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PETI HRVATSKI KONGRES HUMANE GENETIKE
Bol na Bra~u, 20.-24. lipnja 2011.

Slika 1. Sudionici Okruglog stola o rijetkim bolestima, s lijeva na desno: prof. dr. 
sc. Jelena Roganovi}, prof. dr. sc. Ksenija Fumi}, prof. dr. sc. Ingeborg Bari{i}, 
prof. dr. sc. Sa{a Ostoji}, gospo|a Vlasta Zmazek, prof. dr. sc. Ivo Bari}

Slika 2. Sudionici Petog hrvatskog kongresa iz humane genetike

U Bolu na Bra~u, u razdoblju od 20.-
24. lipnja u sklopu ISABS (International 
Society for Applied Biological Sciences) 
konferencije odr`an je i Peti hrvatski kon-
gres humane genetike.

Unutar pet sekcija Petog hrvatskog 
kongresa iz humane genetike odr`ano je 
35 predavanja koja su obuhvatila teme iz 
gotovo svih njenih podru~ja.

Kongres je zapo~eo sekcijom Citoge-
netike i klini~ke genetike. Pozvana preda-
va~ica prof.  O r s e t t a  Z u f f a r d  i 
upoznala je sudionike s najnovijim spoz-
najama o komparativnoj genomskoj hi-
bridizaciji i njenim mogu}nostima u dija-
gnostici razli~itih slo`enih stanja poput 
mentalne retardacije i sindroma vi{estrukih 
kongenitalnih malformacija. Osim kom-
parativne genomske hibridizacije, u ovoj 
sekciji su prikazane i mogu}nosti metode 
vi{estrukog umna`anja vezanih sondi 
(MLPA – engl. Multiple Ligation Probe 
Amplification) u dijagnostici mentalne 
 retardacije te rezultati klasi~ne i moleku-
larne analize leukemija. Ostatak sekcije 
bio je posve}en dijagnostici kongenitalne 

adrenalne hiperplazije, autizma, ortoped-
skom lije~enju metaboli~kih bolesti ko-
stiju, farmakogenomici, dijagnosti~kim 
markerima u Fabryjevoj bolesti.

U sekciji Geneti~ka epidemiologija, 
populacijska genetika i antropologija 
prikazana su epidemiolo{ka istra`ivanja 
Downovog sindroma i nasljednog raka 
dojke u na{oj populaciji. U izlaganjima 
znanstvenica s Instituta za antropologiju 
prikazani su migracijski putovi Roma 
Baja{a kao i naj~e{}e nasljedne bolesti 
kojima je ova populacija podlo`na.

Sekcija Geneti~kog savjetovanja i pre-
natalne dijagnostike zapo~ela je izla-
ganjem pozvanog predava~a prof.  A l -
b e r t a  S c h i n z e l a.  On je u svom iz-
laganju opisao kongenitalne anomalije 
koje mogu nastati kao posljedica bliza-
na~ke trudno}e. U svojim izlaganjima 
znanstvenici s Medicinskog fakulteta u 
Rijeci upoznali su sudionike s rezultatima 
svojih istra`ivanja geneti~kih i epige-
neti~kih ~imbenika u patogenezi ponav-
ljanih spontanih poba~aja. Prikazana su i 
iskustva splitskih lije~nika u dijagnostici 

spontanih poba~aja i rezultati petogo-
di{njeg provo|enja amniocenteze. Sekcija 
je zavr{ila izlaganjima znanstvenika Me-
dicinskog fakulteta u Osijeku o odre-
|ivanju fetalnog RHD statusa i spola fetu-
sa iz fetalnih stanica prisutnih u maj~inoj 
krvi PCR-om egzona 5 i 7 RhD gena i 
nekodiraju}e regije gena SRY.

