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1. Imie¢ i nazwisko: Anna Materna-Kiryluk

2. Posiadane dyplomy, stopnie naukowe

1974 - lekarz medycyny - Wydzial Lekarski AM im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

1978 - specjalista I stopnia w zakresie pediatrii |

1984 - specjalista II stopnia w zakresie pediatdi

1991 - doktor nauk medycznych na podstawie rozprawy doktorskiej pod tyttﬂem:
Umieralnos$¢ dzieci i mlodziezy w wieku 0-17 lat na terenie wojewodztwa poznanskiego
w latach 1976-88 i jej nicktore uwarunkowania (Akademia Medyczna im. Karola
Marcinkowskiego w Poznaniu, Promotor: Prof. dr hab. n. med. Marian Krawczynski)

2005 - specjalista genetyki klinicznej

3. Informacje o dotychczasowym zatrudnieniu w jednostkach naukowych

1974-1975 - lekarz stazysta, Zespot Opieki Zdrowotnej Poznan-Wilda

1976-1983 - lekarz asystent, Specjalistyczny Zespé! Opieki Zdrowotnej nad Matka i
Dzieckiem w Poznaniu

1984-1997 - zastgpca ordynatora Oddzialu Niemowlecego IV Specjalistycznego ZOZ nad
Matkg 1 Dzieckiem pelnigcy rownoczesnie w latach 1985-1997 funkcje Kierownika Dziatu
Organizacji i Nadzoru

1997-2002 - starszy specjalista ds. naukowo-technicznych z doktoratem, Katedra i Zaklad
Genetyki Medycznej Akademii Medycznej w Poznaniu

2002-2005 - asystent naukowo-dydaktyczny, Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej Akademii
Medycznej w Poznaniu |

2005-2010 - adiunkt, Katedra i Zaklad Genetyki Medycznej Uniwersytetu Medycznego w
Poznaniu

2011-2015- starszy specjalista naukowo-techniczny z doktoratem. Katedra i Zaklad Genetyki
- Medycznej Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu, praca na rzecz projektu naukowego
Euromedicat finansowanego ze srodkéw 7 Programu Ramowego Unii Europejskiej

Od 1997 - do chwili obecnej - Koordynator Organizacyjny Polskiego Rejestru Wrodzonych
Wad Rozwojowych

Od 1998 - do chwili obecnej - lekarz w Poradni Genetycznej Centrum Genetyki Medycznej w

Poznaniu




4. Wskazane osiggni¢cia wynikajace z art. 16 ust. 2 z dnia 14 marca 2003 r. o stopniach
naukowych i tytule naukowym oraz o stopniach i tytule w zakresie sztuki (Dz. U. nr 63,
poz. 593 z pozn. zm.):

a)Tytul osiggni¢cia naukowego: monografia Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych
jako zrédlo danych do badan epidemiologicznych, etiologicznych i planowania opieki
medycznej. Wydawnictwo Naukowe Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego
w Poznaniu, 2014 (ISBN 978-83-7597-251-1)

b) Omdéwienie celu naukowego ww. pracy i osiggnietych wynikéw wraz z oméwieniem
ich ewentualnego wykorzystania

Wstep:

Chociaz obserwuje si¢ znaczny postep w leczeniu dzieci z wrodzonymi wadami
rozwojowymi, to jednak wyniki leczenia wielu z nich, szczegélnie wad mnogich lub
zespotow wad sy ciggle niezadowalajace. Dzieci z wrodzonymi wadami rozwojowymi sg
znacznie czgsciej hospitalizowane, wymagaja kosztownych badan diagnostycznych, procedur
leczniczych i rehabilitacji. Problem ten dobrze poznatam pracujac jako lekarz pediatra w
Specjalistycznym Zespole Opieki Zdrowotnej nad Matka i Dzieckiem w Poznaniu.

W latach 1984-1997 pelnitam funkcje zastepcy ordynatora Oddziatu Niemowlgcego IV
pracujgc rownolegle w Dziale Organizacji i Nadzoru Specjalistycznego ZOZ nad Matka i
Dzieckiem w Poznaniu. W latach 1985-1997 pelitam funkcje kierownika tego dziahu.
Pracujgc w Dziale Organizacji i Nadzoru Specjalistycznego ZOZ nad Matkg i Dzieckiem w
Poznaniu $cifle wspdlpracowalam z Instytutem Matki i Dziecka w Warszawie przy
wprowadzaniu na oddziatach noworodkowych wojew6dztwa poznanskiego Rejestru
Wrodzonych Wad Rozwojowych. Rejestr trwal dwa lata i objat 9 z 49 6wczesnych
wojew6dztw Polski. Bylam osoba odpowiedzialng za funkcjonowanie rejestru na terenie
wojewodztwa poznanskiego. Kontynuaéjq- rejestru wprowadzonego przez Instytut Matki i
Dziecka byl Rejestr Regionalny Wrodzonych Wad Rozwojowych obejmujacy wojewodztwo
p‘oznaﬁskie i czesciowo zielonogorskie prowadzony w latach 1985-1996 przez Katedre i
Zaklad Genetyki Medycznej Akademii Medycznej w Poznaniu (Kierownik: Prof. dr hab. n.
med. Anna Latos-Bicleniska). Od 1985 r. wspétdziatam réwniez w rejestrze regionalnym.
Pracujac w Dziale Organizaciji i Nadzoru Specjalistycznego ZOZ nad Matka i Dzieckiem we
wspolpracy ze specjalistami wojew6dzkimi ds. pediatrii i Instytutem Matki i Dziecka w
Warszawie proWadzilam analizy przyczyn zgonéw niemowlat w wojewodztwie poznaniskim i
podjelam badania nad umieralnosécig dzieci w tym wojewddztwie. W 1991 r. uzyskatam

stopien doktora nauk medycznych na podstawie rozprawy pt. ,,Umieralnosé dzieci w wieku 0-
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17 lat na terenie wojew6dztwa poznanskiego w latach 1976-88 i jej niektére uwarunkowania”.
Promotorem mojej pracy doktorskiej byt Prof. dr hab. n. med. Marian Krawczynski. Analiza
umieralnosci dzieci z powodu wrodzonych wad rozwojowych stanowila istotng czesé moich
badan. Wrodzone wady rozwojowe w strukturze umieralnosci niemowlat stanowity az 30%.
W analizowanych latach stwierdzono obniZenie wspétczynnika umieralnoéci niemowlat,
glownie dzigki obnizeniu tzw. umieralnosci spowodowanej czynnikami egzogennymi. W
catym analizowanym okresie nie obnizyla si¢ w wojew6dztwie poznanskim umieralnosé z
powodu wrodzonych wad rozwojowych. W kolejnych latach dynamika obniZzania si¢
umieralnosci niemowlat z powodu wrodzonych wad rozwojowych byla znacznie nizsza w
poréwnaniu z obnizaniem si¢ umieralnosci z innych przyczyn. Umieralnos$é dzieci z powodu
wad wrodzonych nie jest jedynym problemem zwigzanym z wrodzonymi wadami
rozwojowymi. W obrazie klinicznym wielu zespolow wrodzdnych wad rozwojowych
- wystepuje niepelnosprawnos¢ intelektualna, co powoduje, ze dzieci te wymagajg przez cale
zycie opieki w domach rodzinnych lub w instytucjach pafstwowych. Takze mimo
podejmowanych dziatan profilaktycznych, wobec niepoznanej etiologii wielu wrodzonych
wad rozwojowych, dziatania te sg tylko cze$ciowo skuteczne. Wrodzone wady rozwojowe
. stanowig zatem ciggle wazny i nierozwiazany problem medyczny i spoleczny.
Utworzenie Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR) umozliwito mi
uczestniczenie w badaniach nad problemem wrodzonych wad rozwojowych.
PRWWR zostal wprowadzony w 1997 r. na terenie wojewodztwa poznanskiego, od 1998 r.
objat blisko polowe Polski, a w nastepnych latach stopniowo objeto rejestrem caty kraj. W
latach 1997-2000 .byl to projekt zamawiany przez Ministra Zdrowia i Opieki Spoleczney,
- finansowany przez Komitet Badan Naukowych (grant PBZ-019-10), realizowany w Katedrze
i Zakladzie Genetyki Medycznej Akademii Medycznej w Poznaniu. Autorka projektu byta
"Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielefiska. Od 1 kwietnia 1997 r. rozpoczelam prace w
Katedrze i Zakladzie Genetyki Medycznej Akademii Medycznej w Poznaniu jako
- koordynator Polskiego Rejestru Wfodzonych Wad Rozwojowych i pelni¢ te funkcje do chwili
' 6bechej. Doéwiadczenie kliniczne, a przede wszystkim moja znajomo$é struktur
organizacyjnych pionu matki i dziecka, bardzo waznego dla funkcjonowania rejestru, okazaty
si¢ przydatne dla sprawnego wdroZzenia PRWWR na terenie dwcezesnych 25 wojewddztw.
Bralam aktywny udzial w pracy koncepcyinej nad organizacja i zadaniami PRWWR.
: Opracowana wspolnie z Prof. Anng Latos-Bicletiska struktura organizacyjna PRWWR zostala
- opublikowana w Journal of Applied Genetics 2003.




