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diagnostics of fetuses with increased risk of aneuploidy European Human Genetics Conference.
Gothenburg,

Plaskota I, Bartnik-Gtaska M, Smyk M, Sobecka K, Wisniowiecka-Kowalnik B, Bernaciak J, Szczepanik
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Genetics Conference. Gothenburg,
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Braun-Walicka N, Castaneda J, Barczyk A, Sobczynska-Tomaszewska A, Czerska K, Nowakowska B.
Application of oligonucleotide array CGH in 280 patients with autism spectrum disorder. European
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Crowley TB, Piotrowicz M, Gieruszczak-Biatek D, Nowakowska BA. SNVs and CNVs influencing
phenotype variability in the patients with 22q11.2 Deletion Syndrome detected from whole exome
sequencing data. European Human Genetics Conference. Gothenburg,

Dutkiewicz D, Sobecka K, Chojnacka M, Braun-Walicka N, Nowakowska BA. Boy with derivative
chromosome 22 inherited from the mother and two additional deletions identified by array CGH,
Clinical Genomics and NGS, 32nd Course jointly organized by ESHG AND CEUB. Bertinoro,

Plaskota I, Bartnik-Gtaska M, Smyk M, Sobecka K, Wisniowiecka-Kowalnik B, Chojnacka M, Bernaciak
J,.Szczepanik E, Terczynska |, Mierzewska H, Obersztyn E, Nowakowska BA. The usefulness of array
comparative genomic hybridization in detection of copy number variants in patients with epilepsy,
Clinical Genomics and NGS, 32nd Course jointly organized by ESHG AND CEUB. Bertinoro,

WYKLADY:

Wertheim-Tysarowska K. Choroby rzadkie, diagnostyka, leczenie i opieka. Fakty i wyzwania. Dzieh
chordb rzadkich. IBB. Warszawa

Hoffman-Zacharska D. Padaczka choroba czesta a jednak rzadka. Dzien choréb rzadkich. IBB.
Warszawa

Gos M. Rdzeniowy zanik miesni o terapii celowanej w chorobach rzadkich. Dzien choréb rzadkich.
IBB. Warszawa

Niepokéj K. Niedostuch - najczestsza choroba zmystéw, a jednak choroba rzadka. XVII
Miedzynarodowa Konferencja Chorob Rzadkich "Nie przegap choroby rzadkiej". Serock
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Wertheim-Tysarowska K. Gen - Historia (nie)skonczona. Czy wiemy juz wszystko na temat naszych
genow. Urodziny bohatera Borysa. Hevelianum - Wozownia Artyleryjska, Gdansk

Hoffman-Zacharska D. Przydatnos$¢ sekwencjonowania nastepnej generacji w diagnostyce zespotéw
padaczkowych o wczesnym wieku zachorowania. IMiD. Warszawa

Hoffman-Zacharska D. Diagnostyka genetyczna, mozliwosci i ambicje. Konferencja choréb rzadkich.
Krakow

Hoffman-Zacharska D. Zastosowanie NGS i interpretacja wynikéw. X Jubileuszowe Forum Neurologii
dzieciecej, wyzwania neurologii dzieciecej. Poznanh

Niepokdj K. Niedostuch uwarunkowany genetycznie. Rola badan genetycznych w diagnostyce
niedostuchu. Konferencja Naukowo-Szkoleniowa - Wspbtczesne Metody Diagnozy, Leczenia i
Rehabilitacji Oséb z Zaburzeniami Stuchu. Oddziat Otolaryngologii i Laryngologii Dzieciecej
Wojewddzkiego Szpitala Podkarpackiego im. Jana Pawta Il w Kroénie, Polskie Towarzystwo
Otolaryngologéw Chirurgéw Glowy i Szyi i Centrum Diagnostyki, Leczenia i Rehabilitacji Zaburzen
Stuchu, Gtosu i Mowy. Krosno

Rygiel AM. Kiedy nalezy wykona¢ badania genetyczne w chorobach trzustki? Spotkanie Polskiego
Klubu Trzustkowego, tochow

Rygiel AM. Polish pancreatitis working group and activities. PancreasFest 2019: International
Pancreatitis Genetics Congress: Harmonization and Standards, Pittsburgh,

Sobecka K Konferencja naukowa: ,Choroby rzadkie i ultrarzadkie: stan obecny, wyzwania i
perspektywy” Senat RP, Warszawa

