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SØgolŁne AymØ, MD, PhD 

Emeritus Director of Research, INSERM, France 

Notka biograficzna  

 

AymØ SØgolŁne, MD, PhD 

SØgolŁne AymØ jest lekarzem genetykiem i emerytowanym Kierownikiem Bada� francuskiego 

Narodowego Instytutu Zdrowia i Bada� Medycznych (INSERM). Jest za
o�ycielk� powsta
ej w 1997 

roku sieci Orphanet (www.orpha.net). W latach 1997-2011 pe
ni
a funkcj� jej Dyrektora 

Wykonawczego.  

Orphanet jest portalem internetowym po�wi�conym chorobom rzadkim i lekom sierocym 

finansowanym obecnie przez francuskie Ministerstwo Zdrowia, INSERM oraz Komisj� Europejsk� w 

ramach Wspólnego Dzia
ania (DG ds. Zdrowia Publicznego). Jest przewodnicz�c� Komitetu 

Ekspertów Unii Europejskiej ds. Chorób Rzadkich (www.eucerd.eu) oraz G
ównej Grupy Doradczej 

�wiatowej Organizacji Zdrowia ds. Chorób Rzadkich. Pe
ni funkcj� redaktor naczelnej czasopisma 

Orphanet Journal of Rare Diseases (www.ojrd.com).  

Jest kierownikiem projektu �Support IRDiRC�, który �wiadczy us
ugi sekretariatu naukowego na rzecz 

Mi�dzynarodowego Konsorcjum ds. Bada� nad Chorobami Rzadkimi (IRDIRC) (www.irdirc.org). 

Biographical Note  

SØgolŁne AymØ is a medical geneticist and Emeritus Director of Research at the French Institute of Health and Medical 

Research (INSERM). She was the founder of Orphanet in 1997 (www.orpha.net) and its Executive Manager from 1997 to 2011.  

Orphanet is the webportal dedicated to rare diseases and orphan drugs which is currently funded by the French Ministry of 

Health, the INSERM and the European Commission as a Joint Action (DG Public Health). She chairs the European Union 

Committee of Experts on Rare Diseases (www.eucerd.eu) and the WHO Topic Advisory Group for Rare Diseases. She serves as 

Editor-in-Chief of the Orphanet Journal of Rare Diseases (www.ojrd.com).  

She is the project leader of �Support IRDiRC�, which provides the services of a scientific secretariat to the International Rare 

Diseases Research Consortium (www.irdirc.org). 

 

Amaral Olga,  PhD in Biomedical Sciences; 

Researcher at Human Genetics Dep. National Institute of Health Ricardo Jorge-Dep.Human Genetics- Research Unit, 
Porto, Portugal 

Notka biograficzna  

 
Olga Amaral, PhD 

 G
ówne obszary dzia
alno�ci naukowej: biologia molekularna i komórkowa lizosomalnych chorób 

spichrzeniowych (LSD) oraz badania genetyczne i diagnostyka molekularna. 

Dodatkowe obszary dzia
alno�ci naukowej: korelacja fenotypowo-genotypowa; genetyka 

populacyjna; epidemiologia i historia naturalna chorób rzadkich; promowanie wiedzy naukowej. 

Badania w obszarze: epidemiologii genetycznej sfingolipidozy i mukopolisacharydozy; genetyki 

molekularnej i biochemicznej patogenezy lizosomalnych chorób spichrzeniowych (LSD). Olga Amaral 

swój pierwszy tytu
 naukowy zdoby
a w 1989 roku na University of London (Wlk. Brytania), a stopie� 

doktora otrzyma
a w 2001 roku na Uniwersytecie w Porto (UP, Portugalia).  

Swoj� prac� naukow� rozpocz�
a w 1989 roku w Zak
adzie Enzymologii Instytutu Genetyki 

IGMJM jako cz
onek zespo
u M.C. Sa Miranda w Porto.  

Odby
a krótkoterminowe sta�e na Uniwersytecie Pó
nocnej Karoliny (U. North Carolina) oraz w 

Mount Sinai School of Medicine w Nowym Jorku.Nast�pnie przenios
a si� do Instytutu Biologii 

Molekularnej i Komórkowej (IBMC) (Uniwersytet w Porto), gdzie przez 8 lat by
a cz
onkiem UniLipe.  

Na przestrzeni lat stale pracowa
a nad rozwojem bada� w dziedzinie lizosomalnych chorób spichrzeniowych oraz �wiadczy
a 

us
ugi diagnostyczne w obszarze genetyki molekularnej. W latach 1992-2008 by
a kierownikiem ds. diagnostyki molekularnej 

sfingolipidozy i mukopolisacharydozy. Cz
onek zespo
u, kierownik grantów i G
ówny Badacz ró�norodnych projektów w dziedzinie 

genetyki cz
owieka finansowanych ze �rodków zewn�trznych. Podczas pracy w ramach zewn�trznie finansowych projektów 

wspó
pracowa
a z krajowymi i mi�dzynarodowymi zespo
ami diagnostycznymi i badawczymi w obszarze genetyki cz
owieka i 

chorób metabolicznych.  

Jest autorem ponad 100 publikacji naukowych, z których ponad 20 stanowi� oryginalne artyku
y naukowe opublikowane w 

czasopismach poddawanych ocenie niezale�nych recenzentów, oraz ponad 70 streszcze� prezentowanych na spotkaniach o 

charakterze przegl�du peer-review. By
a promotorem prac dyplomowych studentów Uniwersytetu w Porto (UP), studentów studiów 

podyplomowych odbywaj�cych specjalizacj� (specjalizacja w dziedzinie genetyki) oraz prac magisterskich (UP; UA; UM). 

Wspó
organizator licznych spotka� naukowych. Cz
onek kilku stowarzysze� zawodowych i towarzystw naukowych (Orphanet, 

SPDM, AGS, ESHG). Obecnie pracuje w jednostce bada� i rozwoju w Zak
adzie Genetyki Instututu Zdrowia INSA w Porto, gdzie 

pe
ni funkcj� G
ównego Badacza projektów finansowanych w dziedzinie Genetyki Klinicznej.   



