
Péntek, 2021. December 3.   

Időpont (magyar idő) Előadó és Előadás témája 

 

16.00-16.50 Dr. Jan Nolta - California Egyetem Őssejt Porgramjának Igazgatója  

Az egyetemen kutatott őssejtes, génterápiás  és gén módosító módszerek lehetséges haszna 

idegrendszeri rendellenésségek esetében, mint az Angelman szindróma 

   

16.55.17.55 Dr. Allyson Berent - FAST tudományos igazgató, AS anyuka  

A FAST bemutatása, és a jelenleg kutatás alatt álló gén- és egyéb terápiák átfogó ismertetése  

Angelman szindrómára 

   

18.00-18.15    SZÜNET  

18.15-18.55 Dr, Kyle Fink, Dr. David Segal, és Dr. Jill Silverman - California Egyetem  

Bemutatják,  hogyan hoztak létre klinikai kutatásokat megelőző infrastruktúrát, ami segíti az új 

terápia-jelöltek tesztelését 

   

19.00-19.20 Dr. Yong-Hui Jiang - Genetikus és Gyermekgyógyász professzor, Yale Egyetem 

Beszámol az általa létrehoztt Angelman szindrómás őssejtes biobankról és egy nagy-töréses AS egér 

modellről 

   

19.25-19.45 Dr. Albert Keung - Kémiai és Biomolekuláris Tanszék, North Carolina Egyetem  

Az AS különböző genotípusaival folytatott kutatásairól számol be, melyek segíthetnek modellezni, 

hogy a különböző genotípusok hogyan reagálhatnak a különböző kezelésekre 

 

19.50-20.35    SZÜNET  

20.35 - 20.50 Dr. Ryan Butler - Kémiai és Biomolekuláris Tanszék, Texas Egyetem  

Az "shRNA" módszert, mint lehetőséget mutatja be az apai gén beindítására 

   

20.55-21.05 Dr. Jessica Duis - genetikus és gyermekgyógyász, Coloradó Gyermekklinika  

A 24-7 éjjel-nappal elérhetó AS sürgősségi segélyvonalat mutatja be 

   

 



21.10 - 21.35 Dr. Scott Dindot - Segédprofesszor, Texas Egyetem és Molekuláris Genetikai 

Igazgató, Ultragenyx   

Beszámol egy "nagyemlős"  AS sertésmodellről, melyet azért fejlesztettek ki, hogy jobban megértsék 

a génterápiák emberre gyakorolt hatását 

   

21.40 - 22.20 Dr, Jim Wilson - Professzor,  Génterápiás Program  és "Ritka Betegségek" 

Közpotjának igazgatója, Pennsylvánia Egyetem  

Három különbözó génterápiás eljárást mutat be, melyen jelenleg dolgoznak csapatával: AAV 

vivővírusos génpótlás, AAV vírussal microRNA módszer és génállomány módosítás 

 

22.25-22.40     SZÜNET  

22.40 - 23.25 Dr. Joseph Anderson, Segédprofesszor, California Egyetem, Őssejt Program UC Davis 

Egyetem, és Dr. Mehrdad Abedi Professzor Hematológiai és Onkológiai Professzor, UC Davis Egyetem 

Kettejük őssejtes génterápiás módszere mind újszülött mind felnőtt AS egérmodellben eredményes 

volt. Erről fognak beszámolni. 

   

23.30-00-30 Összes előadó részvételével Panel beszélgetés 

   

Szombat, 2021. December 4.   

Időpont (magyar idő) Előadó és Előadás témája 

 

15.30-16.10 Dr. David Segal - Calfornia Egyetem  

Ígéretes molekuláris terápiák Angelman szindrómára 

 

16.15-16.30 Professzor Laurent Servais - Oxford Egyetem, Anglia  

Az Angliai Natural History Study "NHS" (Megfigyelési Tanulmány) eddigi eredményeiről számol be. 

Mi is tőle kérjük az NHS protokollt, hogy Magyarországon is beindulhasson a tanulmány! 

 

16.35-16.55 Dr. Emil Kakkis, vezérigazgazó, Ultragenyx  

A ritka betegségek terápiáinak fejlesztési kihívásairól tart előadást. 

 

17.00-17.20 Dr. Brenda Vincenzi, Angelman Szindróma Program igazgató - ROCHE  

Beszámoló a jelenleg folyó ASO eljárású klinikai kísérlet eredményeiről (eddig 32 gyermek vesz 

részt): TANGELO, és a saját Megfigyelési Tanulmányukról: "FREESIAS" 



17.25-17.45 Dr. Scott Stromatt - tudományos főigazgató GeneTx Dr. Elizabeth Berry-Kravis 

neurológia professzora és gyermekgyógyász,  - Rush Gyermekkórház, Chicago  

Beszámoló a jelenleg folyó ASO eljárású klinikai kísérlet eredményeiről: "GTX-102 " 

 

17.50-18.10 Dr. Becky Crean - Klinikai Fejlesztési Program igazgató, IONIS  

Beszámol az IONIS Angelman programjáról. Előzőleg azt nyilatkozták, hogy még 2021-ben indul 

ASO eljárással klinikai vizsgálatuk, 2-50 éves korú AS páciensekkel. 

 

18.15-18.30     SZÜNET  

18.30-18.40 Dr. Kyle Fraser - Angelman Program vezetője, Biogen  

Az Angelman szindrómások körében folytatott Gerincvelő Folyadék Tanulmány-ról számol be 

 

18.45-19.05 Dr. Larry Glass - tudományos főigazgató, Neuren és        Dr. Nancy Jones - 

elnökhelyettes, klinikai kutatási program, Neuren  

Beszámoló az "NNZ-259" nevű szájon át bevehető szerről, melyet Angelman szindrómára (is) 

fejlesztettek ki, és a kapcsolódó klinikai vizsgálati eredményekről 

 

19.10-19.30 Emily Mcginnis - páciens-felelős, TAYSHA és Dr. Suyash Prasad - tudományos 

főmunkatárs, TAYSHA  

Beszámoló új génterápiás eljárásról, melyet Angelman szindrómára fejlesztenek ki. 

 

19.30-20.30 Összes résztvevővel PTC Pharma képviselőjével kiegészülve  

Panel beszélgetés - várják a hallhatóság kérdéseit! 

 

20.30- Elérhetők igény esetén: Amy Bereiter, AAK  használat fejlesztés – nem kezdő szint 

  

Elérhetők igény esetén: Hilda Tourians és Yuji Oka, Jóga Angelman szindrómásoknak (is) 

 

Elérhetők igény esetén: Meagan Cross, FAST Australia, A "Global Angelman Registery" 

(Nemzetközi Angelman Regiszter) fontossága 