Ziemkiewicz K Cytogenetyka. wykfady i ¢éwiczenia dla studentéw lll roku analityki medycznej, Zaktad
Genetyki Medycznej WUM, Warszawa

Nowakowska B. Cytogenetyka - Mozliwosci i ograniczenia diagnostyczne techniki mikromacierzy CGH
w kontekscie interpretacji klinicznej wynikéw badah cytogenetycznych 23.05.2019, wykfady i
¢wiczenia dla studentéw IV roku analityki medycznej, Zaktad Genetyki Medycznej WUM, Warszawa

Ziemkiewicz K, Nowakowska B. wykfady na Kursie CMKP: Diagnostyka prenatalna wad rozwojowych
i chordb o podtozu genetycznym.

Nowakowska B wyktad na Kursie CMKP: Neurologia dziecieca. Diagnostyka Prenatalna
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Aktywnos¢ pracownikéw Zaktadu Genetyki Medycznej w ramach projektu EU ,Choroby
genetycznie uwarunkowane - edukacja i diagnostyka”:

1. Wyktady na kursach

- Kurs ,Choroby genetyczne wieku rozwojowego - mozliwosci diagnostyczne w erze badan
genomowych.”

K. Wertheim-Tysarowska:

- Zastosowanie sekwencjonowania w diagnostyce molekularnej. Interpretacja wynikéw badan
molekularnych na przyktadzie genetycznie uwarunkowanych chorob skéry

- Diagnostyka mukowiscydozy i choréb CFTR zaleznych 30 lat po odkryciu genu CFTR

- Badania molekularne w diagnostyce galaktozemii

A. Kutkowska-Kazmierczak

- Typy dziedziczenia choréb genetycznych i poradnictwo genetyczne

- Niepetnosprawnos¢ intelektualna - podtoze genetyczne

- Genetyczne uwarunkowania matogtowia

B. Wisniowiecka-Kowalnik

- Zastosowanie metod cytogenetycznych w diagnostyce zaburzen wieku rozwojowego
- Mozliwosci diagnostyczne zaburzen ze spectrum autyzmu

M. Kedzior

- Znane zespoty mikrodelecji/mikroduplikacji w diagnostyce zaburzen wieku rozwojowego
K. Niepokoj

- Niedostuch w erze genomowej - mozliwosci diagnostyczne

B. Wisniowiecka-Kowalnik, M. Bartnik-Gtaska

- Postepowanie diagnostyczne w niepetnosprawnosci intelektualnej

A. Rygiel

- Diagnostyka molekularna genetycznie uwarunkowanego zapalenia trzustki

- Diagnostyka molekularna choréb metabolicznych

M. Gos
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- RAS-opatie
B. Wisniowiecka-Kowalnik

- Mozliwosci diagnostyczne zaburzen ze spektrum autyzmu

Kurs ,Genetyka i genomika w codziennej praktyce lekarskiej”.

D. Hoffman-Zacharska

- Genetyka klasyczna - wzory dziedziczenia.

- Choroby neurodegeneracyjne wieku péznego - idiopatyczne i genetyczne.
M. Gos

- Genetyka Molekularna - zmienno$¢ materiatu genetycznego.

- Rdzeniowy zanik mies$ni - od mutacji do terapii.

A. Kutkowska-Kazmierczak

- Zasady poradnictwa genetycznego choréb monogenowych.

K. Wertheim-Tysarowska

- Mukowiscydoza i nie tylko. Choroby uwarunkowane mutacjami genu CFTR.
S. Rzoica

- Zmienno$¢ kliniczna i genetyczna niepetnosprawnosci intelektualne;j.

A. Landowska

- Zmiennos¢ kliniczna i genetyczna niepetnosprawnosci intelektualne;j.

A. Abramowicz

- Podtoze molekularne neurofibromatozy typu | - mozliwosci diagnostyczne.
Kurs ,,Genetyka i genomika chordb neurologicznych”

E. Obersztyn

- Poradnictwo genetyczne w odniesieniu do choréb neurologicznych

K. Ziemkiewcz

- Techniki cytogenetyczne w diagnostyce choréb uktadu nerwowego.

