Péntek, 2021. December 3.

Id6pont (magyar id6) El6ado és El6adas témaja

16.00-16.50 Dr. Jan Nolta - California Egyetem Ossejt Porgramjanak Igazgatdja

Az egyetemen kutatott ssejtes, génterdpids és gén mddosité mddszerek lehetséges haszna
idegrendszeri rendellenésségek esetében, mint az Angelman szindréma

16.55.17.55 Dr. Allyson Berent - FAST tudomanyos igazgatd, AS anyuka

A FAST bemutatadsa, és a jelenleg kutatas alatt allé gén- és egyéb terapiak atfogd ismertetése
Angelman szindromara

18.00-18.15 SZUNET
18.15-18.55 Dr, Kyle Fink, Dr. David Segal, és Dr. Jill Silverman - California Egyetem

Bemutatjdk, hogyan hoztak létre klinikai kutatasokat megel6z6 infrastruktirat, ami segiti az Uj
terapia-jeloltek tesztelését

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

Beszamol az altala létrehoztt Angelman szindromas Gssejtes biobankrdl és egy nagy-toréses AS egér
modellrdl

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

Az AS kilénb6z6 genotipusaival folytatott kutatasairdl szamol be, melyek segithetnek modellezni,
hogy a kiilonb6z6 genotipusok hogyan reagdlhatnak a kiilonb6z6 kezelésekre

19.50-20.35 SZUNET
20.35-20.50 Dr. Ryan Butler - Kémiai és Biomolekuldris Tanszék, Texas Egyetem

Az "shRNA" mddszert, mint lehet&séget mutatja be az apai gén beinditasara

20.55-21.05 Dr. Jessica Duis - genetikus és gyermekgydgyasz, Coloradd Gyermekklinika

A 24-7 éjjel-nappal elérhetd AS siirgdsségi segélyvonalat mutatja be



21.10-21.35 Dr. Scott Dindot - Segédprofesszor, Texas Egyetem és Molekularis Genetikai
Igazgatd, Ultragenyx

Beszamol egy "nagyeml6s" AS sertésmodellrél, melyet azért fejlesztettek ki, hogy jobban megértsék
a génterapiak emberre gyakorolt hatasat

21.40-22.20 Dr, Jim Wilson - Professzor, Génterdpias Program és "Ritka Betegségek"
K6zpotjanak igazgatdja, Pennsylvania Egyetem

Harom kiilonb6zé génterapias eljarast mutat be, melyen jelenleg dolgoznak csapatdval: AAV
vivévirusos génpotlds, AAV virussal microRNA médszer és génallomany médositas

22.25-22.40 SZUNET

22.40-23.25 Dr. Joseph Anderson, Segédprofesszor, California Egyetem, Ossejt Program UC Davis
Egyetem, és Dr. Mehrdad Abedi Professzor Hematolégiai és Onkoldgiai Professzor, UC Davis Egyetem

Kettejlik Gssejtes génterapias mddszere mind Ujsziilott mind feln6tt AS egérmodellben eredményes
volt. Errél fognak beszamolni.

23.30-00-30  Osszes el6ado részvételével Panel beszélgetés

Szombat, 2021. December 4.

Id6pont (magyar id6) El6add és ElGadas témaja

15.30-16.10 Dr. David Segal - Calfornia Egyetem

igéretes molekularis terapiak Angelman szindrémara

16.15-16.30  Professzor Laurent Servais - Oxford Egyetem, Anglia

Az Angliai Natural History Study "NHS" (Megfigyelési Tanulmany) eddigi eredményeirdl szamol be.
Mi is téle kérjiik az NHS protokollt, hogy Magyarorszagon is beindulhasson a tanulmany!

16.35-16.55 Dr. Emil Kakkis, vezérigazgazd, Ultragenyx

A ritka betegségek terdpidinak fejlesztési kihivasairdl tart el6adast.

17.00-17.20 Dr. Brenda Vincenzi, Angelman Szindréma Program igazgaté - ROCHE

Beszdamold a jelenleg folyé ASO eljarasu klinikai kisérlet eredményeirdl (eddig 32 gyermek vesz
részt): TANGELO, és a sajat Megfigyelési Tanulmanyukrol: "FREESIAS"



17.25-17.45  Dr. Scott Stromatt - tudomanyos féigazgaté GeneTx Dr. Elizabeth Berry-Kravis
neuroldgia professzora és gyermekgyogyasz, - Rush Gyermekkdrhaz, Chicago

Beszdmold a jelenleg folyé ASO eljarasu klinikai kisérlet eredményeirdl: "GTX-102 "

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

e

Beszdmol az IONIS Angelman programjardl. El6z6leg azt nyilatkoztak, hogy még 2021-ben indul
ASO eljarassal klinikai vizsgalatuk, 2-50 éves koru AS paciensekkel.

18.15-18.30 SZUNET
18.30-18.40 Dr. Kyle Fraser - Angelman Program vezetdje, Biogen

Az Angelman szindrémasok korében folytatott Gerincvel6 Folyadék Tanulmany-rél szamol be

18.45-19.05 Dr. Larry Glass - tudomdanyos féigazgatd, Neuren és Dr. Nancy Jones -
eln6khelyettes, klinikai kutatasi program, Neuren

Beszamold az "NNZ-259" nevii szajon at bevehet6 szerr6l, melyet Angelman szindroémara (is)
fejlesztettek ki, és a kapcsolodé klinikai vizsgalati eredményekrdl

19.10-19.30 Emily Mcginnis - paciens-felelGs, TAYSHA és Dr. Suyash Prasad - tudomanyos
fémunkatars, TAYSHA

Beszamold Uj génterdpias eljarasrél, melyet Angelman szindromara fejlesztenek ki.

19.30-20.30  Osszes résztvevével PTC Pharma képviselSjével kiegésziilve

Panel beszélgetés - varjak a hallhatdsag kérdéseit!

20.30- Elérhetdk igény esetén: Amy Bereiter, AAK haszndlat fejlesztés — nem kezdé szint

ElérhetGk igény esetén: Hilda Tourians és Yuji Oka, J6ga Angelman szindromasoknak (is)

ElérhetSk igény esetén: Meagan Cross, FAST Australia, A "Global Angelman Registery"
(Nemzetkozi Angelman Regiszter) fontossaga



