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GENETYKA DLA NIE-GENETYKOW
LOMIKA" NOWA DZIEDZINA DIAGNOSTYCZNA
Nie tylko choroby rzadkie.

Zapraszamy na bezptatne seminaria inaugurujace szkolenia z
nowoczesnego obszaru wiedzy medycznej niezbednej w Twojegj
codziennej pracy. Spotkania adresowane sg do lekarzy, diagnostow
I technikow laboratoryjnych oraz studentow kierunkow medyczno-
biologicznych.

Obserwowany wzrost liczby pacjentow z chorobami genetycznie uwarunkowanymi powoduje
zwiekszenie prawdopodobienstwa zetkniecia sie z nimi kazdego lekarza i diagnosty laboratoryjnego.
Wspotczesna medycyna stata sie medycyng molekularng dzieki poznaniu informacji genetycznej
cztowieka.

Przewidywany rozwdj badan nad molekularng patogeneza chordb jednogenowych, jakimi jest
wiekszos¢ choréb rzadkich, coraz czedciej obejmuje zmiany wielogenowe warunkujgce
wystepowanie chorob cywilizacyjnych, takich jak: choroby uktadu sercowo-naczyniowego, uktadu
oddechowego, nowotwory, czy tez zaburzenia prokreacji. W tym tez kontekscie oczekiwany jest
rozwdj metod terapii genowej wobec roznych kategorii chordb genetycznych. Bardzo istotnym
elementem wykorzystania technik genetycznych jest tez diagnostyka perinatalna.

Obecnie znanych jest 7000 roznego rodzaju choréb rzadkich (ang. orphan diseases), wsrdd ktorych
zdecydowana wiekszo$¢ to choroby o podtozu genetycznym. 90% z nich wptywa na skrocenie
dtugosci zycia pacgjentdw, podobna liczba na wystapienie niepetnosprawnosci intelektualnej.
Choroby genetyczne stanowig okoto 30% przyczyn hospitalizacji w szpitalach dzieciecych i ponad
20% w oddziatach dla dorostych. Zagadnienie diagnostyki choréb genetycznych, mozliwos¢ leczenia
lub zapobiegania a takze oceny wielkosci ryzyka genetycznego wystgpienia choroby w rodzinie,
nalezg do jednych z najtrudniejszych problemow wspotczesnej medycyny. Genetyka medyczna, w
tym cytogenetyka i genetyka molekularna, staty sie niezbedne zaréwno dla racjonalnego,
odpowiadajagcego  poziomowi wspotczesnej  wiedzy i mozliwosciom planowania badan
diagnostycznych, wtasciwej interpretacji uzyskanych wynikow, jak i indywidualizacji leczenia.

Wrodzone wady metabolizmu (WWM) stanowig nadal najmniej rozpoznawang grupe choréb. Obraz
kliniczny WWM jest zréznicowany i niejednokrotnie zaskakujgcy obecnoscig nietypowych objawow
zarowno neurologicznych jak i wielonarzgdowych. Wiele chordb metabolicznych mozna leczy¢ lub
zapobiega¢ wystgpieniu objawow  klinicznych. Jedynie kilkadziesigt chorob w tej grupie jest
wykrywane w badaniach przesiewowych noworodkéw, dlatego wazne jest rozpoznawanie
nietypowych objawdw klinicznych, ktore moga sugerowac chorobe metaboliczng. Ponadto
niezbedna jest znajomos¢ najnowszych metod biochemicznych stosowanych w diagnostyce.
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Proponowane kursy zawierajg przeglad aktualnych mozliwosci postepowania diagnostycznego w
celu poprawy rozpoznawania WWM. Nowa dziedzina nauki jaka jest ,OMIKA” poprzez analize
metabolomiczng i proteomiczng stwarza szanse szybszej i skuteczniejszej diagnostyki wrodzonych
wad metabolizmu.