Jedna od sekcija Petog hrvatskog kon-
gresa i humane genetike bila je i Mole-
kularna i geneti~ka osnova bolesti u kojoj 
su prikazane dijagnostika i mogu}nosti 
lije~enja mitohondrijskih bolesti, ina~ice 
gena uklju~enih u patogenezu metabo-
li~kog sindroma, polimorfizmi vezani za 
pojavu juvenilne spondiloartropatije, 
multiple skleroze i shizofrenije te sr~anih 
grje{aka kod oboljelih od Downovog sin-
droma. Najve}i dio ove sekcije bio je 
posve}en razvoju pojedinih dijagnosti~-
kih metoda radi pobolj{anja dijagnostike 
Duchenneove mi{i}ne distrofije, Pom-
peove bolesti i neurodegenerativnih bole-
sti. Zanimljivo je bilo i izlaganje u kojem 
je prikazan mi{ji model nedostatka gan-
gliozidaze.
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Znanstveni program kongresa zavr{io 
je sekcijom koja je bila posve}ena Gene-
tici raka. U ovoj sekciji prikazana su 
istra`ivanja tumorskih biljega u kolorek-
talnom karcinomu, istra`ivanja mehani-
zama metastaziranja tumorskih stanica, 
polimorfizma gena u karcinomu plu}a i 
mutacija u neurinonima i promjena gena 
p53 uzrokovanih aristolohi~nom kiseli-
nom u tumorima urotrakta.

Kao nastavak dosada{njih aktivnosti 
posve}enih rijetkim bolestima, u sklopu 
kongresa odr`an je i okrugli stol pod nazi-
vom „Rijetke bolesti – postignu}e i novi 
izazovi“, koji je okupio vode}e hrvatske 
lije~nike koji se bave rijetkim bolestima, 
predstavnike udruge bolesnika oboljelih 

od rijetkih bolesti te ~itav niz stru~njaka 
razli~itih profila uklju~enih u dijagno-
stiku, lije~enje i skrb o oboljelima. U ra-
spravi za okruglim stolom sudjelovali su: 
prof. dr. sc.  I n g e b o r g  B a r i { i }, 
prof. dr. sc.  I v o  B a r i },  prof. dr. sc. 
K s e n i j a  F u m i },  prof. dr. sc.  S a { a 
O s t o j i },  prof. dr. sc.  J e l e n a  R o -
g a n o v i }  te gospo|a  V l a s t a  Z m a -
z e k.  U uvodnom izlaganju prof. dr. sc. 
I n g e b o r g  B a r i { i }  istaknula je va`-
nost dono{enja Nacionalnog programa za 
rijetke bolesti. Za okruglim stolom ra-
spravljalo se o pobolj{anju edukacije o 
rijetkim bolestima studenata medicine i 
drugih srodnih struka kroz uvo|enje ove 
teme na kolegijima na medicinskim i 

 drugim relevantnim fakultetima, te po-
ve}anju znanja {ire javnosti putem javnih 
medija. Nagla{ena je va`nost razmatranja 
pro{irenja novoro|ena~kog probira, po-
bolj{anja dostupnosti pojedinih dijagno-
sti~kih pretraga i metoda lije~enja te 
osna`ivanja udruga bolesnika. Budu}i da 
zbrinjavanje oboljelih od rijetkih bolesti 
iziskuje rad tima iskusnih stru~njaka, 
nu`no je unaprje|ivati postoje}e referent-
ne centre za rijetke bolesti u na{oj zemlji, 
u kojima bi se bolesnicima pru`ila cjelo-
kupna skrb.

Na Petom hrvatskom kongresu huma-
ne genetike prvi put je dodijeljena nagra-
da Zaklade profesora Z e r g o l l e r n 
^ u p a k  za najbolji rad znanstvenika 
mla|eg od 35 godina. Ovom prilikom 
profesorica L j i l j a n a  Z e r g o l l e r n 
^ u p a k,  doajen na{e medicinske gene-
tike, uru~ila je nagradu mladom znan-
stveniku dr.  S e r g e j u  N a d a l i n u  s 
Medicinskog fakulteta Sveu~ili{ta u Rije-
ci. Dr.  N a d a l i n  je odr`ao predavanje 
o reakciji ko`e nakon primjene niacina i 
polimorfizmima gena CPLA2 i COX2 u 
oboljelih od shizofrenije.

Peti hrvatski kongres iz humane gene-
tike bio je popra}en i bogatim dru{tvenim 
programom, koji se odr`avao u ve~ernjim 
satima, te cjelodnevnim izletom na otok 
Hvar.

Sudionici Petog hrvatskog kongresa iz 
humane genetike imali su mogu}nost pri-
sustvovati predavanjima i radionicama 
ISABS konferencije koja je okupila tre-
nutno najeminentnija imena forenzike i 
medicinske genetike. Oko 80-ak pozvanih 
predava~a te nekoliko Nobelovaca pred-
stavilo je rezultate najnovijih istra`ivanja 
iz podru~ja forenzi~kih znanosti, medi-
cinske genetike s posebnim osvrtom na 
prenatalnu dijagnostiku.

