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Naplnanie cielov neziskovej organizacie Génius n. o.

ZDRAVOTNA STAROSTLIVOST

Rok 2019 bol z hladiska hlavného ciela vzniku neziskovej organizacie Génius n. o.
prinosom, ktory by sa bez prehanania dal oznacit za prelomovy. Nebolo to ani tak
prirastkom mnozstva novych pacientov (‘klientov’) - vid nizsie, ako skor na jednej strane
zavedenim takpovediac rutiny, t. j. napr. pripadov infertilnych parov, ktoré sa stali hoci nie
celkom pravidelnou ale predsa velmi délezitou sucastou genetického poradenstva

a inych aktivit n. o.

Na druhej strane pribudlo viacero mimoriadne zaujimavych a zaroven zloZitych pripadov
zriedkavych ochoreni, z ktorych kazdy vyZaduje osobitny a osobny pristup a neraz medzi
ludskou bytostou (prip. jej blizkymi), ktorej genetika znenazdajky narusila Zivotny styl
a osobou, ktora snad z nedostatku pokory si tento medicinsky odbor vybrala za
kazdodenny chlieb, je komunikacia naro¢na anie vzdy dostacujuca. Nadalej chyba
dopliujica profesionalna postava psycholdga, ktory je vo zvlast citlivych pripadoch
(najmé v oblasti onkogenetiky a prediktivnej genetiky/genomiky) nenahraditelnou
sucastou genetického poradenstva - konzultacii. Organy neziskovej organizacie vsak
nestracaju nadej a neustale hladaji vhodného klinického psycholdga, ktory by rozsiril tim

nasich odbornikov.

Za vsetky pripady uvedené v predchadzajucom odseku stoji za zmienku molekularna
diagnoza velmi ojedinelého syndromu u iba dvojrocného pacienta, vykonana po prvy krat
na Slovensku a ktora sa vyskytuje v nasej populacii s frekvenciou priblizne 1: 1 milionu

obyvatelov. Okrem vyrazného znizenia kvality Zivota pacienta (i blizkych) skracuje




vyznamne aj dlzku Zivota. Nové liecebné postupy, Ci uz prostrednictvom biosimilarnych
lieéiv alebo génovej ¢i regeneracnej terapie naplnaju pacientov nadejou na zmiernenie, ba

mozno aj zvratenie nepriaznivych prejavov.

VEDECKO-VYSKUMNA CINNOST

Po takmer nekoneéne dlhych 9 rokoch a ‘iba’ 3 rokoch existencie neziskovej organizacie
Génius n. o. sa podarilo publikovat v ,peer-reviewed* (‘karentovanych’) éasopisoch napr.
nazory na potreby diagnostickych iterapeutickych postupov plynucich z najnovsich
biotechnologickych poznatkov v nizkoprijmovych krajinach (vid' nizsie - referencia ¢. 1). V
tomto kontexte neradno opomenut spoluautorstvo s p. prof. Luciom Luzzattom, ktory
zakladal a 30 rokov viedol Oddelenie lekarskej genetiky v newyorskom Onkologickom
centre ,Memorial Sloan Kettering“. Mensi prehladny ¢lanok o syndromovych formach
infertility, ako aj vysledky studii, z ktorych jednej obsiahlej, do ktorej bolo zapojenych
viacero vysoko $pecializovanych klinickych pracovisk a odbornikov na dedi¢né ochorenia
sietnice zvuénych mien (vid' ref. na ¢lanok ¢. 4.), spolu so slovenskymi expertmi na

fyzikalnu chémiu a klinickd genetiku, je taktiez vhod uviest.

ZOZNAM CLANKOV publikovanych vr. 2019 v c¢asopisoch s ,Impact Factorom*

a prislusnostou autora k neziskovej organizacii Génius n. o.:

1. Bertelli M, Paolacci S, Beccari T, Dundar M, Sozanski G, Miertus S, Miertus J, Luzzato L Diagnostic
and therapeutic implements based on advanced Biotechnology should be available in low-income
countries. Acta Biomed. 2019 Sep 30;90(10-S):5-6.

2. Guerri G, Maniscalchi T, Barati S, Dhuli K, Busetto GM, Del Giudice F, De Berardinis E, De Antoni L,
Miertus J, Bertelli M. Syndromic infertility. Acta Biomed. 2019 Sep 30;90(10-5):75-82.