Od 1.07.2000 r. PRWWR byt czedcig programu profilaktycznego Ministerstwa Zdrowia pt.
»~Program Monitorowania 1 Poprawy Pierwotnej Profilaktyki Wrodzonych Wad
Rozwojowych w Polsce™. Natomiast od 01.01.2009 r. do 31.12.2010 r. PRWWR realizowat
zadania w ramach ,Programu kompleksowej diagnostyki i terapii wewnatrzmacicznej w
profilaktyce nastepstw i powiklai wad rozwojowych i chor6b plodu - jako element poprawy
stanu zdrowia plodéw i noworodkéw na lata 2009-2013, W latach 2011-2014 finansowanie
rejestru bylo nieregularne i funkcjonowal wylgcznie w oparciu o bierny sposéb zbierania
informacgji. '
Glownym celem moich prac badawezych prowadzonych na podstawie danych z PRWWR jest
ocena skali problemu wrodzonych wad rozwojowych w polskiej populacji i badanie
czynnikéw ryzyka ich wystgpowania. Wiedza na ten temat jest konieczna do opracowania
strategii dzialan profilaktycznych i1 zaplanowania opieki medycznej nad dzieémi z
wrodzonymi wadami rozwojowymi i ich rodzinami.
Moja praca naukowo-badawcza przebiegala w dwdch zasadniczych kierunkach:
" 1. Badania czgsto$ci wystgpowania wrodzonych wad rozwojowych w Polsce na tle krajow
europejskich i ich uwarunkowan oraz czynnikéw ryzyka.
2. Badania nad genetycznymi czynnikami etiologicznymi wrodzonych wad rozwojowych.
W przedstawionej jako gléwne osiagniecie w moim dorobku naukowym monografii
dokonatam oceny PRWWR jako zr6dla danych do badan epidemiologicznych i
etiologicznych oraz planowania opicki medycznej nad dzieémi z wrodzonymi wadami
-rozwojowymi 1 ich rodzinami. Zaprezentowalam na podstawie danych z pismiennictwa
aktualne podglady na temat etidlogii wrodzonych wad wrodzonych ze szczegblnym
uwzglednieniem podioza genetycznego, a takze metody badan genetycznych stosowane w
badaniach naukowych i praktyce klinicznej. Oméwitam liczne czynniki egzogenne
prowadzace do wystapienia wrodzonych wad rozwojowych i wplyw metod wspomaganego
rozrodu na ryzyko ich wystapienia.
Dotychczas surowe wspélczynniki czestosci wystepowania wrodzonych wad rozwojowych
byly co dwa lata regularnie publikowane przez Zespét PRWWR w 4 monografiach, ktére
wspolredagowatam (red. Prof. Anna Latos-Bielefiska i Anna Materna-Kiryluk).
- W przedstawionej do oceny pracy po raz pierwszy zostala przedstawiona czestosé
wystepowania wrodzonych wad rozwojowych w Polsce z uwzglednieniem ich rodzaju na tle
pozostatych krajéw europejskich, a takze dostepnych danych z pismiennictwa $wiatowego.
Poréwnanie to bylo mozliwe dzigki standaryzacji wspotczynnikéw czestosci wystepowania
wrodzonych wad rozwojowych wg wieku matek. Jako standardowq wybratam populacje
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krajow czlonkowskich EUROQCAT tzw. Full Member Registries (FM-EUROCAT), ktorych
dane sa uwzgledniane w ocenach czegstosci wystepowania wad w Europie i innych
opracowaniach epidemiologicznych. Poréwnania dokonalam w nastepujacych grupach wad:
wrodzone wady rozwojowe ukladu krazenia, wady cewy nerwowej, wady ukladu
moczowego, wady ubytkowe koficzyn, rozszezep wargi z fub bez rozszczepu podniebienia,
rozszczep podniebienia, wady przewodu pokarmowego, wady przedniej s$ciany brzucha,
zespoly aberracji chromosomowych, a takze w podgrupach tych wad. Odrebng analize
przeprowadzitam dla wrodzonych wad rozwojowych w wymienionych wyzej grupach i
podgrupach po wykluczeniu zespolow aberracji chromosomowych. Moje doswiadczenie
genetyka klinicznego bylo pomocne przy wyodrebnianiu grup wrodzonych wad rozwojowych
do badan epidemiologicznych i analizie uzyskanych wynikéw. Dla badan nad czynnikami
etiologicznymi bardzo wazne bylo wydzielenie grupy homogennej, ktérg stanowia izolowane
wady wrodzone. Po raz pierwszy przedstawilam opracowanie czestosci wystgpowania
izolowanych wrodzonych wad - rozwojowych (po wykluczeniu zespoléw aberracji
chromosomowych i wad mmogich) w latach 1998-2008 w polskiej populacjii z
uwzglednieniem grup i podgrup wad wg Miedzynarodowej Statystycznej Klasyfikacji Choréb
-1 Problemow Zdrowotnych, Rewizja Dziesiqta. Do chwili obecnej w Polsce nie bylo
publikacji na ten temat.

Ponad dziesiecioletni okres prowadzenia PRWWR umozliwil mi tez przeprowadzenie oceny
trendow czgstosci wielu izolowanych wrodzonych wad rozwojowych, ktére zamiescitam w
monografii. Na ten temat nie ma rownicz prac w polskim pismiennictwie.

Przeprowadzona w pracy analiza poréwnawcza umoZliwi}a zidentyfikowanie obszardw na
terenie Polski o istotnie réznej czestosci wystepowania wrodzonych wad rozwojowych w
odniesieniu do innych krajéw na $wiecie. Wykazano, ze czgstos$é wystgpowania rozszczepu
wargl 1 podniebienia, rozszczepu podniebienia, wad ubytkowych konczyn 6raz TOZSZCZepu
kregoshupa na niektérych obszarach Polski jest wyzsza W poréwnaniu z innymi krajami
éuropej skimi. Wykazanie w przedstawionej do oceny pracy obszarow o zwickszonej czqstos’ci.
wystgpowania izolowanych wrodzonych wad rozwojowych, mimo biernego sposobu
zbierania danych zainspirowalo nas do dalszych badan zmierzajacych do wykrycia ich
~ skupisk (tzw. klasteréw). Wspélnie z dr n. med. w zakresie statystyki Barbarg Wigckowska i
imnymi autorami zidentyfikowaliSmy 2 klastery (obszary o zwickszonej czgstosci
wystepowania) wrodzonych wad rozwojowych: izolowanego rozszczepu wargi i podniebienia
w woj. dolnoslaskim i izolowanego wytrzewienia w woj. $laskim) - praca opublikowana w

~International Journal of Environmental Health Research, 2014 i praca aktualnie w recenzji w
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International Journal of Occupational Medicine and Envirommental Health, omdwione
szerzej w punkcie 5.

W monografii ocenitam tez niektdére elementy opieki genetycznej nad dzieémi z zespotami
aberracji chromosomowych, wadami mnogimi i wadami serca w polskiej populacji. Wyniki
przeprowadzonej analizy wskazujg na niepelne objecie dzieci z wadami mnogimi, ciezkimi
wadami serca i Kklinicznie rozpoznanymi zespotami aberracji chromosomowych opieka
poradni genetycznych. Przeprowadzona ocena zidentyfikowanych zespolow aberracji
chromosomowych wsréd dzieci zgloszonych do PRWWR w poszczegdinych grupach wad w
poréownaniu z danymi z EUROCAT wykazala az w 6 grupach wad nizsze wskazniki w
pordwnaniu z populacja europejska, co wskazuje na potrzebe poprawy opieki genetycznej.
* Przedstawitam takze mozliwos¢ praktycznego wykorzystania PRWWR jako zrodla informacji
do oceny zapotrzebowania na opieke medyczng i rehabilitacje 0s6b z wrodzonymi wadami
rozwojowymi, kierunki dalszego funkcjonowania Rejestru i zalecenia dotyczace
monitorowania wrodzonych wad rozwojowych w Polsce.,

W pracy wykazalam, ze PRWWR stanowi wazine Zrédlo danych dla badan nad
uwarunkowaniami i etiologiag (w tym nad genetycznym podiozem) wrodzonych wad

rozwojowych.

Podsumowanie:
Przedstawiona do oceny praca ma nie tylko unikalny charakter informacyjny, ale réwniez
znaczenie praktyczne. Analiza przeprowadzona w monografii umozliwila poréwnanie
czestoscl wystepowania wielu wrodzonych wad rozwojowych na terenie Polski z czestoscia w
innych krajach europejskich, a takze w dostepnych danych z pi$miennictwa $wiatowego.
Aspekt praktyczny ma zidentyfikowanie w monogréﬁi obszarow o zwigkszone] czgstodci
wystgpowania izolowanych wrodzonych wad rozwojowych, co w dalszych badaniach
umozliwito wykrycie ich skupisk (tzw. klaster6w). Identyfikacja klasteréw, moze stanowié
punkt wyjscia do dalszych badan w kierunku identyfikacji czynnikéw teratogennych.
Wskazniki, ktére opracowatam w monografii umozliwiaja wykorzystanie danych z PRWWR
_jako Zrédta informacji do oceny zapotrzebowania na opicke medyczna i rehabilitacje oséb z
wrodzonymi wadami rozwojowymi. Uzyskane wyniki majg praktyczne znaczenie dla
. organizatoréw ochrony zdrowia w Polsce 1 powinny wytyczy¢ kierunki dalszych dziatan
B zmierzajacych do poprawy profilaktyki, leczenia i rehabilitacji dzieci z wrodzonymi wadami

TOZWOJOWYMm,




5. Oméwienie pozostalych osiagnieé naukowo-badawcezych

W czasie studiéw od 3 roku uczestniczytam w zajeciach Studenckiego Kola Naukowego przy
Instytucie Pediatrii, co zaowocowalo wspdlautorstwem w pierwszej publikacji w Pediatrii
Polskiej, 1975 i dwoma doniesieniami na Konferencji Studenckiego Kola Naukowego w
Poznaniu w 1974 r. Wyniki prowadzonych analiz przyczyn zgonéw dzieci w wojewddztwie
poznanskim przedstawilam w rozprawie doktorskiej i 6 pracach opublikowanych w polskim
pismiennictwie (3 prace - Pediatria Polska, 1992, 2 prace - Nowiny Lekarskie, 1992 i I praca
- Wiadomosci Lekarskie, 1991).

