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8:00 ROZPOCZECIE KONFERENCIJI

8:00 Prof. dr hab. n. med. Zbigniew Gaciong, Jego Magnificencja Rektor WUM
Prof. dr hab. n. med. Piotr Pruszczyk, Prorektor ds Nauki i Transferu Technologii WUM
Dr hab. n. med. Krzysztof Szczatuba, Dyrektor Centrum Doskonatosci Choréb Rzadkich
i Niezdiagnozowanych WUM

815 Stanistaw Mackowiak, Federacja Pacjentow Polskich i Fundacja Orphan Polska
—Wyzwania systemowe w chorobach rzadkich okiem pacjentéow/rodzicow

8:30 Prof. dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk — Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich
8:45 Wiceminister Zdrowia Prof. dr hab. n. med. Urszula Demkow

9:00 - 11:00 PERSPEKTYWA PACJENTOW | RODZIN

9:00 Marcin Basinski, Fundacja Jestesmy Pod $ciana — Organizacja pacjencka vs Panstwo
9:15 Matgorzata i Piotr Kosla, Fundacja PACS2 — PACS2 Research Foundation: modelowy przyktad
dziatan wielokierunkowych w ultrarzadkiej chorobie neurorozwojowe;j
9:30 Dorota Raczek i Katarzyna Gagor-Nowak, Fundacja SMA — Aspekty terapeutyczne SMA
w perspektywie rodzica
9:45 Dorota Korycinska, Stowarzyszenie Neurofibromatozy Polska — Koordynacja dziatan
diagnostyczno-terapeutycznych w nerwiakowtékniakowatosci
10:00 Marek Piegat, Ogolnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom z zespotem Retta
—Wyzwania terapeutyczne w zespole Retta
10:15 Aneta Jurko, Stowarzyszenie pacjentow ze stwardnieniem guzowatym — Stwardnienie
guzowate z perspektywy rodzica
10:30 Iwona Czabak, Stowarzyszenie Marfan Polska — Zespot Marfana — wyzwania i nadzieje
—spojrzenie pacjenta na leczenie

10:45 Marzena Piejko, Fundacja CF Oddech Zycia — Zycie przed i po przeszczepie ptuc
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PERSPEKTYWA LEKARZY/OPIEKUNOW

Dr hab. n. med. Krystyna Szymanska, Klinika Neurologii Dzieciecej i Pediatrii — Choroby
autoimmunizacyjne mozgu — trudnosci diagnostyczne

Dr hab. n. med. Piotr Skrzypczyk, Klinika Nefrologii Dzieciece] i Pediatrii — Stwardnienie
guzowate jako problem interdyscyplinarny

Dr n. med. Marek Karwacki, Centrum Koordynowanej Opieki Medycznej nad Pacjentami
z Neurofibromatozami i pochodnymi im RASopatiami, Katedra i Klinika Onkologii,
Hematologii Dzieciecej, Transplantologii Klinicznej i Pediatrii

Prof. dr hab. n. med. Krzysztof Jamroziak, Katedra i Klinika Hematologii, Transplantologii
i Chorob Wewnetrznych — Osrodek amyloidozy: rola wspotpracy wielospecjalistycznej

w diagnostyce i leczeniu amyloidoz

Prof. dr hab. n. med. Piotr Milkiewicz, Klinika Hepatologii, Transplantologii i Choréb
Wewnetrznych — Europejska Sie¢ Referencyjna ERN, Osrodek Choréb Watroby

Prof. dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk, Katedra i Klinika Neurologii, Europejska

Sie¢ Referencyjna ERN EURO NMD - Europejska Sie¢ Referencyjna ERN, Osrodek Chorob
Nerwowo-Miesniowych

Prof. dr hab. n. med. Wojciech Lisik, Katedra i Klinika Chirurgii Ogolnej i Transplantacyjnej —
Transplantologia w mukowiscydozie

Prof. dr hab. n. med. Agnieszka Szypowska, Pododdziat Kliniczny Diabetologii Dzieciecej
i Pediatrii, Klinika Pediatrii — Europejska Sie¢ Referencyjna, ERN Zaburzenia przemian glukozy

Prof. dr hab. n. med. Bozena Werner, Klinika Kardiologii Wieku Dzieciecego i Pediatrii
Ogodlnej — Spektrum rzadkich choréb uktadu sercowo-naczyniowego u dzieci

OKRAGLY STOL KLINICZNY
OBIAD
PERSPEKTYWA DIAGNOSTOW

Prof. dr n. med. Tomasz Stoktosa, Laboratorium Genetyki, Uniwersyteckie Centrum Medycyny
Laboratoryjnej — Panele genowe w diagnostyce nowotworéw i chorob rzadkich

Prof. dr hab. n. med. Rafat Ptoski, Zaktad Genetyki Medycznej — Sekwencjonowanie
eksomowe w chorobach rzadkich: 10+ lat do$wiadczen

Prof. dr hab. n. med. Grzegorz Basak, Katedra i Klinika Hematologii, Transplantologii
i Choréb Wewnetrznych — Algorytmy Al w diagnostyce onkohematologicznej

Mgr Artur Bartochowski, mgr Anna Rakowska, Klinika Neonatologii i Choréb Rzadkich
— Rehabilitacja od pierwszych dni zycia — szansa na cate zycie

Dr inz. Anna Sibilska-Mroziewicz, Wydziat Mechatroniki, Instytut Mikromechaniki i Fotoniki,
Zaktad Mechaniki Stosowanej, Politechnika Warszawska — Perspektywy wykorzystania
Wirtualnej Rzeczywistosci w rehabilitacji pacjentow cierpiacych na choroby rzadkie

Dr n. med. Katarzyna Kusmierska, Zaktad Diagnostyki Laboratoryjnej i Immunologii
Klinicznej Wieku Rozwojowego — Metabolomika w diagnostyce choréb rzadkich

OKRAGLY STOL DIAGNOSTYCZNY
ZAKONCZENIE
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W trakcie wydarzenia
zapraszamy na warsztaty

mgr Artur Bartochowski — rehabilitacja
profil pacjentéw: Encefalopatie

dr n. med. Magdalena Milewska — dietetyka
profil pacjentow: Zaburzenia potykania/dysfagia

Porady specjalistow
dr Anetta Jeziorek — neurolog dzieciecy

profil pacjentow: Encefalopatie bez diagnozy 10 oséb

dr n. med. Marek Karwacki — onkolog dzieciecy

profil pacjentéw: Neurofibromatoza typu 2 zapisy tylko przez Stowarzyszenie
Neurofibromatozy Polska

dr hab. n. med. Skrzypczyk — nefrolog dzieciecy
profil pacjentéw: Nerki w rzadkich zespotach chorobowych

dr n. med. Tomasz Ksiazczyk — kardiolog dzieciecy
profil pacjentow: Kardiomiopatia przerostowa

dr Jedrzej Nowaczyk — diabetolog dzieciecy

profil pacjentow: Otytosc olbrzymia z catosciowymi zab rozwoju, przewlekta hipoglikemia
hipo- i hiperinsulinemiczna, nawracajace hipoglikemie o nieustalonej etiologii, patologiczna
insulinoopornosc¢ u szczuptych dzieci, cukrzyca o nieustalonej etiologii

Zapisy na warsztaty | porady specjalistyczne
odbywaja sie poprzez adres Fundac]ji
Jestesmy Pod Sciana; fund.jps@gmail.com

Liczba miejsc jest ograniczona.
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