztos leukémiaban

Rzepiel Andrea, Kutszegi Nora, Csanyiné Sagi Judit, Egyed Balint, Wappler Abigél, Sandorné Vangor Moénika, Erdélyi
Déniel



12.15-12.25

mMiRNS-expresszi vizsgalata blastemas Wilms-tumorban

Buglyo Gergely, Magyar Zsofia, Romicsné Gorbe Eva, Banusz Rita, Csoka Monika, Micsik Tamés, Berki Zsanett, Varga
Péter, Sapi Zoltan, Nagy Balint

12.25-12.35
A miR200a, miR200b ¢s miR200c biomarkerként val6 alkalmazasanak lehetdsége a petefeszekrak diagnosztikdjaban
Szilagyi-Bonizs Melinda, Marton Eva, Lukécs Janos, Soltész Beata, Janka Eszter, Penyige Andras, Poka Robert, Nagy Balint

12.35-12.40 Rovid eladas

A miR141 és miR429 petefészekrak diagnosztikajaban valo alkalmazhatosaganak vizsgélata

Marton Eva, Lukécs Janos, Szabé Réka, Soltész Beata, Janka Eszter, Penyige Andrés, Poka Rébert, Nagy Bélint Balint,
Szilagyi-Bonizs Melinda

12.45-13.55

Tumor genetika

Elnok: Méhes Gabor, Andrikovics Hajnalka
Helyszin: Nagyel6ado

12.45-12.55

Az orokletes eml6- és petefészekrak hatterében allo BRCA1 és BRCA2 génmutaciok eloszlasa - hazai, EMQN mindsitett
eredmények alapjan

Balla Bernadett, Arvai Krist6f, Kocsis-Deak Barbara, Tobias Balint, Klujber Valéria, Kévesdi Andrea, Kosa Janos, Lakatos
Péter

12.55-13.15 Szponzoralt el6adas, Kromat Kft.

Szomatikus BRCA mutaciok vizsgalata uj generacios szekvenalassal high grade serosus ovarium tumorok formalin fixalt,
paraffinba dgyazott mintaibol

Csernédk Erzsébet, Vereczkey Ildik6, Toth Erika

13.15-13.25
Mitokondrialis DNS kopiaszamanak detektalasa petefészekrakos betegek vérplazmajaban
Kesert Judit, Soltész Beata, Lukacs Janos, Poka Robert, Nagy Balint

13.25-13.35

A HLA-DRB1*07:01-HLA-DQA1*02:01-HLA-DQB1*02:02 haplotipus dsszefiiggese az aszparagindz hiperszenzitivitdssal
Kutszegi Nora, Xiaoqing Yang, Gézsi Andras, Schermann Géza, Erdélyi Daniel, Semsei Agnes, Gabor Krisztina Mita, Sagi
Judit, Kovacs Gabor, Falus Andréas, Hongyun Zhang, Szalai Csaba

13.35-13.45

NGS alapu diagnosztikai modszer a differencialt pajzsmirigy rakos elvéltozasok kimutatdsara

Lakatos Péter, Tobias Balint, Kocsis-Deak Barbara, Arvai Kristof, Balla Bernadett, Horanyi Janos, Jaray Balazs, Székely
Eszter, Székely Tamas, Kovesdi Andrea, Takacs Istvan, Kosa Janos

13.45-13.55

Ujgenerécios szekvenalas alkalmazasa mitokondrialis genom vizsgalatahoz hypophysis adenomakban

Németh Kinga, Darvasi Otto, Liko Istvan, Sziics Nikolette, Czirjak Sandor, Reiniger Lilla, Szabo Borbala, Kurucz Petra
Anna, Krokker Lilla, Igaz Péter, Patocs Attila, Butz Henriett

14.00-14.20
Tesztiras

14.20
A Konferencia zarasa



