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Prelegenci

prof. dr hab. n. med. Robert Smigiel

Temat: Choroby rzadkie w pqutyce. Wprowadzenie do
zespotu DYRKIA.

Temat: Leczenie chordb genetycznych w przysztoéci - terapia
genowa i nie tylko

Biografia: Profesor Robert Smigiel od poczatku swojej pracy zawodowej jest zwiqzany z
Uniwersytetem Medycznym (UM) we Wroctawiu, pracowat w Klinice Chirurgii Dzieciecej, w Klinice
Pediatrii i Gastroenterologii Dzieciecej w Katedrze Patofizjologii oraz Katedrze Genetyki.
Specjalizacje z pediatrii otrzymat w 2004 roku, z genetyki klinicznej w 2008 roku, z neonatologii
w 2013 roku, z pediatrii metobo|icznej w 2017.Obecnie jest kierownikiem thedry Pediatrii oraz
Zaktadu Propedeutyki Pediatrii i Choréb Rzadkich UM we Wroctawiu, w marcu 2022 otrzymat
nominacje na kierownika Kliniki i Katedry Endokrynologii i Diabetologii Wieku Rozwojowego UM
we Wroctawiu. Od wielu lat jest lekarzem konsultujgcym z zakresu genetyki pediatrycznej we
wszystkich oddziatach noworodkowych i pediatrycznych we Wroctawiu i Opolu.Tematyka pracy
badawczej prof. Roberta Smigla skupia sie nad zagadnieniami wad rozwojowych, zespoféw
dysmorficznych oraz choréb metabolicznych u dzieci. Jest takze autorem wielu rozdziatéw w
podrecznikach naukowo-dydaktycznych z dziedziny pediatrii, neonatologii, genetyki klinicznej
oraz materiatéw dydaktycznych w poradnikach dla rodzicéw dzieci z zaburzeniami
rozwojowymi.Od wielu lat Wspéjfpracuje spo’fecznie ze stowarzyszeniami i fundooqui rodzicéw i
opiekunéw dzieci z niepe’mosprqwnoéciq inte|e|<tuq|nq, zaburzeniami rozwojy, chorobami
genetycznymi i metabolicznymi. Jest zatozycielem Stowarzyszenia Na Rzecz Dzieci z Rzadkimi
Chorobami Genetycznymi i ich Rodzin ,Wspdlnie” oraz przewodniczgcym Zarzadu Krajowego
Fundacji LArche w Polsce, ktéra prowadzi domy o charakterze rodzinnym oraz organizuje miejsca
pracy dla oséb dorostych z niepetnosprawnosciq intelektualng.Jako lekarz pediatra i genetyk
kliniczny otrzymat m.in Nagrode im. prof. Z. Religi ,Wyjatkowy Lekarz” (2013). Zostat takze
nominowany do nagrody ,,Aniony Medycyny" 2015. W 2019 roku otrzyman wyrdznienie od
Prezydenta Miasta Wroctawia ,Wroctaw bez barier”.