Slika 3. Dodjela nagrade „prof. dr. sc. Ljiljana Zergollern-^upak“ za najbolji rad mladog znanstvenika, s 
lijeva na desno: prof. dr. sc. Ingeborg Bari{i}, dr. Sergej Nadalin, prof. dr. sc. Ljiljana Zergollern ̂ upak, prof. 
dr. sc. Jadranka Serti}

Ljubica Odak, dr. med.
tajnica Hrvatskog dru{tva 

za humanu genetiku
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XI. ME\UNARODNA KONFERENCIJA O OSTEOGENESIS IMPERFECTI
2. – 5. listopada, 2011., Dubrovnik, Hotel Palace

Dubrovnik je od 2. do 5. listopada 
2011. godine bio klju~no mjesto sastanka 
za sve one koji su htjeli saznati {to ima 
nova u istra`ivanju i lije~enju bolesti 
„staklenih kostiju“. Naime, u organizaciji 
triju dru{tava HLZ-a (Hrvatskog dru{tva 
za dje~ju ortopediju, Hrvatskog dru{tva 
za rijetke bolesti i Hrvatskog dru{tva za 
humanu genetiku) te ISABS-a i Hrvat-
skog dru{tva za kalcificirana tkiva odr`a-
na je XI. me|unarodna konferencija o 
osteogenesis imperfecti. Ova se konfe-
rencija od 1982. svake tre}e godine odr-
`ava u drugoj zemlji, a ove godine odr`a-
na je u Hrvatskoj pod pokroviteljstvom 
EURORDIS-a (Europska udruga bole-
snika s rijetkim bolestima).

Znanstveni odbor konferencije sasta-
vljen od 17-ero ~lanova (troje iz Hrvatske) 
s predsjednicom J o a n  C.  M a r i n i  iz 
National Institute of Health (NIH, SAD) 
imao je zahtjevan zadatak odabrati naj-
kvalitetnije od 110 poslanih sa`etaka te 
oblikovati uravnote`en i zanimljiv inter-
disciplinarni program.

U dva i pol radna dana konferencije 
prikazano je 57 podium prezentacija, 
 predavanja osmero pozvanih predava~a i 
odr`ana je jedna radionica (workshop) za 
150-ero sudionika iz 30 zemalja s pet 
kontinenata. Renomirani predava~i iz ci-
jeloga svijeta odr`ali su vi{e plenarnih 
predavanja. Predavanja su bila na visokoj 
stru~noj razini i izazvala su izuzetno 
 plodnu i zanimljivu raspravu, koja se ne-
rijetko nastavila i nakon zavr{etka slu`-

benog dijela programa. Hrvatska je bila 
predstavljena sa ~etri zapa`ena rada.

Prvi dan konferencije zapo~eo je pre-
davanjima i raspravama o geneti~koj pod-
lozi bolesti i novim spoznajama na ovome 
polju. Izrazito zanimljiva plenarna pre-
davanja na temu molekularne genetike os-
teogenesis imperfecta odr`ale su  A n n e 
D e  P a e p e  (Sveu~ili{te u Gentu, Bel-
gija) i  M o n i c a  M o t t e s  (Sveu~ili{te 
u Veroni, Italija). Raspravljalo se o klasi-
fikaciji bolesti u svjetlu pojave novoot-
krivenih (najmanje 7) gena, mutacije kojih 
su odgovorne za te{ke recesivne oblike 
bolesti i potrebi uskla|ivanja klasi~ne 
(Sillence, 1979.) klini~ke klasifikacije i 
klasifikacije zasnovane na novotkrivenim 
genima. U stvarnosti gensko testiranje 
nije svima dostupno, ali je bitno za kom-
petentno geneti~ko savjetovanje i medi-
kamentozno lije~enje. S druge strane, 
klini~ka klasifikacija razdvaja bolesnike s 
vrlo sli~nim biokemijskim defektom stva-
ranja kolagena, ali i s vrlo razli~itim isho-
dom, primjerice letalni i neletalni oblik 
OI-a.