 

Biographical Note  

Major area of activity: Molecular and cellular biology of Lysosomal Storage Disorders (LSD) and molecular genetic testing and 

diagnosis. Secondary areas of activity: phenotype/genotype correlation; population genetics; epidemiology and natural history of 

rare diseases; promotion of scientific knowledge. 

Research in the areas of: genetic epidemiology of sphingolipidosis and mucopolysaccharidosis; molecular genetics and 

biochemical pathogenesis of lysosomal storage diseases.  Olga Amaral obtained her first degree at the University of London (UK) 

in 1989 and her PhD at the University of Porto (UP, Portugal) in 2001.  

Started her scientific activity at the Enzymology Unit of IGMJM in 1989, integrating the team of MC Sa Miranda in Porto. Later 

undertook short term internships at the U. North Carolina and also at the Mount Sinai School of Medicine in New York. Moved to 

IBMC (UP) where she was a member of UniLipe for 8 years.  

Over the years continuously developed research in the area of lysosomal storage diseases and provided diagnostic services in 

the field of molecular genetics. She was the head of the area of molecular diagnosis of sphingolipidosis and mucopolysaccharidosis 

from 1992-2008. Team member, grant holder and Principal Investigator of various externally financed projects in the area of Human 

Genetics. While working in those financed projects collaborated with national and international diagnosis and research teams in the 

areas of Human Genetics and Metabolic Disorders.  

She has written over 100 scientific papers of which more than 20 original scientific articles published in peer-reviewed journals 

and over 70 abstracts presented at peer-reviewed meetings. Supervised several students in their final year thesis (UP); post-

graduate students in their specialization (genetics specialist degree) and of MSc thesis (UP; UA; UM). Also collaborated in the 

organization of various scientific meetings. Member of several professional and scientific societies (Orphanet, SPDM, AGS, ESHG). 

Currently works as a researcher of the U. R&D at INSA’s Genetics Department in Porto being Principal Investigator of financed 

projects in the area of Clinical Genetics.  

 

Begley David J. MD, PhD, Professor 

Institute of Pharmacuetical Science, Kings College London, Franklin-Wilkins Building, London, UK 

Notka biograficzna  

 
David J. Begley, MD, PhD 

Dr David J. Begley jest starszym wyk
adowc� fizjologii w King�s College w Londynie. Jest 

kierownikiem jednego z laboratoriów na Wydziale Nauk Farmaceutycznych King�s College, które 

zajmuje si� badaniem bariery krew-mózg i dostarczania leków do centralnego uk
adu nerwowego ze 

szczególnym uwzgl�dnieniem lizosomalnych chorób spichrzeniowych.  

Jest autorem ponad sze��dziesi�ciu kluczowych prac na temat funkcji bariery krew-mózg (BBB) 

oraz dostarczania leków do centralnego uk
adu nerwowego poddanych ocenie niezale�nych 

recenzentów ze �rodowiska medycznego i wspó
autorem ponad szesnastu rozdzia
ów po�wi�conych 

barierze krew-mózg i docieraniu leków do CUN opublikowanych w pracach zbiorowych.  

Nied
ugo po rozpocz�ciu wspó
pracy z Jörgiem Kreuterem dr Begley obj�
 w roku akademickim 

1997-1998 stanowisko Friedrich Mertz Stiftungsgastprofessor na Uniwersytecie Johanna Wolfganga 

Goethego we Frankfurcie.  

W latach 2005-2007 przebywa
 na urlopie sabatycznym, podczas którego pe
ni
 funkcj� �Academic in Residence� w firmie 

GlaxoSmithKline. By
 organizatorem i przewodnicz�cym Konferencji Gordon pt. �Bariery Centralnego Uk
adu Nerwowego�, która 

odby
a si� w New Hampshire w 2002 roku.   

Na ca
ym �wiecie prowadzi regularnie wyk
ady po�wi�cone zagadnieniu bariera krew-mózg. Wsparcie dla swoich bada� 

otrzymuje dzi�ki pomocy National Research Councils (krajowych rad ds. bada� naukowych), bran�y farmaceutycznej i fundacji 

charytatywnych. Wraz z Prof. Maurizio Scarp� z Uniwersytetu w Padwie we W
oszech utworzy
 niedawno fundacj� �The Brains for 

Brain Research Foundation� - europejski zespó
 zajmuj�cy si� badaniami nad neurodegeneracyjnymi lizosomalnymi chorobami 

spichrzeniowymi i ich leczeniem (www.brains4brain.eu).  

Czasopismo medyczne Journal of Controlled Release przyzna
o mu nagrod� za nawybitniejszy artyku
 roku 2009 � 

�Outstanding Paper of the Year�, którego jest wspó
autorem (J. Contr. Rel. 2009 137:78-86). 

Biographical Note  

David J. Begley, PhD is Senior Lecturer in Physiology at Kings College London. He heads a laboratory in the Pharmaceutical 
Sciences Division at Kings College investigating the blood-brain barrier and drug delivery to the CNS with a special emphasis on 
lysosomal storage diseases.  

He is author of more than sixty key peer-reviewed papers on blood-brain barrier (BBB) function and drug delivery to the CNS 
and has contributed more than sixteen chapters on blood-brain barrier and CNS drug delivery to edited volumes.  

Dr Begley was the Friedrich Mertz Stiftungsgastprofessor, Johann Wolfgang Goethe-Universität, Frankfurt for the academic 
year 1997-1998, shortly after his collaboration with Jörg Kreuter began, and was sabbatical visiting Academic in Residence, 
GlaxoSmithKline 2005-2007. He was Organiser and Chairman of the Gordon Conference on �Barriers of the CNS� held in New 
Hampshire in 2002.  