Prelegenci

dr n. med. Krzysztof Szczaluba
Temat: Wprowadzenie do zespojfu SYNGAPI

Temat: Leczenie choréb genetycznych w przysztoéci - terapia
genowa i nie tylko.
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Biografia: Specjalista w zakresie genetyki klinicznej. W roku 1998 ukoriczyt Akademie Medyczng w
Warszawie, w latach 1999-2001 odbyJ( staz podyp|omowy na Uniwersytecie w Cincinnati w USA.
W latach 2001-2012 pracowat jako adiunkt w Zaktadzie Genetyki Medycznej Instytutu Matki i
Dziecka w Warszawie. Od 2010 roku pracuje jako konsultant w Instytucie-Centrum Onkologii w
Warszawie, a od 2012 roku takze w Poradniach Genetycznych Centrum Medycznego I\/Iedgen W
Warszawie oraz Mastermed w Bialymstoku. Od roku 2016 jest zatrudniony w charakterze
konsultanta w zakresie genetyki klinicznej oraz lekarza Poradni Genetycznej w Szpitalu
Pediatrycznym Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego w Warszawie. W roku 2008 uzyskat tytut
doktora nauk medycznych z wyréznieniem z zakresu neurogenetyki: za prace doktorskg pt.
,Charakterystyka kliniczna i molekularna pierwotnej dystonii torsyjnej — préba korelacji genotyp-
fenotyp”.Jest pierwszym autorem pub|i|<ctcji w takich czasopismooh jctk Neuro|ogy, American
Journal of Medical Genetics, Neonatology, European Journal of Neurology, European Journal of
Human Genetics i Pediatric Neurology. Jest laureatem Nagrody Dyrektora Instytutu Matki i
Dziecka za najlepszg publikacje w 2006 roku, Nagrody Sekeji Schorzen Pozapiramidowych
Polskiego Towarzystwa Neurologicznego oraz Nagrody w ramach zjazdu Polskiego Towarzystwa
Genetyki Cztowieka w 2014 roku. Byt wykonawcq projektu badawczego dotyczgcego
zastosowania mikrochierzy w diagnostyce przyczyn autyzmu oraz kierownikiem proje|<tu
obejmujgcego zastosowanie nowoczesnych technik cytogenetyczno-molekularnych w badaniu
podtoza wad rozwojowych. Jest cztonkiem Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka oraz
Komisji Autyzmu przy Polskim Towarzystwie Psychiatrycznym.Zainteresowania zawodowe:
neurogenetyka, zwlaszcza patogeneza  zaburzen  spektrum  autyzmu,  dysmorfologia,
onkogenetyka, a takze zastosowanie nowoczesnych technik diagnostycznych biologii
mo|e|<u|<1rnej w proktyce |<|inicznej.



Prelegenci

dr n. med. Renata Posmyk

Temat: Zespdt delecji 5p — dawniej i dzi.

Biografia

Jest absolwentka Wydziatu Lekarskiego Akademii Medycznej w Biatymstoku. W 1999 r. uzyskata
dyplom lekarza medycyny. Staz podyplomowy odbyta w Uniwersyteckim Szpitalu Klinicznym i
Uniwersyteckim Dzieciecym Szpitalu Klinicznym. Od 2001 byta lekarzem rezydentem w Poradni
Genetycznej UDSK. Odbyta wymagane staze krajowe i zagraniczne oraz kursy specjalistyczne, a
w roku 2007 zdala egzamin specjalizacyjny z zakresu genetyki klinicznej. Nieustannie stara sie
podnosi¢ swe kwalifikacje poprzez udziat w szkoleniach, kursach i konferencjach zaréwno
krajowych, jak i zagranicznychW latach 2001-2009 byla asystentem/wyktadowca, obecnie
jestem kierownikiem w Zaktadzie Genetyki Klinicznej UMB. Tematem szczegdlnych zainteresowar
jest dysmorfologia, ktéra prébuje ,zarazi¢” swoich studentéw i przyznaje, ze to sie udaje. Cieszy
sie, ze spotyka mtode, ambitne osoby, ktére podchodzi¢ do tematyki genetycznej z wielka pasjq i
zaangazowaniem i ma nadzieje, ze niedtugo bedq jej duzym wsparciem.Umiejetno$é ,wylapania”
cech dysmorfii oraz ,powiazania” ich w ,zespdt cech” pozwolita ustali¢ wiele trafnych diagnoz w
rzadkich zespotach genetycznych zaréwno u dzieci jak i oséb dorostych. Dzieki wspétpracy z
Wiodqcymi o$rodkami w Polsce i za granicq mozliwa bnyq Weryfikach molekularna rozpoznan
klinicznychKilku pacjentéw z wyjgtkowo rzadkimi zespotami genetycznymi przyczynito sie do
odkrycia mutacji w nowych, dotad nieopisywanych genach. U 27-letniego pana z zespotem
Primrose wykryto mutacje w genie ZBTB 20, co zaowocowato publikacjg w Nature Genetics 2014.
Rodzenstwo Marta (18 lat) i Daniel (24) i ich wspaniali rodzice brali udziat w odkryciv mutacji w
nowym genie TBCID20, ktéry odpowiada za zespdt MICRO (Am J Hum Genet 2013).



Prelegenci

dr Agnieszka Kamyk-Wawryszuk

Temat: Wprowqdzenie do zespoqu de|ecji 5p.