- Niepetnosprawnos¢ intelektualna - badania cytogenetyczne
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D. Hoffman-Zacharska

- Neurogenetyka molekularna

- Wspdlne drogi zaburzen neurorozwojowych

- Choroba Huntingtona

- Badania molekularne - od kliniki do interpretacji wyniku
S. Rzohica

- Niepetnosprawnos¢ intelektualna - badania molekularne
B. Nowakowska

- Autyzm i zaburzenia zachowania

- Schizofrenia

- Badania cytogenetyczne - od kliniki do interpretacji wyniku
M. Gos

- Choroby nerwowo-miesniowe

- SMA - od mutacji do terapii

M. Geremek

- Choroby neurologiczne wieku p6znego

Kurs ,,Zespdt delecji 22q11 - problemy kliniczne i diaghostyczne”
A. Kutkowska - Kazmierczak

- Problemy kliniczne dzieci z Zespotem Delecji 22q11

B. Nowakowska

- Problemy diagnostyczne Zespotu Delecji 22q11

- Rozwdj dziecka z delecjg 2211

Kurs ,Badania genetyczne w diagnostyce prenatalnej’ (powtdrzony trzykrotnie))
E. Obersztyn

- Poradnictwo genetyczne: aspekty medyczne, etyczne i prawne diagnostyki prenatalnej
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M. Gos
- Diagnostyka prenatalna choréb monogenowych - wskazania i postepowanie diagnostyc-ne
K. Ziemkiewicz

- Kariotyp klasyczny oraz szybka diagnostyka aneuploidii u ptodu (techniki: Rapid-FISH, MLPA oraz QF-
PCR)

- Aberracje chromosomowe jako przyczyna nieptodnosci meskiej i zenskiej

K. Sobecka

- Zastosowanie techniki mikromacierzy w diagnostyce prenatalnej

- Genetyczne przyczyny poronien samoistnych - aktualny stan wiedzy

B. Nowakowska

- Nieinwazyjna diagnostyka prenatalna - mozliwosci i dalsze kierunki rozwoju techniki NIPT
- Sekwencjonowanie catoeksomowe u ptodéw z wadami wrodzonymi

K. Wertheim-Tysarowska

- Molekularna diagnostyka nieptodnosci meskiej i zehskiej

Kurs Genetyka a choroby uktqdu sercowo-naczyniowego
K. Ziemkiewicz

- Mozliwosci diagnostyczne cytogenetyki klasycznej i molekularnej w wykrywaniu aberracji
chromosomowych zwigzanych z wrodzonymi wadami serca. Interpretacja wynikéw badan
cytogenetycznych

K. Kowalczyk

- Wykorzystanie mikromacierzy w prenatalnej i postnatalnej diagnostyce wrodzonych wad serca

Kurs ,Genetyka neonatologiczna - nie tylko testy przesiewowe”

K. Ziemkiewicz

- Cytogenetyka klasyczna i molekularna w diagnostyce neonatologicznej

2. Wyktady na seminariach

K. Wertheim-Tysarowska
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- Nowe mozliwosci analizy molekularnej w diagnostyce choréb genetycznie uwarunkowanych
M. Gos

- Nowe mozliwosci analizy molekularnej w diagnostyce choréb genetycznie uwarunkowanych
D. Hoffman-Zacharska

- Nowe mozliwosci analizy molekularnej w diagnostyce choréb genetycznie uwarunkowanych
A. Rygiel

- Nowe mozliwosci analizy molekularnej w diagnostyce choréb genetycznie uwarunkowanych
B. Nowakowska

- Nowe mozliwosci analizy cytogenetycznej w diagnostyce choréb genetycznie uwarunkowanych
(powtdrzony dwukrotnie)

K. Ziemkiewicz

- Nowe mozliwosci analizy cytogenetycznej w diagnostyce choréb genetycznie uwarunkowanych
(powtdrzony dwukrotnie)

3. Wyktady na Studiach podyplomowych z bioinformatyki

D. Hoffman-Zacharska

- Badania wysokoprzepustowe w medycynie

- Etyczne aspekty biomedycznych badan wysokoprzepustowych

M. Gos

- Badania wysokoprzepustowe w medycynie

M. Dawidziuk

- Podstawowe bazy danych i narzedzia do analizy danych wysoko przepustowych.
J. Sawicka

- Podstawowe bazy danych i narzedzia do analizy danych wysoko przepustowych.

4. Zajecia praktyczne

T. Gambin
-Zastosowanie narzedzi Big Data w analizach omicznych.

M. Dawidziuk
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- Genomika
J. Sawicka

- Genomika