He lectures frequently worldwide on the blood-brain barrier and receives research support from National Research Councils, 
the Pharmaceutical Industry and Charitable Foundations. He has recently created, with Prof. Maurizio Scarpa of the University of  
Padua, Italy, �The Brains for Brain Research Foundation� a European Task Force dedicated to the study and treatment of 
Neurodegenerative Lysosomal Storage Diseases. (www.brains4brain.eu).  

He recently jointly received the Journal of Controlled Release award for �The Outstanding Paper of the Year� 2009 (J. Contr. 
Rel. 2009 137:78-86). 

 



 

Berger Johannes, PhD, Univ.- Professor 
Center for Brain Research, Medical University Vienna, Austria 

Notka biograficzna  

 
Johannes Berger, PhD 

Johannes Berger jest absolwentem Uniwersytetu Wiede�skiego, gdzie w 1989 roku uko�czy
 studia 

na kierunku biologia/genetyka. Studia doktoranckie w zakresie kszta
cenia w dziedzinie biologii 

molekularnej i biochemii odby
 w Sandoz Research Institute (obecnie Novartis) na Wydziale Terapii 

Antyretrowirusowej.  

Nast�pnie rozpocz�
 prac� w Insytucie Neurologii Uniwersytetu Wiede�skiego. Swoje umiej�tno�ci 

techniczne doskonali
 w Kennedy Krieger Institute w Baltimore. W1999 roku otrzyma
 stopie� doktora 

habilitowanego w dziedzinie biologii molekularnej Uniwersytetu Medycznego w Wiedniu, a w 2003 roku 

dodatkowo w dziedzinie biochemii Uniwersytetu Wiede�skiego.   

  Od 2006 roku jest koordynatorem studiów doktoranckich w dziedzinie neurobiologii na 

Uniwersytecie Medycznym w Wiedniu. Obecnie wyk
ada patobiologi� uk
adu nerwowego w O�rodku 

Bada� nad Mózgiem na Uniwersytecie Medycznym w Wiedniu.  

Aktualnie jego dzia
alno�� badawcza skupia si� na funkcji peroksysomów w uk
adzie nerwowym w warunkach zdrowia i choroby. 

G
ównym przedmiotem zainteresowania jego bada� s� mechanizmy molekularne stanowi�ce pod
o�e adrenoleukodystrofii 

sprz��onej z chromosomem X oraz rozwój nowoczesnych strategii leczenia umo�liwiaj�cych kompensacj� dysfunkcji 

peroksysomalnych w uk
adzie nerwowym.   

Biographical Note  

Johannes Berger graduated from University of Vienna where he obtained his degree in biology/genetics in 1989. He performed 

his PhD at the Sandoz Research Institute (now Novartis), Department of Antiretroviral Therapy for training   in molecular biology and 

biochemistry. He then joined the Institute of Neurology, University of Vienna. He improved his technical skills at the Kennedy Krieger 

Institute in Baltimore, received his habilitation in Molecular Biology in 1999 from the Medical University of Vienna and in 2003 in 

Biochemistry from the University of Vienna.  

Since 2006, he has been a coordinator of the PhD program in neuroscience at the Medical University Vienna. He is currently 

Professor for Pathobiology of the Nervous System at the Center for Brain Research, Medical University of Vienna. His current 

research activities are focused on the role of peroxisomes in the nervous system in health and disease. The main focus area is the 

molecular mechanisms underlying X�linked adrenoleukodystrophy and the development of novel therapeutic strategies to 

compensate peroxisomal dysfunction in the nervous system. 

 

Caillaud Catherine, PhD 
Laboratoire de Biochimie GØnØtique, Hôpital Cochin, Paris, France; INSERM U845, Centre de Recherche "Croissance 
et Signalisation", UniversitØ Paris Descartes, Paris, France 

Notka biograficzna  

 

Catherine Caillaud, PhD 

 Lekarz, dr nauk medycznych, profesor nadzwyczajny w dziedzinie genetyki  

- Kierownik laboratorium zajmuj�cego si� diagnozowaniem chorób lizosomalnych w Zak
adzie 

Biochemii i Genetyki Molekularnej (Pr Marc Delpech), Hôpital Cochin, Pary�, Francja.  

- Kierownik grupy badawczej zajmuj�cej si� opracowywaniem metod leczenia chorób lizosomalnych 

powoduj�cych uszkodzenia mózgu (gangliozydoza GM2) oraz mi��ni (choroba Pompego), INSERM 

U845, UniversitØ Paris Descartes, Pary�, Francja. 

- Wyk
adowca prowadz�ca zaj�cia z genetyki dla studentów medycyny i m
odych naukowców (studia 

LMD) 

- Cz
onek ESGLD (Europejskiej Grupy Badaczy Chorób Lizosomalnych) i przedstawicielka Francji w 

Komitecie ESGLD. 

- Cz
onek Europejskiej Grupy Brains for Brain (B4B) (przewodnicz�cy: M. Scarpa, D. Begley). 

- Cz
onek dwóch o�rodków referencyjnych dla chorób rzadkich we Francji (choroby lizosomalne, dr N. Belmatoug � wrodzone 

b
�dy metabolizmu, Pr P. De Lonlay) 

- Cz
onek francuskiego komitetu ds. oceny terapii chorób lizosomlanych (CETL) oraz francuskich komitetów na rzecz choroby 

Gauchera, choroby Pompego i mukopolisacharydozy. 

- Prezes Rady Naukowej Stowarzyszenia VML (Vaincre les Maladies Lysosomales). 

- Dorobek naukowy: 73 publikacji w mi�dzynarodowych periodykach poddawanych ocenie niezale�nych recenzentów ze 

�rodowiska medycznego, 37 recenzji i rozdzia
ów w pracach zbiorowych  

- Obszary zainteresowa�: choroby lizosomalne, w tym ceroidolipofuscynozy: diagnostyka prenatalna i postnatalna za pomoc� 

bada� enzymatycznych i molekularnych, opracowywanie innowacyjnych terapii (chaperony, transfer genów itp.) 