Biografia: W 2005 roku ukoAczyta nauke na Uniwersytecie Mikotaja Kopernika w Toruniu, Wydziat
Humanistyczny, Instytut Pedagogiki, kierunek: pedagogika o specjalnosci edukacja ustawiczna. W
2006 ukonczyta nauke na Uniwersytecie Mikotaja Kopernika w  Toruniu, Wydziat Nauk
Historycznych, Katedra Etnologii, kierunek: etnologia. W 2007 studia podyplomowe z
surdopedagogiki, Akademia Pedagogiki Specjalnej w Warszawie. W 2008 studia podyplomowe z
edukacji przedszkolnej UMK w Toruniu. W 2011 kurs kwalifikacyjny oligofrenopedagogika, CKK w
Bydgoszczy. W 2012 studia podyplomowe diagnoza i terapia pedagogiczna, KPSW w
Bydgoszczy. W 2017 studia podyplomowe Logopedia ogélna. W 2016 stopied doktora nauk
spotecznych w zakresie pedagogika. Autorka ksigzki ,Zaburzenia mowy i komunikacji dziecka z
chorobqg rzadkq : wybrane zagadnienia diagnozy i terapii” (2022) Bydgoszcz: Wydawnictwo
UKW. Publikuje wiele artykutéw poswieconych mowie i komunikacji m.in. (1) Mowa dziecka ze
zdiagnozowanym zespotem delecji 5p (zespotem Cri du Chat) w opinii rodzicéw - raport z
badan. W: Zaburzenia mowy i komunikacji dziecka z choroba rzadka : wybrane zagadnienia
diagnozy i terapii; (2) Choroby rzadkie jako obszar zainteresowan logopeddw — kilka wstepnych
refleksji, W: Zaburzenia mowy i komunikacji dziecka z chorobq rzadkqg : wybrane zagadnienia
diagnozy i terapii; (3) Prewerbalne zachowania komunikacyjne dzieci z zespotem Cri du Chat w
ocenie rodzicéw. Obecnie jest adiunktem na Uniwersytecie Kazimierz Wielkiego w Bydgoszczy.



Prelegenci

dr n. med. Maja Krefft

Temat: Zaburzenia snu i objawy psychiatryczne u dziecka z
zespotem genetycznym

[

Biografia:Ukoriczyta z wyréznieniem kierunek lekarski na wroctawskim Uniwersytecie Medycznym,
gdzie ukorczyta edukacje w ramach studiéw doktoranckich prowadzgc badania nad
zaburzeniami psychicznymi towarzyszgcymi rzadkim zespofom genetycznym: zespotowi Prader-
Willi oraz mikrodelecji 22q11.2.Zakoriczyta szkolenie specjalizacyjne z psychiatrii dzieci i
miodziezy w trakcie ktérego zdobywata doswiadczenie we wroctawskich osrodkach, a takze na
zagranicznych stazach m.in. w GehaMentalHealthHospital w 1zraelu, w ktérym znajduje sie drugi
na $wiecie najwiekszy oddziat psychiatrii dzieciecej.Wciaz poszerza swojag wiedze na
miedzynarodowych kursach i konferencjach organizowanych przez towarzystwa takie jak
European College of Neuropsychopharmacology oraz EuropeanPsychiatricAssociation.Na co
dzier pracuje z dzieémi i m*odziezq z zaburzeniami neurorozwojowymi, trudnodciami
emocjonalnymi, zaburzeniami zachowania i odzywiania. Jej szczegdlnym polem zainteresowan sq

zaburzenia psychiczne towarzyszace zespotom genetycznym oraz u dzieci z niepetnosprawnoéciq
intelektualng.