Wprowadzenie PRWWR umozliwilo mi rozpoczecie badan nad uwarunkowaniami oraz
czynnikami ryzyka wrodzonych wad rozwojowych. PRWWR dal unikalng mozliwosé
przeanalizowania, w liczebnie duzej populacji, wptywu czynnikoéw demograficznych
rodzicdw i innych potencjalnych czynnikéw etiologicznych na ryzyko wystepowania
wrodzonych wad rozwojowych. Na podstawie danych z PRWWR podjetam badania nad
wplywem czynnikéw ze strony matki takich jak: wiek, kolejno$é cigzy, porodu, uprzednie
poronienia samoistne na ryzyko wystapienia wrodzonych wad rozwojowych u potomstwa.
Dobrze znanym czynnikiem ryzyka wystgpienia zespoléw aberracji chromosomowych u
potomstwa jest zaawansowany wiek matki. Z pismiennictwa wynika, ze rowniez mtody wiek
matki ponizej 20 roku zycia jest zwigzany z wickszym ryzykiem wystepowania u potomstwa
wytrzewienia. Zaawansowany wiek ojca jest rowniez znanym czynnikiem ryzyka Wysta,pienia
u potomstwa niektérych choréb o autosomalnym dominujacym sposobie dziedziczenia.
Bardzo malo jest danych na temat wptywu wieku ojca na ryzyko wystapienia izolowanych
wrodzonych wad rozwojowych u potomstwa. Z pi$miennictwa wynika, Zze najczgsciej
analizowano zalezno$¢ migdzy wiekiem matki i ryzykiem wystepowania izolowanych
wrodzonych wad rozwojowych, a wyniki tych analiz byly czesto rozbiezne. Wiek matki 1 ojca
5§ czesto mocno skorelowane, dlatego odrgbna analiza wieku jednego z rodzicéw moze
prowadzi¢ do zbyt uproszczonych wnioskéw. W dostgpnym pismiennictwie §wiatowym do tej
pory niewiele bylo prac oceniajacych réwnoczesny wplyw wieku matki i ojca na ryzyko-
wystgpienia izolowanych wrodzonych wad rozwojowych. W polskiej populacji nie byly

prowadzone tego typu badania,

. W pracy, ktérej jestem pierwszym autorem (opublikowanej w Paediatric and Perinatal

. Epidemiology, 2009, IF=1,797, MNiSW=32.000) przeanalizowali$émy na podstawie danych z
wywiadu zebranego od rodzicéw 8683 dzieci zgloszonych w latach 1998-2002 do PRWWR
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wick obojga rodzicéw jako czynnik ryzyka wystgpienia izolowanych wrodzonych wad
rozwojowych u potomstwa. Analize przeprowadzilismy w 16 kategoriach izolowanych
wrodzonych wad rozwojowych. Nasza praca byla oparta na liczebnie duzej populacji, co
pozwolito na zastosowanie metody regresji logistycznej réwnoczesnie uwzgledniajacej dwa
czymniki (wiek matki i wick ojca). W wyniku zastosowania tej metody dokonano oceny
wpltywu wieku kazdego z rodzicow, uwzglqdniajqc ich wzajemne powigzanie, na ryzyko
wystapienia licznych wrodzonych wad rozwojowych. Nie stwierdzilismy wplywu wieku
rodzicow na ryzyko wystapienia u potomstwa matoglowia, wodoglowia, wad nerek i
przepukliny przeponowej, a takze wad przewodu pokarmowego. Potwierdzilismy, ze mtody
wiek matki jest zwigzany z wyzszym ryzykiem wystgpienia u potomstwa izolowanych wad
cewy nerwowej 1 wytrzewienia, ale dodatkowo ujawniliSmy, ze mlody wiek ojca jest
niezaleznym od wicku matki czynnikiem ryzyka wystapienia wytrzewienia. Przeprowadzona
analiza wykazala takze, ze zaawansowany wiek ojca jest Zwigzany z wWyzszym ryzykiem
. Wystgpienia u potomstwa wrodzonych wad serca, rozszczepu podnicbienia, rozszczepu wargi
z lub bez rozszczepu podniebienia oraz spodziectwa. Nie ujawniliSmy potencjalnych
czynnikow, ktore mogg wyjasni¢ zwigzek miedzy zaawansowanym wiekiem ojca a ryzykiem
wystgpienia ww. izolowanych wad rozwojowych u potomstwa. Problem ten wymaga
dalszych badan.

Z przegladu pismiennictwa na temat czynnikéw ryzyka wystepowania wrodzonych wad
rbzwojowych wynika, Ze uprzednie poronienia samoistne u matki sg istotnym czynnikiem
ryzyka urodzenia potomstwa z wadg cewy nerwowej i aneuploidia. Opublikowane dane
-dotycza{ce ryzyka wystgpienia itnych wrodzonych wad rozwojowych sg skape i rozbiezne. Z
tego powodu w kolejnej pracy, ktérej jestem pierwszym autorem (opublikowanej w
Paediatric and Perinatal Epidemiology, 2011, IF=2,307, MNiSW=30,000) na podstawie
danych z PRWWR przeanalizowalismy dane z wywiadu polozniczego matek, ktére urodzity
dzieci z wrodzonymi wadami rozwojowymi. Ocenilis’rﬁy zalezno$¢ miedzy przebytymi
poronieniami samoistnymi i kolejnoscia ciazy a ryzykiem wystgpienia izolowanych
wrodzonych wad rozwojowych u potomstwa. W analizie uwzglednilismy nastgpujgce
izolowane wrodzone wady rozwojowe: wady serca, rozszczepy wargi i podniebienia,
rozszczepy podniebienia oraz agenezje nerek. Egcznie analiza objelismy dane z wywiadu
potozniczego zebranego od 3479 matek, ktdre urodzity dzieci z ww. wadami wrodzonymi.
Jest to jedno z wigkszych badart analiznjacych pod tym katem dane z wywiadu polozniczego
zebranego od matek. Na podstawie przeprowadzonej analizy stwierdzilismy, ze kolejnosé
- clazy (powyzej 3) jest istotnym, niezaleznym od wieku matki i uprzednich poronieh
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samoistnych, czynnikiem ryzyka wystapienia izolowanych wad serca oraz rozszczepOw wargi
1 podniebienia. Praca nie potwierdzita zwigzku uprzednio przebytych poronieft samoistnych z
wickszym ryzykiem wystgpienia ww. wad u potomstwa.
W kolejnej pracy nad etiologia wrodzonych wad rozwojowych, ktdrej jestem pierwszym
autorem {(opublikowanej w BMC Pediatrics, 2013, 1F=1,918, MNiSW=30.000) badaniem
epidemiologicznym objgliSmy dzieci zgloszone do PRWWR =z polidaktylig. Jest to
heterogenna grupa wad koficzyn z réznym obrazem klinicznym i etiologia. Postep w biologii
molekularnej umozliwil okreslenie podloza genetycznego wielu typéw rodzinnej polidaktylii.
Wsréd dzieci z polidaktylia najczescie) wystepuje polidaktylia przedosiowa typu I, ktorej
etiologia w wiekszosci przypadkéw pozostaje nieznana. Niejasny jest tez udzial czynnikow
genetycznych i srodowiskowych w etiologii tej wady. PRWWR umozliwil badanie unikatowo
duzej grupy pacjentéw z ta rzadka wada. Badaniem objelismy 459 dzieci z izolowana
sporadyczna polidaktylia przedosiowg typu I 1 353 dzieci z polidaktylia réznych typdw
‘wystepujaca rodzinnie, potencjalnie genetycznie uwarunkowana. PoréwnaliSmy ' cechy
demograficzne i kliniczne dzieci, a takze ich rodzicow w obu badanych grupach i w grupie
kontrolnej dzieci bez tej wady. Czynnikami ryzyka wystapienia izolowanej nierodzinnej
- polidaktylii typu 1 byla niska urodzeniowa masa ciata i niski poziom edukacji ojcow, ktore to
. czynniki pozostaja w korelacji z niskim statusem socjoekonomicznym rodziny i przemawiajg
za wplywem czynnikéw egzogennych. Ponadto stwierdzono nieco czestsze wystepowanie
polidaktylii przedosiowej typu I u matek dzieci z padaczka oraz matek, ktére przebyly
infekcje gornych drog oddechowych w I trymestrze cigzy. Wyniki naszej pracy sugeruja
- udzial czynnikow egzogennych w etiologii izolowanej polidaktylii typu L. |
Wspc’)hlczestniczylam w badaniach nad etiologia sekwencji pasm owodniowych.
- Wspélnie z dr n. med. Magdalena Badura-Stronka 1 innymi wspdélautorami na podstawie
danych z PRWWR przedstawiliSmy charakterystyke epidemiologiczng grupy dzieci z
sekwencja pasm owodniowych i wadami koficzyn, ktérej nic towarzyszyla wada Sciany
brzucha (praca opublikowana w Archives of Perinatal Medicine, 2008, MNiSW=9.000).
Natomiast w pracy z dr. n. med. Aleksandrem Jamsheerem dokonali§my poréwnawcze)
éharakterystyki grupy dzieci z sekwencjg pasm owodniowych wspélwystepujaca z wadg
przedniej Sciany brzucha z grupg dzieci, w ktére] sekwencji pasm owodniowych nie
towarzyszyla wada Sciany brzucha. U dzieci z sekwencjg pasm owodniowych z wada Sciany
brzucha wystepowaty czg¢éciej wady towarzyszgce narzadow wewnetrznych, szczegdlnie
wady uktadu moczowego, a w grupie dzieci z sekwencja pasm owodniowych bez wad $ciany

brzucha obserwowano wyzsza czgstosé wad konczyn gérmych niz dolnych, a takze czesciej
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segmentOw dystalnych niz proksymalnych konczyn cztowieka. Stwierdzone rdznice

dostarczyty kolejnego dowodu na etiologiczna odrebnosé tych dwéch jednostek chorobowych

(praca opublikowana w Birth Defects Research Part A: Clinical and Molecular Teratology,

2009; IF=2,266, MNiSW=27.000).

Wspélnie z dr n. med. w zakresie statystyki Barbara Wieckowska i innymi autorami

podjeliSmy takze badania nad zrdznicowaniem geograficznym czestosci wystepowania

wrodzonych wad rozwojowych i identyfikacja ich skupisk (tzw. klasterdw), co
sygnalizowatam juz wyzej. Metode identyfikacji klasteréw przedstawiliSmy w pracy

opublikowanej w Annals of Agricultural and Environmental Medicine, 2015.

- Badaniem objelismy dzieci z izolowanym rozszczepem wargi i/lub podniebienia. Izolowany
rozszczep wargi i podniebienia jest wada uwarunkowang wieloczynnikowo. Czgstosc
wystepowania tej wady na $wiecie wykazuje duze zréznicowanie geograficzne, ktdre moze
wynika¢ z oddzialywania egzogennych czynnikéw srodowiskowych lub moze byé zwiazane
ze zroznicowaniem genetycznym.