 

Biographical Note  

MD, PhD, Associate Professor in Genetics 

- Head of a Laboratory focused on the diagnosis of lysosomal diseases at the Department of Biochemistry and Molecular Genetics 

(Pr Marc Delpech), Cochin Hospital, Paris, France.  

- Head of a research group focused on the development of therapeutic methods for lysosomal diseases affecting brain (GM2 

gangliosidoses) and muscle (Pompe disease), INSERM U845, UniversitØ Paris Descartes, Paris, France. 

- Lecturer in Genetics for medical students and young scientists (LMD studies) 

- Member of the ESGLD (European Study Group on Lysosomal diseases) and representative for France in the ESGLD Committee. 

- Member of the Brains for Brain (B4B) European Group (leaders: M. Scarpa, D. Begley). 

- Member of two reference centers on rare diseases in France (lysosomal diseases, Dr N. Belmatoug - inborn errors of 

metabolism, Pr P. De Lonlay) 

- Member of the French Committee for the Evaluation of Therapies for Lysosomal Diseases (CETL) and of specific French 

committees dedicated to Gaucher disease, Pompe disease and mucopolysaccharidoses. 

- President of the Scientific Board of the VML (Vaincre les Maladies Lysosomales) association. 

- Scientific production: 73 publications in peer-reviewed international journals, 37 reviews or book chapters   

- Areas of interest: lysosomal diseases, including ceroid lipofuscinoses, enzymatic and molecular pre and postnatal diagnosis, 

development of innovative therapies (chaperones, gene transfer, etc.) 

 

Czartoryska Barbara, PhD 

Ostatnie zatrudnienie: Instytut Psychiatrii i Neurologii, Zak
ad Genetyki, Warszawa, Polska 

Notka biograficzna  

Absolwentka Wydzia
u Chemii UW (1956 r.), stopie� dr n. przyr. uzyskany na AM w Warszawie 

(1969 r.). W latach 1973-2010 adiunkt w Zak
adzie Genetyki Instytutu Psychiatrii i Neurologii, gdzie 

zajmowa
a si� diagnostyk� i badaniem lizosomalnych chorób spichrzeniowych. Od 2010 na 

emeryturze.  

Biographical Note  

 
Barbara Czartoryska, PhD 

Dr. Barbara Czartoryska graduated from University of Warsaw (Dept. of Chemistry, 1956), and 

holds a Doctor of Natural Sciences degree (Medical Academy of Warsaw, 1969). In 1973-2010, she 

worked as assistant professor at the Department of Genetics, Institute of Psychiatry and Neurology in 

Warsaw, and was involved in the diagnosis and research on lysosomal storage diseases. She retired 

in 2010. 

 

Dembi�ska-Kie� Aldona, MD, PhD, Professor 

Katedra Biochemii Klinicznej i Diagnostyki Collegium Medicum UJ, Kraków, Polska 

Notka biograficzna  

 
A. Dembinska-Kiec, MD, PhD 

1969 - stopie� doktora nauk medycznych (MD) z Collegium Medicum Uniwersytetu 

Jagiello�skiego (CMUJ) w Krakowie, 3-letnie stypendium doktoranckie w Zak
adzie Farmakologii 

(CMUJ), szkolenie w Zak
adzie Farmakologii Royal College of Surgeons w Londynie u Prof JR Vansa 

� laureata nagrody Nobla w dziedzinie medycyny w 1982 r. 

1971 - stopie� naukowy doktora (PhD) z CMUJ Kraków; Specjalizacja w dermatologii; 18 miesi�cy 

stypendium Alexandra von Humboldta w Instytucie Farmakologii Akademii Medycznej w Hanowerze 

(Niemcy) 

1980 - awans na profesora nadzwyczajnego z tez�: �Zaburzenia metabolizmu kwasu arachidonowego 

w eksperymentalnym mia�d�ycy" w Zak
adzie Farmakologii CMUJ, Kraków; Specjalizacja w zakresie 

chorób wewn�trznych; 6 miesi�cy stypendium w Zak
adzie Medycyny Nuklearnej Uniwersytetu w 

Wiedniu (Austria)  

1991-1994 - prorektor Wydzia
u Lekarskiego w CMUJ Kraków 

1992 - profesor zwyczajny, specjalizacja  Farmakologii Klinicznej 

1992 - kierownik Zak
adu Biochemii Klinicznej Wydzia
u Medycznego w CMUJ Kraków 

Udzia
 w projektach UE F6-F7: DLARFID; Lipgene; LIPIDOMICNET; BIOCLAIMS. 

1969 � Medical Doctor degree (MD) from the Jagiellonian University Collegium Medicum (CMUJ) Krakow; received 3-year-long 

doctorate fellowship at the Dept. of Pharmacology (CMUJ), Training at the Dept. of Pharmacology, Royal College of Surgeons in 

London at Prof. J.R. Vane’s (Nobel Prize in Medicine, 1982)  

1971 - Doctor’s degree (PhD) from CMUJ Krakow; Specialization in dermatology; 18 months of Alexander von Humboldt’s 

fellowship at the Institute of Pharmacology of the Academy of Medicine in Hannover, Germany.   



 

Biographical Note  

1980 � Promoted to Associate Professor with the thesis: �Disturbance of arachidonic acid metabolism in experimental 

atherosclerosis� at the Department of Pharmacology, CMUJ, Krakow; Specialization in internal medicine; 6-month fellowship at the 

Department of Nuclear Medicine, University of Vienna (Austria) 

1991-1994 - Deputy Rector of Medical Faculty at CMUJ Krakow 

1992 � Full Professor; specialization in Clinical Pharmacology 

1992 - Head of the Department of Clinical Biochemistry, Medical Faculty at CMUJ Krakow  

2008 - Head of the Chair and Department of Clinical Biochemistry, CMUJ Krakow 

Participation in the EU F6-F7 projects: DLARFID; LIPGENE; LIPIDOMICNET; BIOCLAIMS. 