Tematyka seminariéw i kursow:

e Nowe mozliwosci analizy cytogenetycznej i molekularnej w diagnostyce chordb
genetycznie uwarunkowanych

e Mozliwosci biochemiczne w rozpoznawaniu wrodzonych wad metabolizmu (WWM)
- "OMIKA" nowo rozwijajaca sie dziedzina nauki i diagnostyki

e Wrodzone wady metabolizmu - jak rozpoznajemy i jak leczymy

Adresaci seminaridw i kursow:

Do udziatu w seminariach i kursach zapraszamy:

e kadre medyczng — lekarzy i pracownikow laboratoryjnych (diagnosci i technicy)
e studentdéw i absolwentédw kierunkéw lekarskich i pokrewnych oraz przyrodniczych

Pierwszenstwo zapisu — w przypadku poszczegolnych kurséw wskazane sg konkretne grupy
docelowe (profil zawodowy lub profil wyksztatcenia), ktére beda miaty pierwszenstwo
zapisu.

Uczestnictwo

Zapisy na seminaria i kursy odbywaja sie za posrednictwem strony internetowe.
Szczegdtowe warunki uczestnictwa na stronie projektu: https://edu-metgen.imid.med.pl.
W trakcie wydarzenia organizator zapewnia napoje i ciepty positek.

Udziat w seminariach i kursach jest punktowany, tj. lekarze i diagnosci laboratoryjni objeci
obowigzkiem gromadzenia punktéw edukacyjnych bedg mogli je otrzymac dzieki uczestnictwu w
seminariach i kursach realizowanych w ramach projektu.

Dodatkowo (dotyczy kursow):

e Zwrot kosztéw przejazddw — osobom dojezdzajacym na kurs z miejscowosci odlegtych o co
najmniej 50 km przystuguje zwrot kosztow przejazdow (wg. zasad opisanych w Regulaminie)

*  Nocleg - osoby dojezdzajace na kurs z miejscowosci odlegtych o co najmniej 50 km moga
skorzystac z finansowanego w ramach projektu noclegu (wg. zasad opisanych w
Regulaminie)

e Rekompensata — uczestnicy (lekarze i diagnosci) kurséw z zakresu sciezek postepowania
terapeutyczno-diagnostycznego mogga otrzymac rekompensate z powodu braku mozliwosci
uczestniczenia w obowigzkowych kursach specjalistycznych w wysokosci 450 zt brutto/kurs
(wg. zasad opisanych w Regulaminie).
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Instytut Matki i Dziecka w Warszawie - jednostka naukowo-badawcza o wieloletniej tradydji
i znaczacym dorobku znanym w kraju i na forum miedzynarodowym w zakresie zdrowia matki i
dziecka, zdrowia prokreacyjnego oraz zdrowia populacji w wieku rozwojowym. Od ponad 60 lat
zajmuje sie dziatalnoscig kliniczng, naukowo-badawczg, edukacyjng i opiniodawcza, aktywnie
rozwijajgc dostepng w Polsce diagnostyke genetyczng oraz proteomiczng i metabolomiczna.
Dzieki dofinansowaniu w ramach PO WER, Instytut przeprowadzi w latach 2019-2021 cykl kursow
dla lekarzy i innych specjalistw o unikalnej tematyce dotyczacej specjalistycznych procedur
diagnostycznych i postepowania terapeutycznego.

Partnerzy Ponadnarodowi i Partner Krajowy

Kursy zostaty opracowane w oparciu o doswiadczenie Instytutu Matki i Dziecka i zostana
pogtebione w ramach wspotpracy z renomowanymi na skale swiatowg osrodkami: Centrum
Medycznym Uniwersytetu Radbouda w Nijmegen, Katolickim Uniwersytetem w Leuven,
Uniwersytetem Karola w Pradze, Centrum Medycznym Vrij Uniwersiteit w Amsterdamie, a takze
przy wsparciu Partnera  Krajowego: Interdyscyplinarnego  Centrum  Modelowania
Matematycznego i Komputerowego Uniwersytetu Warszawskiego.

Seminaria ( kursy sq czesciq 3 letniego programu kurséw realizowanych w latach 2019-2021, w ramach

projektu ,Choroby genetycznie uwarunkowane — edukacja i diagnostyka” dofinansowanego ze srodkow UE.