Przedstawiona w moim dorobku naukowym praca (opublikowana w International Journal of
Environmental Health Research, 2014, 1IF=1,513, MNiSW=25.000) byla pierwsza w Polsce
publikacjg, opartg na ocenie duzego obszaru kraju (67,7%), na temat $rodowiskowego

- (miasto/wies) 1 czasowo-przestrzennego zréznicowania czestosci wystepowania izolowanych
rozszczepow wargi i/lub podniebienia u dzieci zywo urodzonych. Dotychczas w Polsce
informacje na temat zroznicowania czestosci wystgpowania rozszczepu wargi i podniebienia
zwigzanego ze srodowiskiem miejskim czy wiejskim byly oparte na badaniach niewielkich
populacji obejmujacych mniejsze obszary geograficzne i niedtugi okres obserwacji. Czgsto w
pracach oceniano Iacznie czgstos¢ wystgpowania rozszczepu wargi i podniebienia, nie
-WYOdIQbhiajE}C zespolow aberracji chromosomowych 1 znanych zespoléw wad, co stanowilo
rc’)wniez ich istotne ograniczenie. Wyniki naszej pracy wykazaly, ze obszarem o istotnie
Wstzej czestosel wystepowania izolowanego rozszczepu wargi i podniebienia w latach 1998-

2008 byly tereny wiejskie wojewddztwa dolnoslaskiego w poréwnaniu z terenami miejskimi.
Na terenie wojewddztwa dolnoslgskiego zidentyfikowalismy klaster przestrzenno-czasowy w
1999 r. obejmujagcy 56 gmin wojewddztwa dolnoslgskiego. Wspdlczynnik czestodcei
wystepowania izolowanego rozszczepu wargi 1 podniebienia w roku 1999 dla gmin, ktére
znalazly si¢ wewnatrz klasteru wynidst 24,1/10000 ur. z. dla gmin poza klasterem 7,3/10000

* ur. z. Nie s3 znane przyczyny wykrytego klasteru przestrzenno-czasowego rozszczepu wargi z

lub bez rozszczepu podniebienia. Analiza cech demograficznych matek i ich dzieci
urodzonych z rozszczepem wargi i podniebienia zamieszkujacych w srodowisku wiejskim 1 w
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miastach wojewddztwa dolnoslaskiege z uwzglednieniem plci dziecka, wieku plodowego,
masy ciala urodzeniowej, wieku i wyksztatcenia rodzicow, wywiadu dotyczacego uprzednich
ciaz 1 porodow, wystepowania takiej samej wady w rodzinic dziecka, palenia tytoniu nie
wykazala istotnych réznic. Podobnie poréwnanie cech demograficznych matek 1 ich dzieci
urodzonych z rozszczepem wargi 1 podniebienia zamieszkujgcych wewnatrz 1 poza klasterem
z uwzglednieniem ww. czynnikéw rdwniez nic wykazalo istotnych réznic, co sugeruje
mozliwos¢ oddzialywania innych czynnikéw egzogennych. W roku 1997 miala miejsce
~Powddz tysigclecia”, ktéra spowodowata degradacje $rodowiska naturalnego i objela
réwniez obszar klasteru. Dane z pismicnnictwa dostarczaja coraz wigce] dowoddéw na
wspoldziatanie czynnikéw genetycznych z egzogennymi w etiologii izolowanego rozszczepu
wargi i podniebienia, dlatego populacja dolno$laska stanowi rowniez interesujgca grope do
przyszlych badaft molekularnych, a szczegdlnie do badan interakcji  genetyczno-
srodowiskowych.

Z kolei analiza epidemiologiczna najciezszych wad przedniej sciany brzucha wytrzewienia i
przepukliny pepowinowej, ktéra przeprowadzitam w monografii wykazala o 78% wyzszy
standaryzowany wg wieku matek wspotczynnik czestosci wystepowania izolowanego
-wytrzewienia (po wykluczeniu zespoléw aberracji chromosomowych, wad mnogich i znanych
-zespolow wad) w wojewddztwie $laskim (1,6/10000 ur)) w poréwnaniu z wojewodztwem
wielkopolskim (0,9/10000 ur.). Réwniez w pozostatych wojewodztwach objetych analizg
standaryzowane wg wieku matek wspélczynniki czestosci wystepowania izolowanego
wytrzewienia byly wyzsze niz w wojewddztwie wielkopolskim, ale nie byly statystycznie
istotne. Informacje o wytrzewieniu z terenu 10 analizowanych wojewddztw, w tym takze z
wojewodztwa $laskiego, zostaly uzyskane w sposdb bierny z formularzy zgloszen przestanych
przez lekarzy gléwnie z oddzialéw noworodkowych. Przeprowadzona w monografii analiza
wykazata, ze w wojewdbdztwie wielkopolskim az 32,4% informacji o wytrzewieniu zebrano w
sposéB czynny, poprzez sprawdzenie dokumentacji oddzialéw noworodkowych, co
sugerowalo, Ze rzeczywista czgsto$¢ wystgpowania tej wady w pozostatych wojewddztwach
moze by¢ wyzsza niz oznaczona w monografii. Interesujace byly tez dane z piSmiennictwa
fachowego wskazujace na znaczny wzrost czesto$ci wystepowania wytrzewienia
zaobserwowany na poczatku lat 70 w krajach skandynawskich, a pdZniej w innych krajach na
swiecie. Z tego powodu przeprowadziliSmy badania | epidemiologiczne w kierunku
identyfikacji klasteréw metoda skanujacq Kulldorffa w polskiej populacji.

Na obszarze wojewddztw dolnoslaskiego i $laskiego zidentyfikowaliSmy dwa obszary o
zwigkszone] czestosci wystgpowania izolowanego wytrzewienia u dzieci zywo urodzonych.
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W wojewddztwie $lagskim zlokalizowaliSmy obszar o zwigkszonej czestosci wystgpowania
izolowanego wytrzewienia obgjmujacy 13 gmin, ktéry okazal sie statystycznie nieistotny. W
wojewodztwie dolnoslgskim zidentyfikowaliSmy istotny statystycznie klaster przestrzenny
izolowanego wytrzewienia obejmujacy 68 gmin. Z piSmiennictwa wynika, ze wykryto wiele
czynnikéw zwigkszajacych ryzyko urodzenia dziecka z wytrzewieniem. Z tego powodu w
celu identyfikacji mozliwych czynnikéw ryzyka poréwnalismy w pracy czynniki
demograficzne rodzicéw i ich dzieci urodzonych z wytrzewieniem wewngtrz klastera i w
wojewédztwic wielkopolskim jako referencyjnym. Analizowali$my takie czynniki jak: pleé
dziecka, wiek plodowy, mase ciala urodzeniows, wiek matki i ojca, wyksztatcenie matki i
ojca, kolejnos¢ cigzy, wezesniejsze poronienia, wystepowanie takiej samej wady w rodzinie
dziecka, uzywki w cigzy, w tym palenie papieroséw. W przeprowadzonej analizie
porownawczej nie stwierdziliSmy istotnych rdzmic, co sugeruje mozliwos¢ oddziatywania
niezidentyfikowanych jeszcze czynnikéw wystepujacych na terenie analizowanych klasteréw
- wojewddztwa dolnoslaskiego zwickszajacych ryzyko wystapienia izolowanego wytrzewienia
(praca zostala wyslana do International Journal of Occupational Medicine and
Environmental Health, Materna-Kiryluk A, Wieckowska B, Wisniewska K, Czyzewska M,
Godula-Stuglik U, Baumert M, Margol R, Latos-Bielenska A. Geospatial clustering of
gastroschisis in Poland: data from the Polish Registry of Congenital Malformations).
StwierdziliSmy, 2ze obszary klasteru = przestrzenno-czasowego zwickszonej czestoscl
wystgpowania izolowanych rozszczepow wargi i podniebienia i klasteru zwickszonej
czestoscel Wyst@powania wyirzewienia pokryty si¢ w 67,6% i objely 46 gmin. Nie sg poznane
czynniki zwigkszajgce ryzyko wystepowania tych dwéch wad wrodzonych na tym terenie.
Nie mozna wykluczyé wplywu czynnikéw $rodowiskowych zwiazanych z urbanizacjg i
uprzemystowieniem. Zidentyfikowane klastery na terenie wojewddztwa dolnoélaskiego
- powinny umozliwi¢ ukierunkowanie dalszych badan nad czynnikami $rodowiskowymi.
- Wojewddztwo §laskie 1 dolnoslgskie sg najbardziej Zlirbam'zowanymi wojewodztwami Polski,
co sugeruje. wplyw czynnikéw Srodowiskowych zwigzanych =z ' urbanizacjg 1
uprzemyslowieniem. Sa to jedyne wojewddztwa w Polsce, gdzie odsetek obszaréw
klasyfikowanych jako miejskie przekracza 70% powierzchni wojew6dztwa, podezas gdy w
wojewodztwie wielkopolskim udzial ten wynosi 57% (GUS). Udzial wojewddztwa
. dolnoslgskiego w masie odpadéw pochodzenia przemystowego wytworzonych w Polsce
wynosi 27,6%, a wojewodztwa §laskiego 33,3%, podcezas gdy w pozostatych wojewddztwach
waha si¢ od 0,7% do 5,5%. Znaczna cze¢$é odpadéw pochodzenia przemystowego tez jest
skladowana na terenie tych wojewodztw, | '
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Obie prace wskazuja, ze poza monitorowaniem cze¢stosci wystgpowania wrodzonych wad
rozwojowych istnieje potrzeba dalszych badan w kierunku identyfikacji klasterow wad
wrodzonych na terenie Polski. Aktualnie zespdl PRWWR kontynuuje badania zmierzajgce do
identyfikacji klaster6w wad w Polsce. Organizujemy takze aktywny sposob zbierania
informacji o0 wrodzonych wadach rozwojowych w wojewddztwie dolno$laskim, w ktérym
zidentyfikowalismy dotychczas dwa klastery wrodzonych wad rozwojowych, co umozliwi
uzyskanie kompletnych danych i dalsze badania nad identyfikacja czynnikéw etiologicznych.
Poza publikacjami prezentujagcymi moje gléwne osiggnigcia naukowe bylam
wspolautorem prac epidemiologicznych dotyczacych czesto$ci wystepowania wrodzonych
wad rozwojowych na podstawie PRWWR w wojewddztwach wielkopolskim i zielonogoérskim
(5 prac opublikowanych w Pediatrii Polskiej, 2013), w wojewédztwie podkarpackim (praca
opublikowana w Journal of Applied Genetics, 2006), w wojewddztwie olsztyfiskim (praca
opublikowana w Medycynie Ogdinej, 2001).
Wspolnie z Profesor Anng Latos-Bielenskg jestem wspoiredaktorem czterech monografii, w
- ktérych publikowano (w okresach dwuletnich) czgsto$¢ wystgpowania wrodzonych wad
rozwojowych naterenie objetym PRWWR, co sygnalizowalam wczesniej.
Bralam takze udzial w pracach nad badaniami czestosci wystepowania wrodzonych wad
rozwojowych u dzieci urodzonych z cigz bliZzniaczych (prace opublikowano w Acta Geneticae
Medicae et Gemellologiae, 1998, Kliniczna Perinatologia i Ginekologia, 1998).
Uczestniczytam w pracach prowadzonych w ramach EUROCAT nad czestodcig i
uwarunkowaniami wrodzonych wad rozwojowych w populacji europejskiej, co zaowocowalo
- publikacja w Birth Defects Research Part A: Clinical and Molecular T eratology, 2014.
(IF=2,211, MNiSW=25.000).
Jestem wspdlautorem dwoch prac opublikowanych w  Postgpach Neonatologii, 2002
oceniajacych stan opieki medycznej nad dzieémi z zespotem Downa 1 zabezpieczenie opicki
medycznej nad dzie¢mi z rozszczepem wargi 1 podniebienia na terenie dwoch wojewodztw
- objetych PRWWR {dolnoslaskiego i opolskiego).
Drugim réwnoleglym kierunkiem moich zainteresowafi naukowych byt udzial czynnikéw

 genetycznych w etiologii wrodzonych wad rozwojowych.

