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Choroby Genetycznie Uwarunkowane - edukacja i diagnostyka
- nieodpfatne kursy i seminaria

Zespot delecji 22911 — problemy kliniczne i diaghostyczne
— kurs hybrydowy

Kierownik Kursu
Beata Nowakowska

Zespot Pracowni Cytogenetyki, Zaktad Genetyki Medycznej, IMID



Miejsce kursu: kurs on-line
Terminy: 02.12.2021; godz. 9.00-16.00
Kierownik kursu: dr hab. Beata Nowakowska

Program kursu:

9.00 Otwarcie sesji on-line, rejestracja uczestnikow
9.30-9.45 Otwarcie kursu - dr hab. Beata Nowakowska
9.45 — 10.30 Problemy kliniczne dzieci z Zespotem Delecji 22q11

dr Anna Kutkowska — Kazmierczak

10.30 -11.15

Opieka nad pacjentami dorostymi
dr hab. Beata Nowakowska (Prof. Erik Boot, Holandia)

11.15-11.30

Przerwa

11.30-12.00

Problemy diagnostyczne — dr hab. Beata Nowakowska

12.00-12.30

Zaburzenia psychiczne pacjentéw z Zespotem Delecji 22q11
dr hab. Beata Nowakowska (Dr Samuel Chawner)

12.30-13.30

Zaburzenia psychiatryczne pacjentéw z Zespotem Delecji 22q11
dr Maja Krefft - Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu

13.30-14.10

Przerwa

14.10 - 14.55

Opieka logopedyczna nad pacjentem z Delecjg 22q11
dr Elzbieta Radkowska

14.55 -15.05

Przerwa kawowa

15.05 - 15.50

Pierwotny niedobér odpornosci
dr Matgorzata Pac — Centrum Zdrowia Dziecka Warszawa

15.50 - 16.00

Podsumowanie kursu.
dr hab. Beata Nowakowska
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Ochrona Danych
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Informacje o projekcie

Komunikaty dotyczgce kursow

Opis kursow

Kursy on-line
Nieodptatne kursy dla lekarzy, diagnostow i technikow laboratoryjnych,

studentow i innych specjalistow, w latach 2019 - 2021 w ramach Wyktadowcy

projektu dofinansowanego ze srodkow UE.
Galeria

GENETYKA NIEODPEATNE . o
dla NIE-GENETYKOW :(IU.RKSL diaguostiw ! %_

iinnych specjalistow
OMIKA” - NOWA DZIEDZINA DIAGNOSTYCZNA



KURSY LABORATORYJNE

KURSY Z ZAKRESU METABOLOMIKI | PROTEOMIKI (2019-2021)

1. Kurs: wykorzystanie analizatora aminokwasow i LC-MS/MS w diagnostyce WWM
2. Kurs: wykrywanie wrodzonych zaburzen glikozylacji za pomocg spektrometrii mas -
diagnostyka CDG

KURSY Z ZAKRESU GENOMIKI (2019-2021)

1. Warsztaty: Sekwencjonowanie nastepnej generacji dla pracownikow laboratoriow

2. Warsztaty: Cytogenetyka molekularna dla pracownikow laboratoriow

3. Warsztaty z analizy wynikow cytogenetycznych, cytogenetyki molekularnej oraz
molekularnych z uwzglednieniem sekwencjonowania nastepnej generacji



Kontakt do sekretariatu:

®e 7zGM IMID

Zaktad Genetyki Medycznej
Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie

Poradnia Genetyczna: tel. 22 32 77 361
Pracownie Cytogenetyczne: tel. 22 32 77 159
Pracownie Molekularne: tel .22 32 77 177

e-mail: sekretariat.genetyki@imid.med.pl

http://zgm.imid.med.pl
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Poczgtkowo (lata 80-te zeszlego stulecia) w swoich badaniach koncentrowat sie nad okresleniem sposobu dziedziczenia, charakterze, rodzaju i
czestosci wystepowania markerow a nastepnie mutacji odpowiedzialnych za wystapienie mukowiscydozy, fenyloketonurii i zespotu tamliwego
chromosomu X. Analiza korelacji genotyp-fenotyp pozostata ideg przewodnig w dalszych badaniach na roznych modelowych chorobach
dziedzicznych. Wielokrotnie angazowat sie w dziatania na rzecz srodowiska genetykow cztowieka w Polsce oredujgc na rzecz uregulowania i
statusu badari genetycznych. Jest wspotautorem programu specjalizacji z laboratoryjnej genetyki medycznej. Jest autorem i wspdtautorem
szeregu publikacji i skryptow z zakresu patologii molekularej chordb genetycznie uwarunkowanych jak tez redaktorem i wspotautorem
podrecznika ,Genetyka medyczna i molekularna”, ktdrego pigte, zmienione wydanie ukazato sig w 2017 r. Kieruje Zaktadem Genetyki Medycznej
Instytutu Matki i Dziecka kontynuujgc dokonania prof. Tadeusza Mazurczaka i prof. Ewy Bocian.

INFORMACJA DLA PACJENTOW Z
RDZENIOWYM ZANIKIEM MlﬁgNI
(SMA) 13/02/2019

Wyniki kontroli jakosci EMQN
03/12/2018

Fundusze

; [ 3]
icki Rzeczpospolita Unia Europejska
Europejskie § Instytut i pej
Wiedza Edukacja Rozwdj - Polska ’ Muiki i Dziecka Europejski Fundusz Spoteczny




. . ZG M I M I D Kontakt do sekretariatu:

Poradnia Genetyczna: tel. 22 32 77 361
Zaktad Genetyki Medycznej Pracownie Cytogenetyczne: tel. 22 32 77 159
Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie . . . Pracownie Molekularne: tel .22 32 77 177
http://zgm.imid.med.pl

e-mail: sekretariat.genetyki@imid.med.pl
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dziedzicznych. Wielokrotnie angazowat sie w dziatania na rzecz srodowiska genetykow cztowieka w Polsce oredujgc na rzecz uregulowania
statusu badar genetycznych. Jest wspotautorem programu specjalizacii z laboratoryjnej genetyki medycznej. Jest autorem i wspdtautorem
szeregu publikacji i skryptow z zakresu patologii molekularnej chordb genetycznie uwarunkowanych jak tez redaktorem i wspotautorem
podrecznika ,Genetyka medyczna i molekularna”, ego pigte, zmienione wydanie ukazalo sig w 2017 r. Kieruje Zakladem Genetyki Medycznej
Instytutu Matki i Dziecka kontynuujgc dokonania prof. Tadeusza Mazurczaka i prof. Ewy Bocian.
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