 

Drugan Cristina, MD, PhD 
University of Medicine and Pharmacy Department of Medical Biochemistry, Cluj-Napoca, Romania 

Notka biograficzna  

Absolwentka Uniwersytetu Medycznego i Farmaceutycznego w Cluj-Napoca w Rumunii. Obecnie 

starszy wyk
adowca biochemii medycznej na tym uniwersytecie. 

Dzia
alno�� dydaktyczna: wyk
adowca prowadz�cy zaj�cia dla studentów studiów medycznych I 

stopnia (biochemia strukturalna i metaboliczna, patologia molekularna) studentów studiów 

magisterskich (Zastosowanie biotechnologii molekularnych w medycynie).  

Dzia
alno�� medyczna: odpowiedzialna za diagnostyk� lizosomalnych chorób spichrzeniowych w 

Rumunii. 

Przedmiot zainteresowa� naukowych: markery biochemiczne i korelacje genotypowo-fenotypowe 

w lizosomalnych chorobach spichrzeniowych. 

 
Cristina Drugan, MD, PhD Biographical Note 

Dr. Drugan graduated from the University of Medicine and Pharmacy, Cluj-Napoca, Romania. She is currently a senior lecturer 

in Medical Biochemistry at the same university. 

Teaching activity: teaching undergraduate medical students (Structural and Metabolic Biochemistry, Molecular Pathology) and 

post-graduate courses for Master�s Degree students (Medical Applications of Molecular Biotechnologies). 

Medical activity: responsible for the diagnosis of lysosomal storage disorders in Romania. Research interests: biochemical 

markers and genotype-phenotype correlations in lysosomal storage disorders. 

 

Elstein Debora, MD, PhD 

Shaare Zedek Medical Center in Jerusalem, Affiliated with the Hebrew University School of Medicine, Israel 

Notka biograficzna  

 
Deborah Elstein,  MD, PhD 

Deborah Elstein od 1993 roku jest koordynatorem bada� klinicznych w Klinice Gauchera w 

Centrum Medycznym Shaare Zedek w Jerozolimie w Izraelu. Stopie� doktora nauk medycznych 

zdoby
a w Hadassah � Hebrew University School of Medicine w Jerozolimie po tym, jak z Nowego 

Jorku wyemigrowa
a do Izreala. Jest autorem blisko 200 prac oraz bada� klinicznych i 

laboratoryjnych.  

Bra
a udzia
 w nowatorskich badaniach klinicznych nad nowymi lekami na chorob� Gauchera, w 

tym imigluceraz�, miglustatem, welagluceraz� alfa, eliglustatem, taligluceraz� alfa, a tak�e niedawno 

w pilota�owym badaniu z zastosowaniem ambroxolu. Oprócz choroby Gauchera do zaburze� 

b�d�cych przedmiotem jej zainteresowa� nale�y równie� pó�no ujawniaj�ca si� choroba Tay-Sachsa 

oraz choroba Fabry�ego. Dr Elstein pracuje równie� w niepe
nym wymiarze godzin na oddziale 

po
o�nictwa i ginekologii, 

Biographical Note  

gdzie zajmuje si� cechami klinicznymi u wielokrotnych wieloródek (	10 porodów) oraz ryzykiem zwi�zanym z dojrza
ym wiekiem 

matki w pierwszej ci��y. Dr Elstein jest szcz��liw� �on� stomatologa, matk� siedmiorga dzieci i babci� jak dot�d 15 wnucz�t.  

Deborah Elstein has been Coordinator of Clinical Research at the Gaucher Clinic in Shaare Zedek Medical Center in Jerusalem, 

Israel since 1993. She received her PhD in Medicine from the Hadassah � Hebrew University School of Medicine in Jerusalem after 

immigrating to Israel from New York City.  

She has authored nearly 200 papers, both clinical and lab-bench studies, as well as having been involved in seminal clinical 

trials for new drugs for Gaucher disease including imiglucerase, miglustat, velaglucerase alfa, eliglustat, taliglucerase alfa, and 

most recently a pilot study with ambroxol. In addition to her involvement in Gaucher disease, she has an interest in Late-onset Tay-

Sachs disease, and Fabry disease, and was an Editor of the first textbook dedicated to Fabry disease.  

Dr. Elstein also has a part-time position in the Department of Obstetrics & Gynecology where she is involved in clinical attributes 

of grand-grand multiparous women, and the obstetric risks of advanced maternal age and primiparity. Dr. Elstein is happily married 

to a dentist, has seven children, and so far, 15 grandchildren. 

 



 

Gieselmann Volkmar, MD, PhD, Professor 

Institute of Biochemistry and Molecular Biology, University of Bonn, Germany 

Notka biograficzna  

 

Volkmar Gieselmann,  MD, PhD 

Prof. Gieselmann zdoby
 dyplom lekarza w 1981 roku na Uniwersytecie w Münster.  W latach 

1981-84 odby
 sta� podoktorski w Instytucie Biochemii Uniwersytetu w Münster. W latach 1986-1988 

przebywa
 na stypendium naukowym na Wydziale Genetyki w Harvard Medical School, a nast�pnie 

obj�
 stanowisko adiunkta na Wydziale Biochemii Uniwersytetu w Getyndze.  

W 1993 roku zosta
 mianowany profesorem nadzwyczajnym biochemii Uniwersytetu w Getyndze, 

a w 1994 roku Uniwersytetu w Kilonii. Od 1999 roku jest profesorem zwyczajnym biochemii 

Uniwersytetu w Bonn.  Do jego zainteresowa� naukowych nale�� patofizjologia, genetyka i leczenie 

lizosomalnych chorób spichrzeniowych, w szczeólno�ci leukodystrofia metachromatyczna.   

Prof. Gieselmann otrzyma
 stypendium im. Heisenberga Niemieckiego Stowarzyszenia 

Badawczego (DFG), a w 1993 roku stypendium profesorskie im. Hermanna i Lilly Schillingów 

ufundowane przez Stifterverband der Deutschen Industrie.  