Od 2007 r. uczestnicze w badaniach nad podlozem genetycznym wrodzonych wad ukladu
| moczowego prowadzonych przy wspdlpracy z Oddziatem Nefrologii Uniwersytetu Columbia
w Nowym Jorku, co szerzej omdwiono w punkcie 6 - udzial w projektach badawczych. W
' ~ostatnich latach nastapil duzy post¢p w poznaniu podloza molekularnego wrodzonych wad
rozwojowych. Do wazniejszych znanych nieprawidlowosci lezacych u podioza niektorych
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wrodzonych wad rozwojowych nalezg submikroskopowe segmentalne rearanzacje genomowe
okreslane jako warianty lub zmiennoéci kopii (CNVs ang. copy number variations).

W pracy (opublikowanej w American Journal of Human Genetics, 2012; IF=11,202,
MNiSW=45.000), ktorej jestem wspotautorem, dokonano pierwszego badania zmiennosci
CNVs w genomie metodg mikromacierzy u 192 pacjentoéw z agenezja i niedorozwojem nerek
(Illumina 610-Quad, umozliwiajacych identyfikacje ponad 610000 polimorfizméw). Badanie
powtorzono u 330 pacjentébw w dwoch niezaleznych kohortach europejskiej 1
polnocnoamerykanskiej. U 16,6% dzieci z agenezja lub hipoplazja nerek zidentytikowano
znane (10,5% przypadkow) i nowe (6,1% przypadkow) delecje i duplikacje. Nowo wykryte
delecje wystgpowaly u o0séb z agenezja 1 niedorozwojem nerek wspdtwystepujacymi w
zespolach wad i u oséb z izolowanymi formami tej wady. Nowo wykrytych delecji i
duplikacji nie stwierdzono w ponad 13000 grupie kontrolnej, jak réwniez w dostepnych
bazach danych. Zidentyfikowane nowe delecje i duplikacje zostaly uznane za przyczyne
obserwowanych u dzieci wad na podstawie nastepujacych kryteriéw: rzadkos¢ wystgpowania,
wystepowanie de novo, wielkos¢ rejonu i obecno$é genéw w obrebie delecji/duplikacyi.
Badanie wykazalo udziat czynnikéw genetycznych w etiologii agenezji i niedorozwoju nerek
1 przyczynilo si¢ do poszerzenia listy loci i gendéw kandydujacych, bioragcych udzial w
rozwoju uktadu moczowego. Odkrycie to w dalszym etapie umozliwito zidentyfikowanie
nowego genu, ktdry odgrywa istotng role w rozwoju uktadu moczowego u ludzi.

W pracy, w ktdorej wspdluczestniczytam (opublikowanej w The New England Journal of
Medicine, 2013; IF=54.420, MNiSW=50.000) przeprowadzono analiz¢ sprzgzen i
sekwencjonowanie catego cksomu w rodzinie z wrodzonymi wadami nerek 1 drég
moczowych o autosomalnie dominujacym sposobie dziedziczenia. Ponadto przeprowadzono
takze analiz¢ sekwencyjna u 311 niespokrewnionych pacjentéw, jak rowniez badania
histologiczne i czynnosciowe. W wyniku przeprowadzone] analizy sekwencjonowania
eksomu zidentyfikowano hetérozygotycznq mutacje genu kinazy tyrozynowej (DSTYK), ktora
byla obecna u wszystkich dotknig¢tych czlonkéw rodziny. Dodatkowe, niezalezne mutacje
DSTYK wykryto u 7 z 311 niespokrewnionych pacjentdéw z podobnym fenotypem. Mutacje
genu DSTYK wykryto u 2,3% pacjentéw z wrodzonymi wadami nerek lub drég moczowych,
co wskazuje ze gen DSTYK jest jednym z waznych genéw odgrywajgcych role w rozwoju
uktadu moczowego u ludzi.

W pracy, ktorej jestem pierwszym autorem (opublikowanej w Pediatric Nephrology, 2014;
IF=2.881, MNiSW=35.000) przedstawiliSmy praktyczne zastosowanie badan molekularnych
zmiennosci CNVs w genomie metods mikromacierzy jako narzedzia w diagnostyce dzieci z
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wrodzonymi wadami rozwojowymi. ZaprezentowaliSmy obraz kliniczny dziewczynki z
wadami mnogimi, u ktorej na podstawie badania molekularnego zmiennosci CNVs metoda
mikromacierzy. zidentyfikowaliémy nieopisang dotychczas w piSmiennictwie delecj¢ ,.de
novo” w chromosomie 3q13.31-22.1. Stwierdzona delecja objela 101 znanych gendw.
ZilustrowaliSmy uzyteczno$¢ zastosowanego badania w praktyce klinicznej i ustaleniu
zwigzku miedzy genami, ktdre ulegly delecji a specyficznym obrazem klinicznym dziecka, W
regionie delecji stwierdzono obecno$¢ genu CASR, ktory pozwolil na wysunigeie podejrzenia
hiperkalcemii hipokalciurycznej u dziecka, ktérej rozpoznanie potwierdziliSmy w
biochemicznych badaniach surowicy i moczu. Wykryta delecja wyjasnita stwierdzong
niedoczynnosé tarczycy i pozwolila przewidzie¢ zwickszone ryzyko wystapienia u dziecka
tetniaka aorty piersiowej, raka nerki i zaburzen mieloproliferacyjnych. Zidentyfikowanie u
dziecka przyczyny obserwowanego zespolu wad umozliwito tez udzielenie rodzicom chorego
dziecka porady genetycznej. Wartoscia naukowa tej pracy bylo okreslenie regionéw
chromosomowych, zawierajacych geny kandydujace predysponujace do wad uktadu
moczowego 1 agenezji ciata modzelowatego.

Bralam rowniez udzial w badaniach nad genetycznym podiozem innych wrodzonych wad
rozwojowych. Uczestniczylam w badaniach podltoza genetycznego wrodzonych wad serca.
Wspolnie z dr n. med. Anng WozZniak i innymi wspétautorami oceniliémy czgstos¢ zespotu
mikrodelecji 22q11.2 w grupie 87 dzieci z wrodzonymi wadami serca (dotyczacych zaburzen
podziatu stozka i pnia naczymiowego oraz bez zaburzen podzialu stozka 1 pnia
naczyniowego). PrzeanalizowaliSmy obraz kliniczny dzieci i wykonalismy badania w
kierunku nosicielstwa tej mikrodelecji u ich rodzicow. Wyniki naszych badat dostarczyly
istotnych informacji dla poradnictwa genetycznego sugerujgc, ze badaniem przesiewowym w
' kierunku mikrodelecji 22q11.2 powinny by¢ objete wszystkie dzieci z wrodzonymi wadami
serca dotyczacymi zaburzen podziatu stozka i pnia naczyniowego, a takze dzieci z innymi
| wadami serca z przynajmniej jedng charakterystyczng cechg dla zespotu mikrodelecji 22q11.2
oraz rodzice dzieci ze zidentyfikowanym zespolem mikrodelecji. Praca zostata opublikowana
w BMC Pediatrics, 2010 (IF=1,904, MNiSW=13.000).

Uczestniczylam takze w badaniach na temat genetycznych przyczyn niepelnosprawnosci
intelektualne;j.

Wspdlnie z dr. n. med. Barttomiejem Budnym i innymi wspdtautorami w dwoch rodzinach
(7 pacjentéw) z niepelnosprawnoscig intelektualng, dziedziczaca sie jako cecha recesywna
sprzgzona z plcig zidentyfikowaliémy dwie nowe mutacje genu UBE24 (praca opublikowana
. w Clinical Genetics, 2010; IF=2,942, MNiSW=27.000).
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Wspdlnie z dr n. med. Magdalena Badurg-Stronkg i innymi wspétautorami wykazali$my, ze
zespdt Cabezasa (dotychczas klasyfikowany jako mniespecyficzna niepetnosprawnogé
intelektualna) uwarunkowany mutacjami w genie CUL4B przebiegajacy z opdznieniem
psychomotorycznym lub niepelnosprawnoscia intelektualng i cechami dysmorfii twarzy moze
by¢ rozpoznawany na podstawie charakterystycznych cech klinicznych w tym dysmorfii
twarzy (praca opublikowana w Clinical Genetics, 2010; IF=2,942, MNiSW=27.000).
Jestem réwniez genetykiem klinicznym zajmujgcym si¢ poradnictwem genetycznym, stad w
moim dorobku znajdujg si¢ prace kazuistyczne.
W publikacji Prof. Anny Latos-Bieleriskiej, ktorej jestem wspdtautorem przedstawilismy dwie
rodziny z pachydermoostosis, w ktérych poza typowymi cechami klinicznymi i
radiologicznymi dla tej choroby obserwowano rzadkie i dotychczas niepublikowane objawy
kliniczne. Praca zostata opublikowana w European Journal of Pediatrics, 2007 (IF=1,277,
MNiSW=27.000).
W dwoch pracach kazuistycznych, ktére opublikowaliémy w Postepach Dermatologii i
Alergologii, 2002, 2003 zaprezentowali$my obrazy kliniczne rzadkiego wrodzonego zespolu
hamartomatycznego - zespolu Proteus i ‘zespotu Huntera, nalezacego do grupy
mukopolisacharydoz, ktérych charakterystyczne zmiany skérne umozliwity nam wstepne
rozpoznanie choroby i ukierunkowanie dalszej diagnostyki.
Wspolpracowalam z Prof. Malgorzaty Krajewskg-Walasek i zespolem w identyfikacji
rzadkich zespotéw genetycznie uwarunkowanych, co zaowocowalo publikacjami w Pediatrii
Polskiej, 2006 1 Pediatric Newrology, 2011 (IF=1,522, MNiSW=25.000) i doniesieniami
- zjazdowymi.
Wymiiernym efektem wymienionych prac badawczych sg publikacje znajdujace si¢ w moim
“dorobku naukowym:

12 prac oryginalnych w czasopismach posiadajacych ,,impact factor”

25 prac oryginalnych w czasopismach bez ,,impact factor”

7 opiséw przypadkow

2 prace przegladowe

4 monografie (wspotredaktor)
- Sumaryczny wskaznik dorobku naukowego:
Impact factor opublikowanych prac wynosi:91,102.
Suma punktéw KBN/MNiSW:540,5 |
Laczna liczba cytowan (wg Web of Science): 153
Indeks-H: 7 (wg Web of Science)
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Doniesienia konferencyjne (komunikaty naukowe):97

ze zjazdow migdzynarodowych:45

ze zjazdéw krajowych:52

Wykaz publikacji nie wchodzacych w skiad osiagnigcia w rozumieniu z art. 16 ust. 2
ustawy z dnia 14 marca 2003 r. o stopniach naukowych i tytule naukowym oraz o stopniach i
tytule w zakresie sztuki (Dz. U. nr 65, poz. 595 z péZn. zm.) umieszczona zostata w odrebnym
zatgezniku nr 4

6. Udzial w projektach badawczych:

W trakcie pracy w Katedrze i Zakladzie Genetyki Medycznej UM w Poznaniu oprocz
uczestnictwa w projekcie Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych zamawianym przez
Ministra Zdrowia i Opieki Spolecznej, finansowanym przez Komitet Badaf Naukowych
(grant PBZ-019-10) bralam udzial w realizacji 5 projektow naukowych, z ktorych jeden jest
kontynuowany.

Od 1.10.2007 r. do chwili obecnej jestem gldéwnym wykonawcg ze strony polskiej projektu
badawczego realizowanego na Oddziale Nefrologii Uniwersytetu Columbia w Nowym Jorku
oraz w Katedrze 1 Zakladzie Genetyki Medycznej UM w Poznaniu - ,,Badania genetyczne
-wrodzonych wad ukladu moczowego”. Kierownikiem projektu jest Prof. Ali Gharavi,
Etiologia wad ukladu moczowego jest heterogenna i stabo poznana. Celem projektu jest
poznanie podioza molekularnego wad uktadu moczowego. Badaniami objeto dzieci zgloszone
do PRWWR ze sporadycznymi i rodzinnymi wadami ukladu moczowego w nastepujacych
- kategoriach: agenezja nerki, nicdorozwoj nerki, nerka dysplastyczna, zdwojenie moczowodu,
- wrodzony odpiw pecherzowo-moczowodowy, nerka zdwojona. Badaniami zostaly objgte
rowniez dzieci z wadami nerek izolowanymi lub wystepujacymi w zespolach, ktére
konsultowalam w Poradni Genetycznej Centrum Genetyki Medycznej ,,Genesis” w Poznaniu.
Wspblnie z dr. n. med. Marcinem Zaniewem, nefrologiem dziecigcym ze Specjalistycznego
Zespoh Opieki Zdrowotnej nad Matka i Dzieckiem w Poznaniu, ufworzyliémy sie¢ ofrodkow
‘nefrologicznych w Polsce wspdlpracujacych w projekcie. Do moich zadan nalezala:
rekrutacja polskich pacjentdw, weryfikacja rozpoznan klinicznych na podstawie
.dokumentacji, kwalifikacja do badaf molekularnych przy Scistej wspolpracy z lekarzami
specjalistami z Oddzialu Nefrologii Uniwersytetu Columbia w Nowym Jorku, a takze
zrekrutowanie grupy kontrolnej z populaciji polskiej.

. Lacznie do chwili obecnej zrekrutowalismy 1294 pacjentéw z wadami wrodzonymi nerek i

ponad 200 pacjentéw do grupy kontrolnej. Wspdlpraca ta jest kontynuowana.
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Dotychczasowe wyniki badai w ramach wspdlpracy zostaly zaprezentowane w trzech
publikacjach (New England Journal of Medicine, American Journal of Human Genetics, and
Pediatric Nephrology) i streszczeniach zjazdowych.

W okresie 15.12.2005-30.09.2008 bytam jednym z wykonawcoéw w projekcie zamawianym
pt. ,,Badania nad czegstoscig wystepowania zespotu Smitha, Lemlego i Opitza” (ar PBZ—KBN-
122/P05/2004), realizowanym w Zakladzie Genetyki Medycznej Instytutu ,,Pomnik-Centrum
, Zdrowia Dziecka” w Warszawie. Kierownikiem projektu byta Prof. dr hab. n. med.
Matgorzata Krajewska-Walasek.

W okresie trwania projektu analizowalam wszystkie zgloszenia dzieci z wadami mnogimi do
Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych pod katem objawéw klinicznych,
moggcych sugerowac rozpoznanie zespotu Smitha, Lemlego 1 Opitza. Do rodzicéw dzieci, u
ktérych stwierdzitam wady sugerujace podejrzenie zespohu SLO zostaly wyslane informacje o
wskazaniach do objecia dziecka opicka poradni genetycznej, aby wykona¢ badania
diagnostyczne, a po potwierdzeniu rozpoznania podjagé leczenie. Nadzorowalam i
koordynowatam dziatania organizacyjne w wyniku ktérych wykorzystujgc strukture
organizacyjng PRWWR rozestano 6156 informacji o sposobie rozpoznawania zespolu SLO
do lekarzy neonatologéw i pediatréw oraz poloznikéw. Dwa razy do roku w czasie trwania
projektu na drodze telefonicznej lub korespondencyjnej zbierano informacje od ordynatoréw
oddzialéw o hospitalizacji dzieci z objawami sugerujagcymi SLO. Projekt przyczynit sie do
rozpoznania nowych przypadkéw zespotu SLO, poprawy opicki medycznej nad nimi, a takze
do zidentyfikowania rodzin ryzyka genetycznego urodzenia dziecka z tym zespolem,
Umozliwil réwniez przetestowanie przydatnosci struktury organizacyjnej PRWWR jako
narzedzia do identyfikacji dzieci z rzadkimi zespotami genetycznie uwarunkowanymi.
Podczas realizacji projektu wykazano przydatno$é struktury organizacyjnej PRWWR w
tworzeniu ogdlnopolskiego systemu rejestrowania i analizowania danych dotyczacych
rzadkich przypadkéw choréb dziedzicznych ujawniajacych sie w wieku dzieciccym w Polsce.
W latach 1.02.2009-31.07.2012 bylam jednym z wykonawcdéw grantu badawczego 7
Programu Ramowego UE (FP7-HEALTH): “CHERISH - poprawa diagnostyki
'njepelnosprawnos'ci intelektualnej u dzieci w Europie Wschodnie i Srodkowej Azji poprzez
charakterystyke genetyczng i zastosowanie bioinformatyki/statystyki™ (nr grantu: 223692).
Zrekrutowalam 44 pacjentéw z niepelnosprawnoscig intelektualng do badafi genetycznych.

Ocenitam i opisatam ich fenotyp, przeanalizowalam badania dodatkowe i rodowody.
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Od 1.03.2011 r. do 28.02.2015 r. bylam jednym z wykonawcdéw projektu EUROmediCAT
finansowanego ze srodkéw Unii Europejskiej (nr grantu: 260598).

EUROmediCAT byl projektem realizowanym w ramach 7 Programu Ramowego UE, w
ktérym bierze udzial dziewie¢ o$rodkéw z pigeiu krajow europejskich, w tym Katedra i
Zaktad Genetyki Medycznej UM w Poznaniu. Kierownikiem polskiego zespotu
EUROmediCAT byla Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielefiska. Gléwnym celem projektu
byla ocena teratogennego wplywu lekéw z nastgpujacych czterech grup: nowe leki
przeciwpadaczkowe, analogi insuliny, S$rodki antydepresyine z grupy selektywnych
- inhibitoréw zwrotnego wychwytu serotoniny (SSRI) oraz leki przeciwastmatyczne, a takze
zbadanie skutecznosci dzialania systemow czujnosci farmakologicznej na bezpieczenstwo
zazywanych lekdw w czasie cigzy. Oceniana jest réwnicz efektywnos¢ istniejgcych
rekomendacji dotyczacych bezpiecznego zazywania lekéw i programéw prewencyjnych
skierowanych do kobiet w cigzy.

Moim gléwnym =zadaniem byla analiza na podstawie PRWWR danych z wywiadu i
czymnikéw demograficznych matek pobierajacych ww. leki w pierwszym trymestrze cigzy i
ich dzieci urodzonych z wrodzonymi wadami rozwojowymi.

‘Bytam czlonkiem Komitetu Organizacyjnego Europejskiej Konferencji EUROmediCAT
»afety of Medication Use in Pregnancy” zorganizowanej w Poznaniu w dniach 2-4.02.2015 1.

- 0d 09.2009 r. do 02.2015 r. uczestniczylam w projekcie PROTECT (Pharmacoepidemiological
Research on Outcomes of Therapeutics by a European ConsorTium) realizowanym przez
Katedre i Zaklad Genetyki Medycznej UM w Poznaniu w ramach Innovative Medicine
Initiative Joint Undertaking (or grantu: IMI/115004), finansowanym w polowie przez
. Komisje Europejskg w ramach 7 Programu Ramowego, w polowie przez instytucje prywatne,
zrzeszone w European Federation of Pharmaceutical Industries and Associations (EFPIA).
Kierownikiem polskiego zespolu PROTECT byta Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielenska.
Celem projektu bylo stworzenie i przetestowanie innowacyjnej metody zbierania i
integrowania danych dotyczacych korzysci i ryzyka zwigzanych z farmakoterapig w czasie
cigzy, w celu przekazania tych informacji pacjentom, lekarzom, firmom farmaceutycznym
~oraz osobom odpowiedzialnym za tworzenie polityki lekowej. Uczestniczylam w realizacji
pakietu roboczego WP4, ktérego celem bylo stworzenie nowoczesnych metod
umozliwiajagcych sprawne zbieranie danych ankietowych bezposrednio od kobiet cigzarnych,
zar6wno droga elektroniczng jak i telefoniczng w jezyku ojczystym pacjentki, przez caly
okres trwania cigzy. W ramach projektu bratam udziat w opracowaniu ankiety dla kobiet
ciezarnych 1 planu rekrutacyjnego kobiet ciezamych do projektu. W Katedrze i Zakladzie
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Genetyki Medycznej UM w Poznaniu zrekrutowalismy 317 kobiet cigzarnych. Aktualnie
opracowywane sg wyniki badan.

