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Otwarcie konferencji — prof. dr. hab. n. med. Justyna Paprocka
(Slaski Uniwersytet Medyczny)

Leukodystrofie — prof. Nicole Wolf (Center for Childhood White Matter Disorders,
VU University Medical Center, Amsterdam, Holandlia)

Dyskusja

Sesija I: ,,Sesja biochemiczna”
Moderatorzy: prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka, mgr Ewa Gtab-Jabforiska

Najczesciej spotykane nieprawidtowosci w profilu kwaséw organicznych w moczu
metoda GC/MS — mgr Tomasz Pofawski (Instytut Matki i Dziecka w Warszawie)

Jak rozumie¢ zmiany profilu acylokarnityn metodg tandem MS?
—mgr Ewa Gtgb-Jabtoriska (Instytut Matki i Dziecka w Warszawie)

Jak interpretowac¢ wynik aminogramu? — mgr Tomasz Pofawski
(Instytut Matki i Dziecka w Warszawie)

Dyskusja
Przerwa

Sesija ll: ,Istota biata i nie tylko”
Moderatorzy: prof. dr hab. n. med. Katarzyna Kotulska-JoZwiak,
dr n. med. Magdalena Machnikowska-Sokofowska

Stwardnienie rozsiane a kryteria i zmiany radiologiczne
— prof. dr hab. n. med. Katarzyna Kotulska-JéZwiak (Instytut Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka w Warszawie) — Patronat Roche

Choroby autoimmunologiczne w obrazie MR — dr. n. med. Marta Zawadzka
(Gdariski Uniwersytet Medyczny)

Mata panda, duza panda, objaw tréjzebu, objaw jasnego wzgdrza, objaw oczu tygrysa
— punkt widzenia radiologa — dr n. med. Magdalena Machnikowska-Sokofowska

(Slaski Uniwersytet Medyczny)

Dyskusja

Przerwa

Sesja lll: Varia, czesé |. ,Terapie na horyzoncie”

Moderatorzy: prof. dr hab. n. med. Maria Gizewska,
prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka
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Lizosomalne choroby spichrzeniowe i mozliwosci terapii
— prof. dr hab. n. med. Barbara Steinborn (Uniwersytet Medyczny w Poznaniu)

Fenyloketonuria jako choroba neurometaboliczna - bliskie fizjologicznym stezenia
fenyloalaniny warunkiem maksymalnej ochrony OUN w perspektywie nowych opciji
terapeutycznych — prof. dr n. med. Maria Gizewska (Pomorski Uniwersytet Medyczny)

Givinostat — postep w terapii DMD z zastosowaniem nowego inhibitora HDAC
— prof. dr hab. n. med. Anna Potulska-Chromik (Warszawski Uniwersytet Medyczny)
— Patronat Medis Therapeutics

Wamorolon jako nowa opcja leczenia na tle istniejacych terapii w DMD
— lek. Emilia Wieszafa (Slaski Uniwersytet Medyczny) — Patronat Genesis Pharma

Leczenie indukcyjne i podtrzymujace przewlektej zapalnej polineuropatii
demielinizacyjnej — prof. dr hab. n. med. Anna Potulska-Chromik
(Warszawski Uniwersytet Medyczny)

Deficyt arginazy — prof. dr n. med. Justyna Paprocka (Slaski Uniwersytet Medyczny)
Dyskusja

Przerwa

Sesja IV: Leczenie eksperymentarne w wybranych chorobach rzadkich

Zespot PURA — dr hab. n. med. Magdalena Chroscinska-Krawczyk
(Uniwersytet Medyczny w Lublinie)

Zespot Aicardiego-Goutieresa — $ciezki diagnostyczno-terapeutyczne — lek. Agnieszka
Fiszer-Rdzany (Szpital Dziecigcy im. prof. Jana Bogdanowicza w Warszawie)

Dyskusja
Sesja V: ,,Ciekawi pacjenci”

Fenotyp ponad rozpoznaniem — jak wspdtistnienie SMA i deficytu GLUT1
zmienia obraz kliniczny i leczenie — dr n. med. Elzbieta Stawicka, lek. Agata Lipiec
(Instytut Matki i Dziecka, Warszawa)

Gdy immunologia spotyka metabolizm: lekooporne MOG-ON jako wyzwanie
diagnostyczne i terapeutyczne — dr n. med. Pawet Matecki (Uniwersytet Medyczny
w Poznaniu)

Encefalopatia postepujaca u 13-latka — lek. Piotr Rodak (Slaski Uniwersytet Medyczny)