W 2008 roku prof. Gieselmann otrzyma
 nagrod� im. Evy Luise Köhler za badania nad chorobami rzadkimi.   Prof. Gieselmann 

jest cz
onkiem Zarz�du i Skarbnikiem Europejskiej Grupy Badaczy Chorób Lizosomalnych (ESGLD), a od 2007 roku jej Prezesem. 

Biographical Note  

Professor Gieselmann gained his MD in 1981 at the University of Münster.  From 1981-84 he was a postdoc at the Institute of 

Biochemistry at the University of Münster. Professor Gieselmann undertook a scholarship at the Harvard Medical School 

Department of Genetics between 1986 and 1988 before becoming a Research Associate at the Department of Biochemistry at the 

University of Göttingen.  

In 1993 became an Associate Professor of Biochemistry at the University of Göttingen in 1993 and at the University of Kiel in 

1994. Since 1999 he is full professor of biochemistry at the University of Bonn.  His research interests include pathophysiologic, 

genetics and therapy of lysosomal storage disease, in particular metachromatic leukodystrophy. 

Professor Gieselmann received the Heisenberg-Scholarship of the DFG and was endowed Schilling Professorship of the 

Stifterverband der Deutschen Industrie in 1993. In 2008 Professor Gieselmann received the Eva Luise Köhler Award for Research 

in Rare diseases. 

Professor Gieselmann has been a member of the executive board and treasurer of the European Study Group on Lysosomal 

Diseases (ESGLD) and since 2007 he is President of the ESGLD. 

 

Anna Jakubiuk, Tomaszuk, MD, PhD  

Klinika Neurologii i Rehabilitacji Dzieci�cej UDSK, Poradnia Genetyczna �Mastermed�,  Bia
ystok, Polska 

Notka biograficzna  

dr. n. med. Anna Jakubiuk-Tomaszuk, lekarz, specjalista genetyki klinicznej. Absolwentka 

wydzia
u lekarskiego Akademii Medycznej w Bia
ymstoku w roku 1999. 

 Stopie� doktorat nauk medycznych uzyska
a na Uniwersytecie Medycznym w Bia
ymstoku w 

roku 2012. Od 2013 roku rozpocz�
a specjalizacj� w dziedzinie neurologii. 

 Przebieg pracy zawodowej: od 2002 roku � nadal zatrudniona w Uniwersyteckim Dzieci�cym 

Szpitalu Klinicznym w Bia
ymstoku, w latach 2009 -2011 zatrudniona w Poradni Genetycznej Instytutu 

Matki i Dziecka w Warszawie.  

 

A.Jakubiuk, Tomaszuk,MD,PhD Biographical Note 

Anna Jakubiuk � Tomaszuk DMSc, doctor, genetic counceller specialist, graduated Medical University of Bialystok in 1999.  

She holds the doctor of medical science degree since 2012. In 2013 she has started the specialization in the field of neurology. 

Employment history includes work in Institute of Mother and Child In Warsaw in the years 2009 to 2011, since 2002 continually 

emplyed in The University Clinic Hospital in Bialystok.  

Currently she works in Clinic of Children’s Neurology and Rehabilitation, carrying out genetic counseling in The University 

Clinic Hospital in Bialystok and in Genetic Counseling Unit �Mastermed� in Bialystok. The major areas of interest include pre- and 

postnatal diagnostics of rare disorders and syndromes and assessment of the functioning of the immune system in 

neurodegenerative diseases. 

 



 

Jezela-Stanek Aleksandra, MD, PhD - Zak
ad Genetyki Medycznej, Instytut-Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka, 
Warszawa, Polska 

Notka biograficzna  

 
A. Jezela-Stanek, MD, PhD 

 Przebieg pracy zawodowej: 

• 2011 do teraz: lekarz specjalista genetyki klinicznej w Centrum Medycznym Angelius Szpital, 

• 2001 do nadal: pracownik Zak
adu Genetyki Medycznej Instytutu-Pomnik Centrum Zdrowia 

Dziecka w Warszawie (od roku 2006 na stanowisku adiunkta), 

• 2000-2001: asystent w Klinice Intensywnej Terapii i Patologii Noworodka Górno�l�skiego 

Centrum Zdrowia Dziecka w Katowicach. 

Wspó
pracuje z Poradniami Genetycznymi, Zak
adami Genetyki oraz specjalistami w dziedzinie 

chorób rzadkich w ca
ej Polsce oraz z licznymi zagranicznymi o�rodkami genetycznymi. Konsultant w 

Centrum Bada� Prenatalnych NZOZ �Genom" w Rudzie �l�skiej oraz Centrum Wspomagania 

Rozwoju Persevere w Katowicach.  
Cz
onkowstwo w towarzystwach naukowych: 

Cz
onek m.in. ESHG (European Society of Human Genetics, Europejskiego Towarzystwa Genetyki Cz
owieka).Autor i 

wspó
autor ok. 70 artyku
ów i doniesie� naukowych (www.czd.pl/~expertus ) oraz monografii �Diagnostyka prenatalna 

z elementami perinatologii" i �Nieznane? Poznane. Zaburzenia rozwojowe u dzieci z rzadkimi zespo
ami genetycznymi i wadami 

wrodzonymi". 

Kursy i szkolenia zagraniczne: 

• Uczestnik kursów FMF (Fetal Medicine Foundation, Fundacji Medycyny P
odu) z Londynu, 

• DYSCERNE (The European Network of Centres of Expertise for Dysmorphology) w Manchesterze, 

• ORPHANET (The portal for rare diseases and orphan drugs) Joint Acction w Pary�u. 

Zainteresowania zawodowe: 

• zespo
y wad wrodzonych/zaburzenia rozwoju u dzieci, 

• prenatalne zaburzenia rozwoju, 

• genetyka i niep
odno��. 