7. Nagrody i wyréznienia

‘Podczas pracy w Katedrze i Zaktadzie Genetyki Medycznej UM w Poznaniu otrzymatam trzy
nagrody rektorskie w latach: 2002, 2013, 2014.

Praca, ktdrej bytam wspélautorem uzyskata wyréznienie:

Determinants of maternal periconceptional folic acid supplementation in Poland (Data from
the Polish Registry of Congenital Malformations - PRCM). 1% European Care and
Preconception Health, Brussels, 6-9.10.2010.

8. Informacje o osiagnigciach dydaktycznych, wspélpracy naukowej i popularyzacji
nauki

8.1. Dzialalno$¢ dydaktyczna, opieka naukowa nad studentami oraz doktorantami,
popularyzacja nauki

Na stanowisku asystenta, a nastepnie adiunkta powierzono mi prowadzenie seminariéw i
¢wiczent z genetyki klinicznej (facznie 210 godzin rocznie). Prowadzitam zajecia dydaktyczne
na kierunku lekarskim Wydzialu Lekarskiego I, na kierunku Iekarsko-dentystycznym i
biotechnologii Wydziatu Lekarskiego II, na kicrunku analityka medyczna Wydzialu
Farmaceutycznego, a takze na kierunku poloznictwo i studiach podyplomowych
niestacjonarnych, pomostowych Wydziatu Nauk o Zdrowiu.

Tematyka prowadzonych zajgé obejmowata dysmorfologie, dziedziczenie wieloczynnikowe,
genetyczne badania przesiewowe, poradnictwo genetyczne, choroby metaboliczne,
genetchne aspekty niepelnosprawnosci intelektualnej, genetyke z embriologia.

Prowadzilam réwniez seminaria na kierunku lekarsko-dentystycznym Wydziatu
Lekarskiego II w jezyku angielskim na temat wrodzonych wad rozwojowych twarzoczaszki,
W podreczniku Genetyka Medyczna (tytut oryginatu: Essential Medical Genetics 6 Edition,
autor: E. Tobias 1 inni) przetlumaczytam z jezyka angielskiego rozdziat 17: Populacyjne
badania przesiewowe (red. naukowy wydania polskiego A. Latos-Bielenska).

W czasie pracy w Specjalistycznym Zespole Opieki Zdrowotnej nad Matkg i Dzieckiem w
Poznaniu pod moim kierownictwem ukoficzylo specjalizacje w zakresie pediatrii 3 lekarzy
(jeden pierwszego i dwodch drugiego stopnia).

Sprawowalam podobng funkcje jaka obecnie pelni opiekun naukowy (promotor pomocniczy)
podczas realizacji nastepujacych prac doktorskich na podstawie danych z PRWWR (w

Owczesnym czasie nie bylo tej funkeji):
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M. Pasnicki: ,,Czgstos¢ wystgpowania wrodzonych wad rozwojowych u dzieci w
wieku do 2 lat na terenic wojewddztwa zielonogorskiego (1988-97) i lubuskiego
{1998-2007) w oparciu o dane Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych”
(Promotor: Prof. dr hab. n. med. Marian Krawczynski) UM w Poznaniu, 2012.
Kossakowska-Krajewska: “Wystepowanie wrodzonych wad rozwojowych u dzieci
urodzonych w wojewddztwie olsztynskim (1998) i warminsko-mazurskim (1999-
2000) - ocena czgstosci i analiza epidemiologiczna™ (Promotor: Prof. dr hab. n. med.
Anna Latos-Bielenska) UM w Poznaniu, 2005.

J. P. Megjnartowicz: ,,Czg¢stosé wad cewy nerwowej 1 wybrane czynniki ryzyka ich
wystgpienia u dzieci urodzonych na terenie wojewodztwa kujawsko-pomorskiego,
lubuskiego 1 wielkopolskiego w latach 1997-2002” (Promotor: Prof. dr hab. n. med.
Anna Latos-Bielefiska) UM w Poznaniu, 2011,

M. J. Pirdg: ,,Zapotrzebowanie na wielokierunkows opiek¢ medyczng nad dzie¢mi z

- wrodzonymi wadami rozwojowymi” (Promotor: Prof. dr hab. n. med. Elzbieta

Gajewska) AM we Wroctawiu, 2001.

Pelnigc funkcje Koordynatora Organizacyjnego Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad

Rozwojowych prowadzitam wyklady dla lekarzy na temat celu i zalozen PRWWR, a takze

prezentowalam wyniki rejestru. Prowadzitam réwniez wyklady na temat genetycznych

aspektow wad uktadu moczowego.

Ponizej przedstawiam list¢ wykladéw wygloszonych na zebraniach naukowych, naukowo-

szkoleniowych i organizacyjnych:

Badania molekularne w wadach ukladu moczowego u dzieci i ich znaczenic dla poradnictwa
genetycznego. Problemy Nefrologiczne Okresu Noworodkowego. Szkota Neonatologii.
Ciechocinek, 17-18.06.2011 ' ‘

Badania molekularne metoda mikromacierzy w wadach uktadu moczowego u dzieci w polskiej
populacji i ich znaczenie dla poradnictwa genetycznego. XXXI Kongres Polskiego

o Towarzystwa Pediatrycznego. Szczecin, 9-11.06.2011

Dlaczego badania genetyczne w wadach ukladu moczowego sa wazne. Wyklad edukacyjny na
spotkaniu z rodzicami dzieci z wadami ukladu moczowego. V Zjazd Stowarzyszenia Uronef-
Nasze Dziecl. Jacentéw, 14.05.2011

Etiologia wrodzonych wad rozwojowych uktadu moczowego - aspekty genetyczne. Chirurgia
dziecigca. Konferencja Naukowa STN. Poznan, 7.05.2011

Genetycznie aspekty wrodzonych wad rozwojowych uktadu moczowego. Interdyscyplinarna
Szkola Zimowa: Postgpy w Intensywnej Terapii Noworodkowej i Dziecigeej. Wista, 28.02.-

4.03.2010

Genetyczne aspekty najczgstszych wrodzonych wad ukladu moczowego u dzieci. Konferencja
naunkowo-szkoleniowa: Postepy w neonatologii. Duszniki, 8-9.05.2009

Analiza etiologiczna wrodzonych wad rozwojowych ukladu moczowego u dzieci. Zebranie
Komisji Wad Rozwojowych i Poradnictwa Genetycznego Komitetu Rozwoju Czlowieka PAN.
Warszawa, 12.05.2008 '
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Wady przedniej $ciany brzucha - czestosé wystepowania i wybrane czynniki ryzyka - dane z
Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych - PRWWR. Polski Kongres Genetyki.
Gdansk, 6-9.09.2004
Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych - analiza przyczyn powstawania wad rozwojowych,
identyfikacja rodzin ryzyka genetycznego. Kurs Specjalizacyjny. Wybrane zagadnienia genetyki
klinicznej w ginekologii i poloznictwie. L.6dz, 10-11.04.2003
Postepowanie i poradnictwo genetyczne w zespotach wad wrodzonych. Kurs szkoleniowy w
ramach programu specjalizacji w dziedzinie poloinictwa i ginekologii. Diagnostyka i terapia
plodu. Poznan, 14-18.04.2003
Dlaczego monitorowanie wad jest waime. Zebranic Naukowe Oddzialu Rzeszowskiego
Polskiego Towarzystwa Pediatrycznego. Rzeszéw, 11.04.2002
Wrodzone wady rozwojowe u dzieci w regionie kujawsko-pomorskim, dane z Polskiego
Rejestru’ Wrodzonych Wad Rozwojowych. Posiedzenie naukowo-szkoleniowe Polskiego
Towarzystwa Pediatrycznego. Bydgoszcz, 2.12.1999
Czestosé wystepowania wrodzonych wad rozwojowych na terenie bylego wojewddziwa
koninskiego na podstawie zgloszen dzieci z wadami do PRWWR. Zebranie szkoleniowe.
Konin, 8.04.1999
Czgsto$¢ wystgpowania wrodzonych wad rozwojowych na terenie bylego wojewddztwa
leszczynskiego na podstawie zgloszen dzieci z wadami do PRWWR. Zebranie szkoleniowe.
Leszno, 17.03.1999
Wrodzone wady rozwojowe w regionie bydgoskim - dane dotyczace Polskiego Rejestru
- Wrodzonych Wad Rozwojowych. Zebranie naukowo-szkoleniowe Polskiego Towarzystwa:
Lekarskiego, Pediatrycznego, Ginekologicznego, Chirurgéw Dziecigcych. Bydgoszez, 7.11.1998
Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych jako zrédlo identyfikacjii czynnikéw
teratogennych 1 mutagennych w §rodowisku, Miedzynarodowa Konferencja Naukowa:
- Zagrozenia srodowiskowe wieku rozwojowego. Legnica, 5-7.06.1998
Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych — cele i zalozenia organizacyjne. Wyklad na

" zebraniu organizacyjnym dla lekarzy pediatréw, neonatologbw, poloinikéw i ginekologdw.

Olsztyn, 4.03.1998

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych - cele i zalozenia organizacyjne. Wykiad na
zebraniu szkoleniowym dla lekarzy pediatréw, neonatologéw, poloznikéw i ginekologdéw.
Walbrzych, 3.10.1997

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych - cele i zalozenia organizacyjne. Wyklad na
zebraniu szkoleniowym dla lekarzy pediatréw, neonatologéw, poloznikéw i ginekolog6w.
Legnica, 29.09.1997

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych - cele i zalozenia organizacyjne. Wyklad na
zebranju szkoleniowym dla lekarzy pediatréw, neonatologéw, poloznikéw i ginekologéw.
Jelenia Gora, 3.09.1997

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych - cele i zalozenia organizacyjne. Wyklad na
.zebraniu szkoleniowym dla lekarzy pediatréw, neonatologéw, poloznikéw i ginekologdw.
Kalisz, 10.06.1997

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych - cele i zalozenia organizacyjne. Wyklad na
zebraniu szkoleniowym dla lekarzy pediatréw, neonatologéw, poloiznikéw i ginekologéw.
Konin, 10.06.1997

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych - cele i zalozenia organizacyjne. Wyklad na
zebraniu szkoleniowym dla lekarzy pediatrow, neonatologdw, poloinikéw i ginekologdw.
Zielona Goéra, 4.06.1997

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych - cele i zalozenia organizacyjne. Wyktad na
zebraniu szkoleniowym dla lekarzy pediatréw, neonatologéw, poloznikéw i ginekologéw.
Torufi, 7.05.1997 ' .
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8.2. Wspélpraca z instytucjami naukowymi, organizacjami i towarzystwami
naukowymi:
Od 2001 r. $cisle wspolpracuyje z EUROCAT (europejska siecig nadzoru nad wadami
wrodzonymi) w pracach dotyczacych oceny czestosci wystgpowania wrodzonych wad
rozwojowych w Europie i dzialan w zakresie profilaktyki wrodzonych wad rozwojowych.
Nadzoruje kompletnosé zgtoszen, doktadnosé rozpoznan i terminowos¢ przesylania danych z
PRWWR do EUROCAT.
Od 2007 r. wspolpracuj¢ z Oddziatem Nefrologii Uniwersytetu Columbia w Nowym Jorku,
kierowanym przez Prof. Alego Gharavi w badaniach genetycznych wrodzonych wad ukladu
moczowego (omowiono punkcie 6 - udzial w projektach naukowych).
Aktualnie jestem czionkiem dwéch towarzystw naukowych zrzeszajgcych lekarzy:

e PTGC - Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka

e PTP - Polskiego Towarzystwa Pediatrycznego
Bylam czlonkiem Komitetu Organizacyjnego trzech konferencji naukowych:

» European Conference “Safety of Medication Use in Pregnancy”. Poznaf, 2-4.02.2015
* [V Polski Kongres Genetyki. Poznan, 10-13.09.2013
¢ 8th EUROCAT European Symposium. Poznan, 10.06.2005

Wspdlpracuje z Wielkopolskg Izba Lekarskg i Stowarzyszeniem rodzicow dzieci z wadami
ukladu moczowego ,,Uronef-Nasze Dzieci”. W latach 1994-1997 pelnitam funkcje zastgpcy
rzecznika Odpowiedzialno$ci Zawodowej w Wielkopolskiej Izbie Lekarskiej.

9. Kursy i szkolenia krajowe i zagraniczne:

W toku swej pracy klinicznej 1 naukowej bratam udzial w cyklach szkolen specjalizacyjnych z
dwoéch dziedzin genetyki klinicznej i pediatrii. W latach 2001-2011 bralam czynny udzial w
- sympozjach i spotkaniach grup roboczych EUROCAT (EUROCAT meeting).

Pozwolilo mi to na zdobycie kompetencji koniecznych do koordynowania dziatati w ramach
PRWWR, wprowadzenia usprawnien w funkcjonowania rejestru, a takze ulatwilo wlasciwg
interpretacj¢ przeprowadzanych analiz 1 badan.

26 EUROCAT Registry Leaders” Meeting. Antwerpia, 15-16.06.2011
25 EUROCAT Registry Leaders’ Meeting. Dublin, 10-11.06.2010

24 EUROCAT Registry Leaders’ Meeting. Bilbao, 11-12.06.2009

23. EUROCAT Registry Leaders’ Meeting. Helsinki, 6-7.06.2008

22 EUROCAT Registry Leaders’ Meeting. Neapol, 8-9.05.2007

21 EUROCAT Registry Leader’s Meeting. Graz, 9-10.06.2006

20 EUROCAT Registry Leaders’ Meeting. Poznan, 11.06.2005

18 EUROCAT Registry Leaders Meeting, Heidelberg, 29.05-1.06.2003
17 EUROCAT Registry Leaders Meeting. Lizbona,7-9.06.2002

16 EUROCAT Registry Leaders Meeting. Messyna, 1-2.07.2001
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W latach 2012-2014 wuczestniczylam w spotkaniach EUROmediCAT (EUROmediCAT

meeting):

¢ General EUROmediCAT Meeting. Piza, 3-4.03.2014
¢ General EUROmediCAT Meeting. Haarlem, 27-28.02.2012

W latach 1998-2014 bralam udzial w kongresach i zjazdach Towarzystw Naukowych
prezentujgc 1Wyniki badan w formie ustnej lub w formie posterdw. Sposréd 97 komunikatéw
zjazdowych, 45 zostalo przedstawionych na kongresach miedzynarodowych, a 52 na
konferencjach naukowych w kraju.

Ponizegj przedstawiam liste najwaznigjszych krajowych i zagranicznych szkolen, kursow i
konferencji w ktdérych uczestniczytam:

Zagraniczne:

European Conference “Safety of Medication Use in Pregnancy”, Poznan, 2-4.02.2015

PROTECT Conference in Copenhagen, Kopenhaga, 22-23.10.2012

Buropean Society for Paediatric Nephrology, the 45™ Annual Meeting, Krakéw, 6-8.09. 2012

11® EUROCAT Symposium on Congenital Anomalies. Antwerpia, 14-18.06.2011

ESHG European Human Genetics Conference. Amsterdam, 28-31.05.2011

1 European Congress Preconception Care and Preconception Health. Bruksela, 6-9.10.2010

10" EUROCAT European Symposium on the Prevention of Congenital Anomalies. Bilbao,

10.06.2009

¢ 1% Central and Eastern European Summit on Preconception Health and Prevention of Birth
Defects. Budapeszt, 27-30.08.2008

e 9" EUROCAT European Symposium on the Prevention of Congenital Anomahes Neapol,

- 7.05.2007

¢ 8" EUROCAT European Symposium “Prevention of Congenital Anomalies”. Poznafi, 10.06.2005
7" EUROCAT European Symposium on the Prevention of Congenital Anomalies. Heidelberg
30.05.2003

e 6™ EUROCAT European Symposium on the Prevention of Congenital Anomalies. Katania,
1.07.2001

e 31" Annual Meeting of the European Society of Human Genetics. Geneva, 29.05-1.06.1999

22™ International Congress of Paediatrics. Amsterdam, 8-15.08.1998

Krajowe:
~ o XII Europejska Konferencja Choréb Rzadkich pt. ,,Zyé z Choroba Rzadka”. Spala, 04-06.07.2014
¢ Kurs szkoleniowy Oblicza Wspélczesnej Pediatrii. Poznafi, 25.10.2014
e Kurs, Oblicza Wspédlczesnej Pediatrii: Od prewencji do terapii”. Poznan, 14.12.2013
e IV Polski Kongres Genetyki. Poznasi, 10-13.09.2013
e Sympozjum Naukowo-Szkoleniowe Podyplomowej Szkoly Polskiego Towarzystwd Pediatrycznego.
Poznan, 16.03.2013
¢ Szkota Neonatologii. Ciechocinek, 17-18.06.2011
e Konferencja nankowo-szkoleniowa: Postepy w neonatologii. Duszniki, 8-9.05.2009
e II'Polski Kongres Genetyki. Warszawa, 18-20.09.2007
¢ XXIX Kongres Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego, Poznan, 28-30.09.2006
¢ II Ogdlnopolska Konferencja Naukowo-Szkoleniowa: Problemy diagnostyki, rehabilitacji i rozwoju

dziecka niepelosprawnego. Lublin, 25-27.09.2006
o FEuropejska Konferencja Naukowa na temat zespohl Retta pt. ”Wledmec wiecej 0 zespole
Retta™. Gdansk, 1-2.09.2006
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¢ VII Sympozjum Naukowe ,.Mozliwosci wspomagania rozwoju 0s6b z zespolami uwarunkowanymi
genetycznie”. Wenecja k. Znina, 28-29.04.2006

» XXVIII Ogoélnopolski Zjazd Pediatréw. Rzeszow, 16-18.06.2005
V Sesja naukowo-szkoleniowa z cyklu paZdziernik - miesiac profilaktyki raka piersi na temat:
Drziedziczny rak piersi. Poznan, 14.10.2004

e Poiski Kongres Genetyki. Gdansk, 6-9.09.2004

e XXVIHI Kongres Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego. Bydgoszcz, 17-20.09.2003

o III Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka (konferencja naukowo-szkoleniowa).
Poznan, 16-18.09.2002

e Polsko-Niemiecka Konferencja Naukowa Studium Medycyny Molekularnej pt. ,,Aktualne problemy
genetyki czlowieka - aspekty teoretyczne i kliniczne”. Poznan, 3-5.06.2002

s VI Polskie Sympozjum na temat wrodzonych wad metabolizmu. Puttusk, 8-9.10.2001

o XIV Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetycznego: Genetyka w stuzbie cztowicka. Poznan, 11-
13.06.2001

¢ Sympozjum Neonatologiczne: Aspekty epidemiologiczne, genetyczne i kliniczne wad rozwojowych
u noworodkdw. Kiekrz, 28-30.09.2000

e I Ogdlnopolskie Sympozjum: Mozliwosci wspomagania rozwoju dzieci z zespolami

uwarunkowanymi genetycznie. Biatystok, 19-21.10.1999

IV Sympozjum Naukowo-Szkoleniowe. Katowice, 7-8.10.1999

XXVI Ogélnopolski Kongres Pediatrow. Mikolajki, 6-9.06.1999

Il Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka. Poznan, 24-26.05.1999

IX Ogdélnopolskie Dni Neonatologii: Endokrynologia okresu noworodkowego. Poznan-Kiekrz,

12-14.11.1998

s Migdzynarodowa Konferencja Naukowa: Zagrozenia s$rodowiskowe wieku rozwojowego.
Legnica, 5-7.06.1998

o XXV Jubileuszowy Kongres Pediatrow Polskich. Wroctaw, 17-20.09.1997

10. Recenzowanie projektéw miedzynarodowych lub krajowych oraz publikacji:
Bylam jednym z recenzentéw doniesiefi zjazdowych prezentowanych podczas gt European
Symposium Prevention of Congenital Anomalies, Poznan, 9-10.06.2005.

11. Wykonanie ekspertyz lub innych opracowan na zaméwienie organéw wladzy

publicznej, samorzadu terytorialnego, podmiotéw realizujacych zadania publiczne lub

przedsi¢biorstw.
W latach 1998-2010 przygotowalam siedemnascie sprawozdan merytorydznych z dzialalnosci

PRWWR dla Ministerstwa Zdrowia, a w latach 2013-2014 dwa sprawozdania dla Centrum

Systemow Informacyjnych Ochrony Zdrowia.
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