Iz vrlo `ivih i kvalitetnih raprava treba 
izdvojiti vjerojatno najva`niji zaklju~ak, a 
to je potreba za revizijom klasifikacije 
osteogenesis imperfecte, i to zbog sve 
ve}eg broja tipova bolesti i mutacija, koje 
zbunjuju kako lije~nike tako i same bole-
snike. Prvi dan konferencije nastavio se 
predstavljanjem rezultata lije~enja djece i 
odraslih oboljelih od osteogenesis imper-
fecte.

Glavna tema drugog dana konferen-
cije bilo je kirur{ko i medikamentozno 
(bisfosfonati) lije~enje.  F r a n c o i s 
F a s s i e r,  ortopedski kirurg za djecu, iz 
bolnice Shriners u Montrealu, vode}e 
svjetske institucije u kojoj se provodi 
multidisciplinarni pristup lije~enju bole-
snika s osteogenesis imperfectom, go-
vorio je o va`nosti timskog rada. Vi{e od 
20-ero ortopedskih kirurga sudjelovalo je 
u prikazivanju rezultata ortopedskog lije-
~enja intramedularnim teleskopskim ~av-
lima i raspravama koje su pokazale va`-
nost o~uvanja funkcije ne samo donjih 
nego i gornjih ekstremiteta. Nagla{eno je 
da je o~uvanje funkcije gornjih ekstre-
miteta bitno za dnevne potrebe samo-
zbrinjavanja i mobilnosti u uporabi mo-
toriziranih kolica ili drugih pomagala. 
Lije~enje novijom generacijom bisfosfo-
nata i rasprave koje su slijedile, pokazale 
su kako je ostvaren zna~ajan napredak i 
na ovome polju.

Uslijedile su sesije koje su prikazivale 
nove rezultate bazi~nih istra`ivanja na 
polju osteogenesis imperfecte, iz kojih se 
dalo zaklju~iti da napredak tehnologije i 
metoda molekularne genetike i proteo-
mike znatno {iri spektar mogu}nosti is-
tra`ivanja ove bolesti.

Posljednjeg dana konferencije pred-
stavljene su nove perspektive i prikazan 
ostvareni napredak u razumijevanju ove 
bolesti. Klju~no predavanje odr`ao je 
F r a n c o i s  G l o r i e u x,  pedijatar sa 
Sveu~ili{ta McGill iz Montreala, koji je 

Slika 1. Prof. dr. sc. Darko Anti~evi}, predsjednik lokalnog organizacijskog po-
vjerenstva, dr`i pozdravni govor na sve~anom otvaranju konferencije

Slika 2. Sekcija posve}ena lije~enju bisfosfonatima. Predsjedavaju}i prof. dr. sc. 
Francis Glorieaux i prof. dr. sc. Ingeborg Bari{i} te predava~, dr. Oliver Semler 
iz Njema~ke
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Slika 3. Sudionici konferencije su pokazali veliki intres za sve predstavljene teme iz podru~ja molekularne 
osnove, patogeneze, pra}enja prirodnog tijeka bolesti i komplikacija, metoda lije~enja te novih istra`ivanja 
u podru~ju osteogenesis imperfecte

sumirao sve trenutno poznate ~injenice o 
ovoj bolesti u jednom predavanju. Ras-
prave su se jo{ jednom pokazale kao 
najva`niji dio konferencije, te je stru~no 
vije}e zaklju~ilo kako je zbog malog bro-
ja bolesnika u svim studijama potrebno 
sve okupiti u ve}e, multicentri~ne studije, 
rezultati kojih bi time dobili na snazi i 
va`nosti. Takoder se zaklju~ilo da je po-
trebno razvijati centre izvrsnosti za lije-
~enje ove i sli~nih bolesti radi pobolj{a-
nja skrbi za bolesnike oboljele od osteo-
genesis imperfecte. Zaklju~eno je da 
mla|i ortoped iz Hrvatske ( O z r e n 
K u b a t )  u suradnji s F.  F a s s i e r o m 
oblikuje zajedni~ku web-stranicu za or-
topedske kirurge koji se bave ovom 
bole{}u, radi razmjene iskustava o lije-
~enju posebno te{kih problema u bole-
snika s OI-om.

