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‘ KURS Z ZAKRESU CHOROB METABOLICZNYCH W OPIECE OKOLOPORODOWEJ |

Przedobjawowe rozpoznanie wrodzonych wad metabolizmu — korzysci i trudnosci

Miejsce kursu: Warszawa, Al. Krakowska 266 (Hotel Mercure)
Termin: 18-19 wrzesnia 2024 r.
Kierownik kursu: dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska

Program kursu:

Dzien pierwszy 18 wrzesnia 2024 r.

8.30 Rejestracja
9.00-9.15 Otwarcie kursu, test kompetencji
9.15 — 10.15 Wprowadzenie do medycyny metabolicznej
Y dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska
Skrining selektywny vs badania przesiewowe noworodkéw
10.15—-11.00
dr n. med. Joanna Taybert
11.00- 11.15 Przerwa kawowa
Historia i rozwéj badan przesiewowych noworodkéw w Polsce
11.15—-12.00

dr n. med. Joanna Taybert

Kiedy podejrzewaé¢ wrodzone wady metabolizmu na podstawie
12.00 — 13.00 badania podmiotowego i przedmiotowego?
dr n. med. Joanna Taybert

13.00 — 14.00 Przerwa obiadowa

Diagnostyka ré6znicowa wrodzonych wad metabolizmu na
14.00 — 14.45 podstawie badania podmiotowego i przedmiotowego
dr n. med. Anna Bauer

Nowe oblicza wrodzonych wad metabolizmu wykrywanych w
14.45 — 15.30 badaniach przesiewowych noworodkéw
dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska

15.30—- 15.45 Przerwa kawowa

Genetyczne badania potwierdzajace w kierunku wrodzonych wad
15.45-16.45 metabolizmu w programie badan przesiewowych noworodkéw
dr hab. n. med. Agnieszka Rygiel

®e Projekt ,, Podniesienie wiedzy i umiejetnosci kadry medycznej w zakresie diagnostyki perinatalnej

‘ Instytut chordéb uwarunkowanych genetycznie z ukierunkowaniem na wczesng diagnostyke prenatalng

‘ Matki i Dziecka Wrodzonych Wad Metabolizmu”, Nr projektu FERS.01.01-1P.02-0002/23 tel.; kursyfers@imid.med.pl,
https:// kursyfers.imid.med.pl,
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Dzien drugi 19 wrzesnia 2024 r.

Wyniki badan przesiewowych noworodkéw w kierunku
wrodzonych wad metabolizmu - z perspektywy osrodka

9.00-9.45 .
koordynujacego
dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska
Galaktozemia — aspekty wczesnej diagnostyki
9.45-10.30
dr n. med. Anna Bauer
Deficyt biotynidazy
1030 =11.15 dr n. med. Joanna Taybert
11.15-11.30 Przerwa kawowa
Perspektywy badan przesiewowych noworodkéw w kierunku
11.30 - 12.15 wrodzonych wad metabolizmu okiem genetyka
dr hab. n. med. Agnieszka Rygiel
Perspektywy badan przesiewowych noworodkéw w kierunku
12.15-13.00 wrodzonych wad metabolizmu okiem klinicysty
dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska
13.00- 14.00 Przerwa obiadowa
14.00 — 14.45 Wrodzone wady metabolizmu jako choroby rzadkie
' ' dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska
Wrodzone wady metabolizmu - nie zawsze choroba rzadka.
14.45 — 15.15 Bade?nla _przesmwowe w kierunku hipercholesterolemii
rodzinnej
dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska
15.15-15.30 Przerwa kawowa
15.30 - 16.00 Test koncowy
16.00 — 16.30 Zakonczenie kursu, podsumowanie.

Projekt ,, Podniesienie wiedzy i umiejetnosci kadry medycznej w zakresie diagnostyki perinatalnej
chordéb uwarunkowanych genetycznie z ukierunkowaniem na wczesng diagnostyke prenatalng
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