Biographical Note  

Diplomas and academic degrees 

 1998 � physician, I graduated from the Silesian University of Medicine, the Faculty of Medicine in Katowice; 2006 - MD, PhD, 

The doctoral thesis entitled: �The role of clinical, biochemical and molecular tests in pre- and post-natal diagnosis and treatment of 

Smith-Lemli-Opitz syndrome� written under the supervision of Prof. Ma
gorzata Krajewska-Walasek MD, PhD in the Children�s 

Memorial Health Institute (CMHI) in Warsaw, 2007 - (board-certified) medical genetics specialist.  

Information concerning previous employment in research units  

1998-1999 � post-graduate internship at Kornel Gibi�ski Independent Public Central Clinical Hospital, Silesian Medical 

University in Katowice as well as in the Independent Public Clinical Hospital No. 6 of the Silesian Medical University, Uppersilesian 

Centre of Child�s Health in Katowice, 

2000 � 2001 -  assistant in the Neonatal Pathology and Intensive Care Clinic of the Independent Public Clinical Hospital No. 6 of 

the Silesian Medical University, Uppersilesian Centre of Child�s Health in Katowice,  

2001-2006 � resident in the Department of Medical Genetics of the Children�s Memorial Health Institute in Warsaw under 

specialized training programme in medical genetics,  

2007-present � associate professor in the Department of Clinical Genetics of the Children�s Memorial Health Institute in 

Warsaw,  

2007-2009 � involved in the European project �DYSCERNE - A European Network of Centres of Expertise for Dysmorphology�,  

2011-present � information scientist in the European project �Orphanet Joint Action - Development of the European portal of 

rare disease and orphan drugs � ORPHANET Europe�. 

 

Ka
wak Krzysztof, Ass. Professor, MD, PhD 

Klinika Transplantacji Szpiku, Onkologii i Hematologii Dzieci�cej, Wroc
aw, Polska 

Notka biograficzna  

 
Krzysztof Ka
wak, MD, PhD 

Specjalista pediatrii, onkologii i hematologii dzieci�cej, immunologii klinicznej i transplantologii 

klinicznej.  

Profesor nadzwyczajny Uniwersytetu Medycznego we Wroc
awiu. Prodziekan ds. Rozwoju 

Wydzia
u Lekarskiego Kszta
cenia Podyplomowego UM we Wroc
awiu. Ordynator najwi�kszego 

dzieci�cego Oddzia
u Transplantacji Szpiku w Polsce.  

Stopie� doktora habilitowanego otrzyma
 w 2006 roku na podstawie dorobku i pracy pt. �Wybrane 

zagadnienia z immunologii okresu poprzeszczepowego u dzieci poddanych transplantacji komórek 

hematopoetycznych�.  

Dorobek naukowy obejmuje 102 opublikowane prace oraz 289 komunikatów zjazdowych. 

Przeprowadzi
 pierwszy w Polsce i trzeci na �wiecie udany przeszczep w rzadkiej chorobie 

metabolicznej - kwasicy mewalonowej. 



 

Biographical Note  

Specialist in pediatrics, clinical immunology, pediatric hematology and oncology, and BMT consultant. Associate Professor at 

Wroclaw Medical University.  

Sub-dean for Postgraduate Training at the University. Head of the largest pediatric bone marrow transplant centre in Poland.  

Scientific achievements include > 100 published full length papers (i.e. in Blood, BBMT, Bone Marrow Transplant, etc.) and 

almost 300 abstracts.  

His papers were cited nearly 400 times. Prof. Kalwak is the first physician in Poland and the third in the world to have 

successfully performed a transplant in a patient with mevalonic aciduria, a rare metabolic disease. 

 

Kmie� Tomasz, MD, PhD  
Klinika Neurologii, Instytut-Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka, Warszawa, Polska 

Notka biograficzna  

Zajmuje si� klinicznie i naukowo chorobami neurogenetycznymi, ceroidolipofuscynoz�, 

cytopatiami mitochondrialnymi, leukodystrofiami, chorobami lizosomalnymi, NBIA.  

Ma du�e do�wiadczenie w zakresie NBIA. Obecnie opiekuje si� pacjentami z PKAN i MPAN.  

Od wielu lat �ci�le wspó
pracuje z cz
onkami TIRCON, w szczególno�ci z Uniwersytetem w 

Monachium, uczestnicz�c w spotkaniach badawczych na temat NBIA. 

Biographical Note 

 
Tomasz Kmie�, MD, PhD 

Dr. Tomasz Kmie� has been working clinically and scientifically on neurogenetic disease, 

neuronal ceroid lipofuscinosis, mitochondrial cytopathies (MELAS, Leigh�s syndrome), 

leukodystrophies, biotine deficiency, lysosomal diseases, and NBIA. He has extensive experience in 

NBIA. 

Currently, he cares for patients with PKAN and MPAN. For many years, Dr. Kmiec has been successfully collaborating with 

TIRCON members, in particular TUM, including mutual research visits in the fields of NBIA. 

 

Kolter Thomas, PhD Priv.-Doz. 
LiMES-Laboratory of Lipid Biochemistry, KekulØ-Institut für Organische Chemie und Biochemie der Universität, 
Gerhard, Denmark. 

Notka biograficzna  

 

Thomas Kolter,  PhD Priv- Doz. 

Urodzi
 si� w 1963 roku. W latach 19841990 studiowa
 chemi� na Uniwersytecie w Bonn. Studia 

doktoranckie w zakresie rozwoju peptydomimetyków pod kierunkiem prof. dr. Athanassiosa Giannisa 

uko�czy
 w 1993 roku.  

W latach 1993-1998 by
 cz
onkiem grupy prof. dr. Konrada Sandhoffa, gdzie odbywa
 sta� 

podoktorski. W 2002 roku otrzyma
 prawo wyk
adania chemii organicznej i biochemii w Instytucie 

Kekulego. Od tego czasu pracuje w Instytucie Kekulego jako �Privatdozent� oraz w Laboratorium 

Biochemii Lipidów LiMES.  