Po nitce do biatej materii — podréz diagnostyczna w leukodystrofii
— lek. Beata Rzepka-Migut (Uniwersytet Medyczny w Rzeszowie)
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12.45-13.05

Sesja VI: ,Stany nagte i napadowe”
Moderatorzy: prof. dr hab. n. med. Maria Mazurkiewicz-Betdziriska,
prof. dr hab. n. med. Barbara Steinborn

Encefalopatie indukowane infekcjami a choroby neurometaboliczne
— prof. dr n.med. Maria Mazurkiewicz-Betdziriska (Gdaniski Uniwersytet Medyczny)

NORSE/ FIRES - aktualne wytyczne dotyczace terapii. Czy czynnik neurometaboliczny
ma znaczenie? — prof. dr hab. n. med. Barbara Steinborn (Uniwersytet Medyczny

w Poznaniu)

Stan padaczkowy w chorobach rzadkich — czy leczenie odbiega od standardéw?
—drn. med. tukasz Przysfo (Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki w £odzi)

Neurometaboliczne uwarunkowania w zespole Lennoxa-Gastauta i nowoczesne
strategie leczenia — prof. dr n.med. Maria Mazurkiewicz-Betdziriska

(Gdariski Uniwersytet Medyczny)

EEG w encefalopatiach padaczkowych i rozwojowych
—dr hab. n. med. Anna Winczewska-Wiktor (Uniwersytet Medyczny w Poznaniu)

Dyskusja
Przerwa kawowa

Sesja VII: ,Wskazéwki diagnostyczne w chorobach neurometabolicznych”
Moderatorzy: dr hab. n. med. Dariusz Rokicki, dr n. med. tukasz Przysto

Parkinsonizm i plgsawica w chorobach neurometabolicznych — dr hab. n. med.
Dariusz Rokicki (Instytut Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie)

Wzrok i stuch w chorobach neurometabolicznych — dr n. med. tukasz Przysto
(Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki w £0dzi)

Zmiany skdrne w chorobach metabolicznych — dr n. med. Magdalena Kaczor
(Instytut Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie)

Dyskusja
Przerwa

Sesja VIlI: ,Varia, czesé II”
Moderator: dr hab. n. med. Agnieszka Mizia-Malarz, dr hab. n. med. Sabina Wiecek

Dieta ketogenna w chorobach mitochondrialnych — dr n. med. Dorota Wesot-Kucharska
(Instytut Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawig) — Patronat Nutricia

Milczace Anioty — prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka (Slaski Uniwersytet Medyczny)
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Meandry diagnostyczne w chorobach peroksysomalnych — dr hab. n. med.
Patryk Lipinski (Centrum Medycznego Ksztatcenia Podyplomowego, Warszawa)

Neurologiczne i kostne implikacje niedoboru fosfatazy zasadowej w hipofosfatazji
— prof. dr hab. n. med. Dawid Larysz (Uniwersytet Warmirisko-Mazurski w Olsztynie)
— Patronat AstraZeneca

Rézne oblicza choroby Gauchera — dr hab. n. med. Agnieszka Mizia-Malarz,
dr hab. n. med. Sabina Wiecek (Slaski Uniwersytet Medyczny) — Sponsoring Sanofi

Dyskusja
Przerwa

Sesja IX: ,,Genetyka”
Moderator: prof. dr hab. n. med. Mazurkiewicz-Betdziriska,
prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka

Wybrane synaptopatie — prof. dr hab. n. med. Krzysztof Szczatuba
(Warszawski Uniwersytet Medyczny)

Genetyka w cato$ciowych zaburzeniach rozwoju z lub bez towarzyszacej padaczki
—drn. med. Magdalena Krygier (Gdariski Uniwersytet Medyczny)

Postepowanie w przypadku VUS. Punkt widzenia diagnosty
— prof. dr hab. n. med. Rafat Ploski (Warszawski Uniwersytet Medyczny)

Postepowanie w przypadku VUS. Punkt widzenia klinicysty
— prof. dr hab. n. med. Robert Smigiel (Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu)

Dyskusja
Przerwa
Sesja X: ,,Elektrofizjologia”

EEG w stanach ostrych i w oddziale intensywnej terapii. Czesto mylone wzorce
—drn. med. Iwona Terczynska (Instytut Matki i Dziecka Warszawa)

EEG w chorobach neurometabolicznych — prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka
(Slaski Uniwersytet Medyczny)

Dyskusja
Quiz z nagrodami ksigzkowymi

Zakonczenie konferencji



ORGANIZATOR

light

CONSULTING

Greenlight Consulting Sp. z 0.0.
e-mail: konferencje@glc.edu.pl
www.glc.edu.pl/konferencje/knm