3. Colombo L, Abeshi A, Maltese PE, Frecer V, Miertus J, Cerra D, Bertelli M, Rossetti L. Oguchi type |
caused by a homozygous missense variation in the SAG gene. Eur J Med Genet 2019
Sep;62(9):103548.

4. Frecer V, larossi G, Salvetti AP, Maltese PE, Delledonne G, Oldani M, Staurenghi G, Falsini B,
Minnella AM, Ziccardi L, Magli A, Colombo L, D'Esposito F, Miertus J, Viola F, Attanasio M, Maggio E,
Bertelli M. Pathogenicity of new BESTI! variants identified in Italian patients with best vitelliform

macular dystrophy assessed by computational structural biology. J 7rans! Med. 2019 Oct 1;17(1):330.

Mimoriadne vyznamnou bola aktivna G¢ast na Europskom Biotechnologickom Workshope
organizovanom v dnoch 3.-4. juna 2019 v Bratislave, na ktorom bol, za ucasti eurdpskych
kapacit v oblasti biotechnoldgii, riaditelom neziskovej organizacie Génius n. o.

predneseny prispevok s ndazvom: ,Eurdpske siete pre spolupracu v oblasti zriedkavych

genetickych ochoreni Vramci tejto prednasky bolo uvedenych aj niekolko z

najzaujimavejsich pripadov z nedavnej minulosti; kazdy z nich je o. i. predmetom snahy o
publikovanie v odbornej literatire (blizsie bude uvedené vo Vyrocnej sprave za rok 2020,

taktiez pripad uvedeny vyssie).

INFORMACNE SLUZBY

Nesmierne polutovaniahodné je nezapisanie Génia n. o. do zoznamu Centier pre
zriedkavé choroby na Ministerstve zdravotnictva SR, coho predpokladom bolo
predloZenie Ziadosti o dotaciu v danej oblasti. Beruc vsak do Gvahy spolocensko-politicku
situaciu ako aj samotnu vyzvu na predkladanie uvedenych Ziadosti s prilohami, tento ciel

bol nad sily ‘realizacného timu’.

Davnejsi navrh predsedni¢ky Spravnej rady n. o., p. doc. RNDr. Janky Miertusovej, CSc.,
na propagaciu niektorych sluzieb poskytovanych Géniom n. o. (osobitne islo o vhodne

umiestnené putace pritahujucich pozornost na diagnostiku a prip. liecbu geneticky




podmienenych foriem obezity) sa takisto eSte nedockal realizacie, ale patri medzi

projekty, ktoré by mali byt uvedené do praxe uz coskoro.

PRIPRAVA PROJEKTOV

Po zmene socialno-politickych pomerov na Slovensku a v uz overenej spolupraci s MAGI-
Group z Talianska (prip. dalsimi tuzemskymi a zahranicnymi partnermi) sa aj neziskova
organizacia Génius n. o. planuje podielat na priprave vedecko-vyskumnych, socialnych
a zdravotnickych projektov a uchadzat sa o granty na viacerych urovniach, od samosprav,
cez vladu SR, aZ po EU.

Konkrétne ocakavame publikovanie vyziev v ramci Specifickych grantovych programov,
ako napriklad ERDF (Eurdpsky fond pre regionalny rozvoj), ktory méze napomoct
vyraznému kroku vpred oblastiam ako humanna genetika, verejné zdravotnictvo, /in silico
vyskum - molekuldrne modelovanie, a pod. v Regidne Trnava. DalSou vhodnou formou
financovania by mohol byt ESF (Eurdpsky socialny fond), najma co sa tyka vzdelavania

a zamestnanosti.




Hospodarenie neziskovej organizacie Génius n. o.
VYDAVKY V R. 2019

V roku 2019 boli vydavky n. o. rozdelené nasledovne:
- nakup materidlu: 1.903,-€
- zdravotné odvody: 1.868,-€
- rezijné naklady:  2.694,-€
- ostatné naklady:  2.180,-€
spolu: 8.645,-€

PRIJMYY V R. 2019

V roku 2019 tvorili prijmy neziskovej organizacie Génius n. o. predovsetkym trzby za
sluzby vramci poskytovania zdravotnej starostlivosti v odbore lekarska genetika.
Konkrétne sa jednalo o sluzby poskytované v zahranici pre spolo¢nosti v portfoliu MAGI-
Group, S. Felice del Benaco (BS), Taliansko. Celkova suma za tam poskytnutd zdravotnu
starostlivost - genetické poradenstvo - sa rovna 12.490,00.-€. Daldim cennym zdrojom
prijmov boli dary, hoci ich kvantita bola velmi skromna. Za cely rok financna hodnota
prijatych darov dosiahla 475,00.-€. Znovu pripominame, Ze prijmovu kapitolu je
nevyhnutné obohatit o dotacie a granty. Celkovy prijem za fiSkalny rok dosiahol teda

12.965,00.-€.

FINANCNE PLANY

Hospodarsky vysledok n. o. za rok 2019 bol, ako je zrejmé z uvedeného vyssie, pozitivny.
Rozdiel medzi prijmami a vydavkami, ktory ¢inil 4.320,00.-€ bol pouzity na splatky Gverov
z rokov 2016 a 2017.

Za predpokladu, Ze aj v roku 2020 sa bude neziskovej organizacii darit obdobne ako

v roku, za ktory je redigovana tato Vyrocna sprava, budd splatené vsetky dlhy vzniknuté

pri zakladani n. o. a pri uvadzani do chodu jej prevadzky - ambulancie lekarskej genetiky
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v Mestskej poliklinike v Trnave. V budicnosti, okrem uz spominanych grantovych zdrojov,
bude eventualny prebytok vloZeny do skvalitnenia zdravotnej starostlivosti poskytovanej

n. o.

Kontakty a organy neziskovej organizacie Génius n. o.

KONTAKTE UDAIJE N. O.

Neziskova organizacia Génius n. 0. nezmenila v roku 2019 Ziaden zo svojich kontaktnych

Udajov, ktoré su nasledovné:

N&azov organizacie: Génius n. o.

ICO: 50 479 288
Sidlo: Pod Rovnicami 3245/27 | 841 04 Bratislava-Karlova Ves | Slovenska
republika

Adresa prevadzky: Ambulancia lekarskej genetiky | Starohajska 6755/2 | 917 01 Trnava |
Slovensko

Bankové spojenie: CSOB Banka | IBAN - SK87 7500 0000 0040 2820 7801

Telefon: +421(0)915 693 926 | 0944 882 086

E-mail: director@genius.care | poradna@genius.care
Web: www.genius.care

PERSONAL N. O.

Personalne obsadenie neziskovej organizacie Génius n. o. ostalo taktiez nezmenené:

Riaditel: MUDr. Jan Miertus, MSc.

Odborny zastupca a ambulantny lekar: MUDr. Jan Miertus, MSc.

Zdravotna sestra: s. Andrea Skrabakova

Spravna rada: doc. RNDr. Janka Miertusova, CSc. -

predsednicka



mailto:director@genius.care
mailto:poradna@genius.care
http://www.genius.care/

doc. JUDr. Miroslava Vrablova, PhD.
MUDr. Stanislava Tothova, PhD.

Revizor: Ing. Lubomir Dorociak

OBLUBENi SPOLUPRACOVNICI

Na zaver len konstatovanie, Ze so vsetkymi spolupracovnikmi (obchodnymi
spolo¢nostami, univerzitnymi pracoviskami, laboratoriami, vSeobecnymi lekarmi,
Specialistami, nemocniénymi klinikami ¢i oddeleniami, a pod.) sa Génius n. o. snazi
udrziavat nadstandardné vztahy.

Za vsetky vyssie uvedené je treba spomendt jednu tuzemsku akciovd spolocnost -
Medirex, a. s. - s ktorou spolupraca vyustila do vyssej pridanej hodnoty v podobe velmi
kvalitnej publikacie (blizSie bude uvedené vo Vyroénej sprave za rok 2020).

Spomedzi mnohych zahraniénych spolocnosti ¢i institucii, s ktorymi ma Génius n. o. tu
cest spolupracovat, je opatovne nutné vyzdvihnat ‘chlebodarcu’ - vyssie uvedenu
spolocnost MAGI z Talianska.

Za to im obom patri osobitna vd'aka.

V Trnave, dna 19. augusta 2020 MUDr. Jan Miertus, MSc.

riaditel