KALENDARZ WYDARZEN

Seminaria:

8 maja 2019 Warszawa

10 maja 2019  Gdansk

14 maja 2019  Wroctaw
26 listopada 2019 Poznan
27 listopada 2019  Krakdw

Aktualny kalendarz kurséw

Aktualny kalendarz kurséw jest udostepniony na stronie https.//edu-metgen.imid.med.pl.

1. KURSY Z ZAKRESU DIAGNOSTYKI | LECZENIA PACJENTOW Z WRODZONYMI WADAMI METABOLIZMU

Temat kursu

Osoby posiadajgce pierwszenstwo zapisu na
dany kurs

Data kursu

llos¢
dni

Miejscowos¢

Diagnostyka i opieka

21-22 listopada

Lekarze rodzinni, pediatrzy, neonatolodzy, 2 | Warszawa
2019r.
maiqgrffan:ﬂr;a\(ijM 3 internisci — spegjalisci i lekarze w trakcie - ZrOZOr 5 Gdanek
pad specjalizacji — ' -
Rola lekarza POZ wrzesien 2020r | 2 Poznan
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Il kw. 2021r. 2 Katowice
14-18
Lekarze rodzinni, internisci, neurolodzy, pazdziernika 5 | Warszawa
Diagnostyka i leczenie diabetolodzy, gastroenterolodzy, 2019r.

dorostych pacjentéw
z WWM

kardiolodzy, okulisci, nefrolodzy, psychiatrzy,

czerwiec 2020r.

5 Warszawa

anestezjolodzy, genetycy kliniczni, dietetycy

— spedjalisci i lekarze w trakcie specjalizadji I kw 2021r. 5 | Warszawa

02 Zgéfgdr“'a 1| Gdansk

Wyn||§| programu Pediatrzy, ped|atrzy metaboliczni, cwiecien 20200 | 1 Warezawa

badan przesiewowych | neonatolodzy, anestezjolodzy, genetycy ——

, L o . pazdziernik

noworodkéw w kliniczni — specjalisci i lekarze w trakcie 5020 1 Wroctaw

kierunku WWM specjalizacji. [
1l kw 2021r 1 Krakéw

2. KURSY Z ZAKRESU METABOLOMIKI | PROTEOMIKI

Temat kursu Osoby posiadajace pierwszenstwo zapisu na Data kursu IIosF Miejscowoéé
dany kurs dni
Neurolodzy, lekarze rodzinni, pediatrzy,
Kurs 7 zakresu neonatolodzy, lekarze w trakcie specjalizacji z
zaburzen Y Ped ) maj 2020r. 4 | Warszawa

neurometabolicznych

pediatrii metabolicznej i neurologicznej,
psychiatrzy, studenci UM

Kurs z zakresu
zaburzen
metabolizmu
aminokwasow
siarkowych

Diagnosci laboratoryjni, pediatrzy,
neonatolodzy, neurolodzy, analitycy
medyczni, lekarze w trakcie specjalizacji z
pediatrii metabolicznej i neurologiczne;j,
studenci UM, studenci wydziatow biologii,
biotechnologii, weterynarii, chemii i
pokrewnych, genetycy kliniczni.

marzec 2020 r.

5 Warszawa

Kurs z zakresu

Diagnosci laboratoryjni, pediatrzy,
neonatolodzy, neurolodzy, analitycy
medyczni, lekarze w trakcie specjalizacji z

zaburzen pediatrii metabolicznej i neurologiczne;j, Il kw 2021 r. 5 | Warszawa
neurometabolicznych studenci UM, studenci wydziatow biologii,
biotechnologii, weterynarii, chemii i
pokrewnych, genetycy kliniczni
Diagnosci laboratoryjni, pediatrzy,
Kurs z zakresu neonatolodzy, neurolodzy, analitycy
zaburzen medyczni, lekarze w trakcie specjalizacji z
metabolizmu pediatrii metabolicznej i neurologicznej, 1l kw 2021 r. 3 | Warszawa
aminokwasow studenci UM, studenci wydziatow biologii,
siarkowych biotechnologii, weterynarii, chemii i
pokrewnych, genetycy kliniczni
Kurs z zakresu o .
, Neurolodzy, lekarze rodzinni, pediatrzy,
zaburzen A L 21-22
. neonatolodzy, lekarze w trakcie specjalizacji z o
neurometabolicznych o A . ; A pazdziernika 2 | Warszawa
e pediatrii metabolicznej i neurologicznej,
— mozliwoici 2019 r

diagnostyczne.

studenci UM, psychiatrzy
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Kurs: Mozliwosci

Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy, lekarze
rodzinni, pediatrzy, gastroenterolodzy,
neonatolodzy, analitycy medyczni, lekarze w

. trakcie specjalizacji z pediatrii metabolicznej i | 23 wrzesnia
diagnostyczne , , , , 1 Warszawa
saburzen alikozviaci neurologicznej, studenci UM, studenci 2019 r.
9 yiad wydziatéw biologii, biotechnologii,
weterynarii, chemii i pokrewnych, genetycy
kliniczni, onkolodzy, dietetycy, psychiatrzy
Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy, lekarze
rodzinni, pediatrzy, gastroenterolodzy,
Kurs: Rola i funkgcja neonatolodzy, analitycy medyczni, lekarze w
kofaktoréw, w tym trakcie specjalizacji z pediatrii metaboliczneji | 27 wrzednia
. . ; . . 1 Warszawa
witamin z grupy B w neurologicznej, studenci UM, studenci 2019 .

diagnostyce WWM

wydziatow biologii, biotechnologii,
weterynarii, chemii i pokrewnych, genetycy
kliniczni, psychiatrzy

Kurs z zakresu
zaburzen
metabolizmu witamin

Z grupy B

Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy, lekarze
rodzinni, pediatrzy, gastroenterolodzy,
neonatolodzy, analitycy medyczni, lekarze w
trakcie spedjalizacji z pediatrii metabolicznej i
neurologicznej, studenci UM, studenci
wydziatdéw biologii, biotechnologii,
weterynarii, chemii i pokrewnych, genetycy
kliniczni, psychiatrzy

wrzesien 2020
r.

3 Warszawa

Kurs: Stres
oksydacyjny — pro i
antyoksydanty

Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy, lekarze
rodzinni, pediatrzy, gastroenterolodzy,
neonatolodzy, ginekolodzy, potoznicy,

analitycy medyczni, lekarze w trakcie
specjalizacji z pediatrii metabolicznej i
neurologicznej, studenci UM, studenci
wydziatow biologii, biotechnologii,
weterynarii, chemii i pokrewnych, genetycy
kliniczni, onkolodzy, dietetycy, psychiatrzy

listopad 2020
r.

1 Warszawa

Kurs: Metabolizm
kostny

Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy, lekarze
rodzinni, pediatrzy, gastroenterolodzy,
neonatolodzy, analitycy medyczni, lekarze w
trakcie specjalizacji z pediatrii metabolicznej i
neurologicznej, studenci UM, studenci
wydziatéw biologii, biotechnologii,
weterynarii, chemii i pokrewnych, genetycy,
onkolodzy, dietetycy, psychiatrzy

listopad 2020
r.

1 Warszawa

Kurs z zakresu
zaburzen
metabolizmu witamin

z grupy B

Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy, lekarze
rodzinni, pediatrzy, gastroenterolodzy,
neonatolodzy, analitycy medyczni, lekarze w
trakcie specjalizacji z pediatrii metabolicznej i
neurologicznej, studenci UM, studenci
wydziatéw biologii, biotechnologii,
weterynarii, chemii i pokrewnych, genetycy
kliniczni, psychiatrzy

[ kw 2021 r.

2 Warszawa
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Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy, lekarze
rodzinni, pediatrzy, gastroenterolodzy,
Kurs: Stres neongtolodzy, gmekolodzy, po+ozn|§y,
oksydacyjny | korzyéci analitycy medyczni, lekarze w trakcie
 terani specjalizacji z pediatrii metabolicznej i Il kw 2021 r. 1 Warszawa
an oEs dantami neurologicznej, studenci UM, studenci
tyoksy wydziatow biologii, biotechnologii,
weterynarii, chemii i pokrewnych, genetycy
kliniczni, onkolodzy, dietetycy, psychiatrzy
Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy, lekarze
Kurs z zakresu rodzinni, pediatrzy, gastroenterolodzy,
zaburzen neonatolodzy, analitycy medyczni, lekarze w
metabol|zmu trakcie speq;hzaq z ped|at‘r|| metabohczhej Ll w2021 1 5 Warszawa
kostnego i neurologicznej, studenci UM, studenci
metabolizmu tkanki wydziatdéw biologii, biotechnologii,
ttuszczowej weterynarii, chemii i pokrewnych, genetycy,
onkolodzy, dietetycy, psychiatrzy
3. KURSY Z ZAKRESU GENOMIKI
Temat kursu Osoby pOS{adaJace plerwszenstwo Data kursu ”OS.C Miejscowosc
zapisu na dany kurs dni
17-18 pazdziernika
C}horoby gehetyczne Pediatrzy, neurolodzy dzieciecy, P 2 | Warszawa
wieku rozwojowego — o 2019r.
e lekarze POZ, genetycy kliniczni, —
mozliwosci diaanodei laboratorvini. lekarze i kwiecien 2020 r. 2 Warszawa
diagnostyczne w erze .g L R, fekarze pazdziernik 2020 r. 2 Warszawa
, diagnosci w trakcie specjalizadji ———
badan genomowych. pazdziernik 2020 r. 2 | Warszawa
Pediatrzy, neurolodzy dzieciecy, 7-8 listopada 2019r | 2 | Warszawa
Genetyka i genomika | neurolodzy, psychiatrzy, lekarze POZ, maj 2020 . ) Warszawa
choréb genetycy kliniczni, diagnosci
neurologicznych laboratoryjni, lekarze i diagnosci w listopad 2020 r. 2 | Warszawa
trakcie specjalizagji
23 maja 2019 . 1 Warszawa
Genetyka i genomika Lekarze POZ, lekarze réznych 24 maja 2019 . 1 Warszawa
w codziennej praktyce specjalnosci, lekarze w trakcie 21 listopada 2019 r. 1 Warszawa
lekarskiej. specjalizadji 22 listopada 2019 r. 1 Warszawa
Marzec 2020 r. 1 Warszawa
27 stycznia 2020 . 1 Warszawa
Genetyka a choroby Kardiolodzy, pediatrzy, internisci, p y. ;
ukfadu sercowo- . o pazdziernik 2020 r. 1 Warszawa
: lekarze w trakcie specjalizacji -
naczyniowego. styczen 2021, 1 Warszawa
Genetyka 28 stycznia 2020 . 1 Warszawa
neonatologiczna Neonatolodzy, neurolodzy dzieciecy, pazdziernik 2020 r. 1 Warszawa
- nie tylk diat
ne ty o testy peciatrzy styczen 2021 . 1 Warszawa
przesiewowe.
07 czerwca 2019 1. 1 Warszawa
Badania genetyczne | Ginekolodzy, potoznicy, perinatolodzy, | 13 wrzeénia 2019 r. 1 Warszawa
w diagnostyce lekarze w trakcie specjalizacji w czerwiec 2020 r. 1 Warszawa
prenatalnej powyzszych kierunkach wrzesien 2020 r. 1 Warszawa
pazdziernik 2020 r. 1 Warszawa
Zespot delegji 2211 — , L 12 wrzednia 2019 r. 1 Warszawa
- .| Psychiatrzy, genetycy kliniczni, lekarze —
problemy kliniczne i w trakcie specializacii wrzesien 2020 . 1 Warszawa
diagnostyczne ped ) wrzesieh 2021 r. 1 Warszawa
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KURSY LABORATORYJNE

1. KURSY Z ZAKRESU METABOLOMIKI | PROTEOMIKI
Terat kursu Osoby posiadajgce pierwszehstwo zapisu Data kursu IIosF: Miejscowoé
na dany kurs dni
Diagnosci laboratoryjni, pediatrzy,
neonatolodzy, neurolodzy, analitycy
Kurs: wykorzystanie analizatora | medyczni, lekarze w trakcie specjalizacji z 28-31
aminokwaséw i LC-MS/MS w pediatrii metabolicznej i neurologicznej, pazdziernika 4 Warszawa
diagnostyce WWM studenci UM, studenci wydziatéw biologii, 2019 r.
biotechnologii, weterynarii, chemii i
pokrewnych, genetycy kliniczni.
Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy,
lekarze rodzinni, pediatrzy,
ESIanie wrodzonych gastroentgrolodzy, neonatplodzy,- a.na||t}/cy
P N medyczni, lekarze w trakcie specjalizacji z
zaburzen glikozylacji za . . - . .
N pediatrii metabolicznej i neurologiczne;j, Il kw 2020 . 3 Warszawa
pomoca spektrometrii mas — . . R
diaanostvka CDG studenci UM, studenci wydziatow biologii,
gnosty biotechnologii, weterynarii, chemii i
pokrewnych, genetycy kliniczni, onkolodzy,
dietetycy, psychiatrzy
Diagnosci laboratoryjni, neurolodzy,
lekarze rodzinni, pediatrzy,
Kurs: wykrywanie wrodzonych gastroentgrolodzy, neonat.olodzy,. a'na||t”ycy
P N medyczni, lekarze w trakcie specjalizacji z
zaburzen glikozylacji za o . o . .
- pediatrii metabolicznej i neurologicznej, Il kw 2021 r. 4 Warszawa
pomocg spektrometrii mas — . . TN, -
dignosivka CDG studenci UM, studenci wydziatow biologii,
gnosty biotechnologii, weterynarii, chemii i
pokrewnych, genetycy kliniczni, onkolodzy,
dietetycy, psychiatrzy
2. KURSY Z ZAKRESU GENOMIKI
— . - - o0& B -
Ternat kursu Osoby posiadajace pierwszehstwo zapisu Data kursu os.c Miejscowosé
na dany kurs dni
) . . Diagnosci laboratoryjni technicy L kw 2020 1. 2 Warszawa
Warsztaty. ,,Sekwencpgowame laboratoryjni, genetycy kliniczni, diagnosci | Il kw 2020 1. 2 Warszawa
nastepnej generacji” dla 2 A S
. . laboratoryjni w trakcie specjalizacj, | kw 2021 . 2 Warszawa
pracownikéw laboratoriéw SO . o
genetycy kliniczni w trakcie specjalizacji I kw 2027r. 2 Warszawa
Warsztaty: Cy‘togenetyka ) . o . | kw 2020 r. 2 Warszawa
molekularna dla pracownikéw Dmgrpso Iaboratory‘m tec‘hn‘|cy , | kw2020 . 2 Warszawa
» laboratoryjni, genetycy kliniczni, diagnosci
laboratoriow Il kw 2020 r. 2 Warszawa
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laboratoryjni w trakcie specjalizacj, Ilkw 2021 . 2 Warszawa
genetycy kliniczni w trakcie spedjalizadji I kw 2021 1. 2 Warszawa
VIkw 2021 r. 2 Warszawa
Warsztaty z analizy wynikéw I kw 2020 1. 1 Warszawa
cytogenetycznych, . - - .
h
cytogenetyki molekularnej D@grpso 'aboratOW‘.' te; ney | Wkw2020r. 1 Warszawa
oraz molekularnvch z laboratoryjni, genetycy kliniczni, diagnosci
uwzal dnienigm laboratoryjni w trakcie specjalizacji, Il kw 2021 r. 1 Warszawa
. g . . genetycy kliniczni w trakcie specjalizacji
sekwencjonowania nastepnej IV kw 2021 1 1 Warszawa
generadji '

Terminy, miejsca i szczegdtowe tematy kurséw mogq ulec zmianie. Wszystkie zmiany bedq sukcesywnie

zamieszczane na stronie projektu