Prelegenci

dr Magdalena Grycman

Temat: Komunikacjo ct|ternotywn<1 AAC

Biografia: Doktor nauk humanistycznych w zakresie psychologii, dyplomowany neurologopeda,
specjalista ds. komunikacji wspomagajacej i alternatywnej (AAC). Jest zalozycielem i
kierownikiem Samodzielnego Publicznego Osrodka Terapii i Rehabilitacji dla Dzieci w Kwidzynie.
Byta stypendystkq Prentke Romich Scholarship, konsultantem wiodacym ,Sieci instytucji
pomagajacych dzieciom niepetnosprawnym - alternatywne i wspomagajace metody
porozumiewania” przy UNDP Umbrella Projekt, przewodniczacq Komitetu Krajéw Rozwijajgcych
ISAAC (International Society for Augumentative and Alternative Communication). W 2008 roku po
,34. Konkursie projektéw badawczych wiasnych promotorskich” uzyskata grant ministerialny na
realizacje badan dotyczacych porozumiewania sie dzieci i mfodziezy nieméwigcych. We
wrzeéniu 2009 roku obronita dysertacje doktorskg pt. ,Wptyw komunikacji wspomagajace;j i
alternatywnej na efektywnoéé porozumiewania sie dzieci i mtodziezy niemdéwigcej”. Jest autorkq
artykutéw dotyczgeych problematyki komunikacji wspomagajgcej i ksigzek: ,Porozumiewanie sie z
dzie¢mi ze zlozonymi zaburzeniami komunikacji. Poradnik nie tylko dla rodzicéw”,
,Porozmawiajmy”, ,Porozmawiajmy — poradnik dla nauczycie|a”, ,Dom mq|owany”, ,Dom na nowo
malowany”, ,Sprawdz, jak sie porozumiewam. Ocena efektywnoéci porozumiewania sie dzieci
niemdwiacych wraz z propozycjami strategii terapeutycznych’, trzech zestawédw déwiczen pt.
,Jedzenie”, Emocje” i ,Ciagi czynnosci, gry i zabawy” z serii ,Program wspomagania kompetenciji
komunikacyjnej dzieci z ciezkimi zaburzeniami porozumiewania sie¢”, jest Wspéquutorem |<siq2|<i
,Wiem, czego chce” oraz ,Podrecznego Sfownika Terminéw AAC” — pierwszej w Polsce publikaciji,
adresowanej do szerokiego grona zaréwno specjalistéw, jak i rodzicéw, opiekundw, przyjacidt -
oséb  dzielgcych codziennoé¢ z dzieémi i dorostymi  doswiadczajacymi  trudnosci w
porozumiewaniu sie oraz filméw ,Mowa twojego dziecka” i ,Porozumiewam sie, chod nie méwie”.
Prowadzi ,Cykl szkoled z zakresu wspomagajacych i alternatywnych sposobéw porozumiewania
sie (AAC): Rozwijanie kompetencji komunikacyjnej u oséb ze ztozonymi potrzebami komunikacji na
podstawie superwizji oraz grupe na profilu spotecznoéciowym facebook — Wsparcie dla AAC.
Wprowadza autorski ,Model wykorzystywania AAC w praktyce edukacyjnej szkét i rodzin dzieci ze
ztozonymi potrzebami komunikacji” na terenie cafej Polski. Jest wyktadowcq na réznych
uczelniach w Polsce.



Prelegenci

mgr Magdalena Bucyk

Temat: Komunikacja alternatywna AAC

Biografia: Specjalista AAC, pedagog specjalny, oligofrenopedagog, terapeuta weczesnego
wspomagania rozwoju.  Wieloletni  nauczyciel ksztalcenia specjalnego, rewalidant w
przedszkolach i szkotach specjalnych.Od 10 lat pracuje z osobami o ztozonych potrzebach w
komunikowaniu sie poszukujgc skutecznych sposobéw porozumiewania sie. Tworzy indywidualne
systemy komunikacyjne, budujgc i rozwijajac kompetencje komunikacyjne zaréwno uzytkownikéw
AAC, jak i partneréw komunikacyjnych (rodzicéw, rodzerstwa, nauczycieli, terapeutdw).W swojej
praktyce diagnostycznej i terapeutycznej, faczy wiedze i umiejetnosci z obszaru komunikaciji
alternatywnej i wspomagajgcej (AAC), technologii wspomagajacej (AT) z m.in. pedagogicznym
konceptem bazalnym prof. A. Frelicha, opartych na relacji i partnerstwie. Gtéwnym nurtem AAC-
owych oddzialywar jest Model Aktywny komunikacji, ktéry nabyta od dr Magdalena
Gryeman.Duzqg wartoéciq w procesie budowania indywidualnych systeméw komunikacyjnych jest
uczestnictwo w terapii rodzicéw, ktdrzy wspdlnie z swoim dzieckiem zdobywajq doswiadczenia,
uczac sie efektywnych sposobdéw komunikacji. Waznym elementem terapii sq nagrania wideo,
podczas zajeé i w érodowisku rodzinnym/ szkolnym uzytkownika AAC oraz praca w modelu
superwizyjnym.Prowadzac terapie wykorzystuje wiele metod i form pracy, a takze szeroki zaséb
narzedzi AAC i AT dostosowujac je do potrzeb i mozliwosci uzytkownika AAC, m.in.:

- sygnaly na ciele,

- znaki przestrzenno-dotykowe,

- znaki grqficzne, np. piktogramy, PSC, PECS,

- tablice komunikacyjne budowanie w wersji drukowanej i elektronicznej, np. w programie:
Boardmaker Speaking Dynamically Pro, Grid 3 / Grid for iPad, Communicator 5my Tobii Bynavox,
GoTalk Now, Méwik 2.0, Let Me Talk,

- urzadzenia dostepowe, tj.: eyetrackery, alternatywne klawiatury, interfejsy i wiaczniki-switche.



Prelegenci

mgr Beata Rados

Temat: Terapia logopedyczna u dzieci z zespotem

neurorozwojowym. Metoda Manualnego Torowania
Gtosek (MTG).

Biografia: Pedagog specjalny - terapeuta, neurologopeda, certyfikowany terapeuta Manualnego
Torowania Gtosek. Absolwentka Akademii Pedagogiki Specjalnej im Marii Grzegorzewskiej w
Warszawie na kierunku: Pedagogika Specjalna, specjalno$é: Pedagogika Terapeutyczna.
Uniwersytetu Kazimierza Wielkiego w Bydgoszczy - Logopedia studia podyplomowe,
podyplomowych studiéw na Uniwersytecie Pedagogicznym im. Komisji Edukacji Narodowej w
Krakowie na kierunku — Neurologopedia. Od kilkunastu lat prowadzi terapie dzieci z autyzmem,
zespofem Aspergera, zespotem Downa, Cri du Chat, afazjg, alaliq z zaburzeniami komunikacji
jezykowe], zagrozonych dysleksja. Pracuje w Gabinecie Wspierania Rozwoju Dziecka i w

Niepublicznym Przedszkolu Integracyjnym ,Bajka” w Koszalinie.



Prelegenci

lek. med. Michat Btoch

Temat: Opieka wytchnieniowa

Biografia: Obecnie koiczy specjalizacje z pediatrii w Klinice Pediatrii Gastroenterologii i
Zywienia USK we Wroctawiu. Jest doktorantem w Zaktadzie Propedeutyki Pediatrii i Choréb
Rzadkich Uniwersytetu Medycznego we Wroctawiu. Swojq praktyke zawodowq realizuje jako
lekarz Hospicjum dla Dzieci Dolnego Slaska ,Formuta Dobra”, sprawuje opieke pediatryczng nad
podopiecznymi Zaktadu Opiekudczo Leczniczego dla Dzieci w Wierzbicach oraz Zakfadu
Opiekuiczo Leczniczego dla Dzieci w JaszkotluBliskie sq mu zagadnienia choréb rzadkich i
pediatrycznej medycyny paliatywnej. W swojej pracy stara sie holistycznie podchodzi¢ do
ztozonego problemu, przewlekle chorych dzieci. W kregu jego zainteresowan znajduja sie m.in.
leczenie bdlu przewleklego dzieci oraz zaburzed przewodu pokarmowego. Szczegdlna uwage
poswieca zywieniu dojelitowemu. Ukonczyt studia podyplomowe z zakresu zywienia klinicznego i
opieki metabolicznej w ColegiumMedicum UJ w Krakowie. Jest absolwentem polsko-francuskich
studidw podyplomowych z zakresu etyki w pediatrii i perinatologii realizowanych w Instytucie
Matki i Dziecka w Warszawie. Byt uczestnikiem wielu konferencji i kurséw z zakresu pediatrii,
medycyny paliatywnej, leczenia zywieniowego i gastroenterologii w Polsce i Europie.
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