Posebnost rada ove konferencije bila 
je zna~ajna zastupljenost predstavnika iz 
nacionalnih udruga bolesnika od OI-a te 
njihove krovne udruge OIFE-a (Osteoge-
nesisis Imperfecta Federation Europe). 
Predsjednica OIFE-a  U t e  Wa l l e n -
t i n  govorila je o ciljevima i aktivnosti 
OIFE-a, a Ta c o v a n  We l z e n i s  o 
`ivotu s ovom bole{}u te na~inima na koje 
se bolesnici mogu bolje povezati i tako 
pobolj{ati skrb i kakvo}u `ivota svih koji 
im se pridru`e.

Uspje{nom organizacijom kongresa 
nastavljena je dugogodi{nja tradicija su-
sreta, razmjene iskustava i plodne surad-
nje stru~njaka, istra`iva~a i lije~nika koji 
se bave osteogenesis imperfectom. Ova, 
prema mi{ljenu sudionika, izvrsno orga-
nizirana konferencija jo{ je jednom poka-
zala da su izravni me|usobni kontakti 
znanstvenika va`ni, kako za uspostav-
ljanje suradnje i realizaciju budu}ih za-
jedni~kih projekata, tako i za edukaciju 
mladih istra`iva~a. Ukratko, svi danas u 
svijetu zna~ajni istra`iva~i OI-a svojim su 
radovima i raspravama podigli na vi{u 

 razinu ovogodi{nji „svjetski kongres o 
OI-u“, a organizatori su postavili nove 
standarde za budu}e skupove.

Prirodne ljepote i bogata kulturna 
ba{tina Dubrovnika jo{ su jednom poka-
zale kako je Dubrovnik idealna i za stran-
ce izuzetno atraktivna destinacija za odr-
`avanje znanstvenih skupova. U Dubrov-
niku je odlu~eno da za tri godine 
Ortopedski Institut DuPont u Wilmingto-
nu, dr`ava Delaware, SAD, bude doma}in 
sljede}e XII. me|unarodne konferencije o 
osteogenesis imperfecti.
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HRVATSKI LIJE^NI^KI ZBOR
HRVATSKO PEDIJATRIJSKO DRU[TVO
HRVATSKO DRU[TVO ZA [KOLSKU I SVEU^ILI[NU MEDICINU
HRVATSKA UDRUGA MEDICINSKIH SESTARA – PEDIJATRIJSKA SEKCIJA
MEDICINSKI FAKULTET SVEU^ILI[TA U SPLITU
KLINI^KA BOLNICA SPLIT

29. SEMINAR “HRVATSKA PROLJETNA PEDIJATRIJSKA [KOLA”

Split, 16. – 20. travanj 2012. godine

[kola je namijenjena pedijatrima, lije~nicima {kolske, op}e i obiteljske medicine te medicinskim sestrama u za{titi djece.
[kola je kroz proteklih 28 godina stekla zavidnu reputaciju kao neophodni vid stru~nog usavr{avanja nu`nog za samostalni rad 

na poslovima zdravstvene za{tite djece.

Na programu ovogodi{njeg seminara su slijede}e teme:

ALERGOLOGIJA I IMUNOLOGIJA Moderatori -  prof. dr. sc. Sr|an Banac
doc. dr. sc. Alenka Gagro

DIJAGNOSTIKA U PEDIJATRIJI Moderatori -  prof. dr. sc. Ksenija Fumi}
prof. dr. sc. Goran Roi}

HABILITACIJSKO-REHABILITACIJSKI Moderatori - prof. dr. sc. Biserka Re{i}
POSTUPCI U DJECE   prof. dr. sc. Tonko Vlak
SEMINAR ZA MEDICINSKE SESTRE Moderatori -  Dragica Be{tak, bacc. med. techn.

dr. sc. Radenka Kuzmani} [amija
[kola se odr`ava u prostorijama hotela „Marjan”.
Molimo po{tovane kolegice, kolege i medicinske sestre da na prilo`enoj prijavnici najave svoj dolazak, kako bi na vrijeme mogli 

pripremiti potreban broj tiskanih Zbornika.
Kotizacija: 1.000,00 kuna (uklju~en PDV)

Za sve potrebne informacije obratite se:
  Prof. dr. sc. Vjekoslav Kr`elj
  Klinika za dje~je bolesti, Klini~ka bolnica Split
  21000 Split, Spin~i}eva 1
  Tel. 021/556-303; 021/556-793 Fax. 021/556-590
  E-mail: krzelj@kbsplit.hr
  www.kbsplit.hr/hpps.htm

P R I J A V N I C A

Ime i prezime 

Adresa/telefon 

Datum  Potpis 

�

�




