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GENETYKA DLA NIE-GENETYKOW
,OMIKA” NOWA DZIEDZINA DIAGNOSTYCZNA
Nie tylko choroby rzadkie.

Zapraszamy na bezptatne seminaria inaugurujgce szkolenia z
nowoczesnego obszaru wiedzy medycznej niezbednej w Twojej
codziennej pracy. Spotkania adresowane sq do lekarzy, diagnostéw
[ technikéw laboratoryjnych oraz studentéw kierunkdw medyczno-
biologicznych.

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

Przewidywany rozwdj badan nad molekularng patogeneza chordb jednogenowych, jakimi jest wiekszos¢
choréb rzadkich, coraz czesciej obejmuje zmiany wielogenowe warunkujgce wystepowanie chordb
cywilizacyjnych, takich jak: choroby uktadu sercowo-naczyniowego, uktadu oddechowego, nowotwory, czy
tez zaburzenia prokreacji. W tym tez kontekécie 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 réoznego rodzaju choréb rzadkich (ang. orphan diseases), wsrod ktorych
zdecydowana wiekszos¢ to choroby o podtozu genetycznym. 90% z nich wptywa na skrécenie diugosci
zycia pacjentow, podobna liczba na wystgpienie niepetnosprawnosci intelektualnej. Choroby genetyczne
stanowig okoto 30% przyczyn hospitalizacji w szpitalach dziecigcych 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
problemdw wspotczesnej medycyny. Genetyka medyczna, w tym cytogenetyka i genetyka molekularna, staty
sie niezbedne zaroéwno dla racjonalnego, odpowiadajgcego poziomowi wspdtczesnej wiedzy i mozliwosciom
planowania badan diagnostycznych, wiasciwej interpretacji uzyskanych wynikéw, jak i indywidualizacji
leczenia.

Wrodzone wady metabolizmu (WWM) stanowig nadal najmniej rozpoznawang grupe chordb. Obraz
kliniczny WWM jest zréznicowany i niejednokrotnie zaskakujacy obecnoscia nietypowych objawéw zaréwno
neurologicznych jak i wielonarzadowych. Wiele choréb metabolicznych mozna leczy¢ lub zapobiegac
wystgpieniu objawow klinicznych. Jedynie kilkadziesigt chordb w tej grupie jest wykrywane w badaniach
przesiewowych noworodkow, dlatego wazne jest rozpoznawanie nietypowych objawow klinicznych, ktore
moga sugerowa¢ chorobe metaboliczng. Ponadto niezbedna jest znajomo$¢ 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.

Adresaci seminariow:

Do udziatu w seminariach zapraszamy:

. lekarzy
. diagnostéw i technikow laboratoryjnych
. absolwentow i studentow — kierunek studiow: lekarski i pokrewne oraz przyrodnicze

Tematyka seminarium:

. Nowe mozliwosci analizy cytogenetycznej i molekularnej w diagnostyce chordb genetycznie
uwarunkowanych
. Mozliwosci biochemiczne w rozpoznawaniu wrodzonych wad metabolizmu (WWM)

- "omika" nowo rozwijajaca sie dziedzina nauki i diagnostyki
. Wrodzone wady metabolizmu - jak rozpoznajemy i jak leczymy
Udziat w seminarium jest punktowany — punkty edukacyjne

Lekarze i diagnosci laboratoryjni objeci obowigzkiem gromadzenia punktéw edukacyjnych beda mogli je
otrzymac wraz z certyfikatem ukonczenia seminarium realizowanego w ramach projektu.

Terminy:

8 maja 2019 Warszawa
10 maja 2019 Gdansk
14 maja 2019 Wroctaw
26 listopada 2019 Poznan
27 listopada 2019 Krakow

Uczestnictwo
Zapisy na seminaria 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.
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Organizator seminariéw i cyklu kurséw
Instytut Matki i Dziecka w Warszawie - jednostka naukowo-badawcza o wieloletnigj 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 genetyczna oraz proteomiczng i metabolomiczna.

Dzieki dofinansowaniu w ramach PO WER, Instytut przeprowadzi w latach 2019-2021 cykl kurséw dla lekarzy
i innych specjalistbw 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 zostang pogtebione w
ramach wspotpracy z renomowanymi na skale $wiatowg 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 sg czescig 3 letniego programu kurséw realizowanych w latach 2019-2021, w ramach projektu
,Choroby genetycznie uwarunkowane — edukacja i diagnostyka” dofinansowanego ze srodkéw UE.