W 2004 roku zajmowa
 stanowisko profesora chemii organicznej w Instytucie Kekulego, a w 

latach 2008 � 2009 profesora biochemii w Instytucie LiMES.  Jego zainteresowania naukowe 

obejmuj� chemi� i biochemi� lipidów i glikolipidów ze szczególnym uwzgl�dnieniem sfingolipidów i 

glikosfingolipidów, a tak�e chemi� bioorganiczn�, opracowywanie inhibitorów enzymów i sond 

lipidowych, oraz lipidomik�. 

Biographical Note  

Thomas Kolter was born in 1963 and studied Chemistry at the University of Bonn from 1984 to 1990. He completed his PhD 
under the supervision of Prof. Dr. Athanassios Giannis on the development of peptidomimetics in 1993.  

From 1993 to 1998 he joined the group of Prof. Dr. Konrad Sandhoff as a postdoctoral fellow. In 2002, he received the venia 
legendi for Organic Chemistry and for Biochemistry at the KekulØ-Institute.  

Since then, he has been working as a Privatdozent at the KekulØ-Institute, and later at the LiMES-Laboratory for Lipid 
Biochemistry.  

During 2004, he had a professorship for Organic Chemistry at the KekulØ-Institute, and from 2008 � 09 for Biochemistry at the 
LiMES-Institute.  

 His research interests are in the area of lipid and glycolipid chemistry and biochemistry, with the focus on sphingolipids and 
glycosphingolipids, Bioorganic Chemistry, the development of enzyme inhibitors and lipid probes, and Lipidomics. 

 



 

Krajewska-Walasek Ma
gorzata, MD, PhD, Professor 

Zak
ad Genetyki Medycznej, Instytut-Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka, Warszawa, Polska 

Notka biograficzna  

 
M. Krajewska-Walasek, MD PhD  

Specjalista w dziedzinie pediatrii, genetyki klinicznej oraz laboratoryjnej genetyki medycznej. 

Prac� w Centrum Zdrowia Dziecka na etacie naukowym rozpocz�
a w 1977 roku. Do jej osi�gni�� 

nale�y zorganizowanie od podstaw Poradni Genetycznej CZD, która od trzydziestu pi�ciu lat 

prowadzi dzia
alno�� na rzecz rodzin ryzyka genetycznego z ca
ej Polski.  

Szczególnym przedmiotem jej zainteresowa� jest identyfikowanie i opisywanie rzadkich zespo
ów 

dysmorficznych. Jako kierownik Zak
adu Genetyki Medycznej IP-CZD zapewni
a wyposa�enie 

Zak
adu w odpowiedni� aparatur� i sprz�t, stworzy
a nowoczesny warsztat diagnostyczno-badawczy 

zapewniaj�cy mo�liwo�� prowadzenia wysokospecjalistycznych bada� diagnostycznych chorób 

genetycznych oraz bada� naukowych z wykorzystaniem najnowocze�niejszych technik.  

Zespó
 prof. M. Krajewskiej-Walasek utrzymuje sta
e kontakty naukowe i wspó
prac� z licznymi 

czo
owymi o�rodkami genetycznymi w Europie i Stanach Zjednoczonych.  

Biographical Note  

Prof. Krajewska-Walasek is a specialist in paediatrics, clinical genetics and laboratory medical genetics. She took a full-time 

academic post at the Children’s Memorial Health Institute (CMHI) in 1977. One of her key achievements is the creation of the 

Genetic Outpatient Clinic at CMHI which has been serving genetic risk families in Poland for the last thirty-five years. A particular 

object of her interest is identification and characteristics of rare genetic dysmorphic syndromes. 

As Head of the Medical Genetics Department at the Children’s Memorial Health Institute, she ensured that adequate apparatus 

and equipment were available, and created a modern diagnostic and research laboratory allowing highly specialized diagnostic 

tests and research studies in genetic diseases to be performed using state-of-the-art techniques. The team headed by Prof. M. 

Krajewska - Walasek maintains regular contact and collaboration with a number of leading genetic centres in Europe and the 

United States. 

 

Krumina Zita, MD, PhD 

Medical Genetic Clinic, Children�s University Hospital, Riga, Latvia 

Notka biograficzna  

Pediatra i genetyk kliniczny. Pracuje w Klinice Genetyki Medycznej w Dzieci�cym Szpitalu 

Uniwersyteckim w Rydze na 	otwie, gdzie pe
ni funkcj� kierownika Zak
adu Genetyki Klinicznej. Jej 

zainteresowania naukowe obejmuj� wrodzone b
�dy metabolizmu. W 2011 roku obroni
a prac� 

doktorsk� pt. �Rzadkie wrodzone b
�dy metabolizmu u dzieci na 	otwie�. 

Biographical Note  

 
Zita Krumina, MD PhD 

Dr. Zita Krumina is a pediatrician and clinical geneticist working at Medical Genetic Clinic, 

Children’s University Hospital in Riga, Latvia. Zita Krumina is a chief of Clinical Genetic Department. 

She is interested in inborn errors of metabolism and in 2011 she defended her doctoral thesis: Rare 

inborn errors of metabolism in children in Latvia. 

 

Kugaudo Monika, MD 

Klinika Psychiatrii i Wieku Rozwojowego, Warszawski uniwersytet Medyczny, Zak
ad Genetyki Medycznej, , Instytut-
Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka, Warszawa, Polska 

Notka biograficzna  

 
Monika Kugaudo, MD 

 Lekarz specjalista genetyki klinicznej, absolwentka Mi�dzywydzia
owych Studiów Matematyczno-

Przyrodniczych UW. Od 2005 roku pracuje w Zak
adzie Genetyki Medycznej IPCZD.  

Uko�czy
a m.in. studia podyplomowe: Rehabilitacja dzieci z dysfunkcjami rozwojowymi (UW) i 

Podyplomowe Studium Prawa Medycznego, Bioetyki i Socjologii Medycyny (UW). W 2010 roku 

rozpocz�
a specjalizacj� z psychiatrii dzieci i m
odzie�y.  

Rozpocz�
a studia doktoranckie na Warszawskim Uniwersytecie Medycznym. G
ówne 

zainteresowania to dysmorfologia, zaburzenia rozwojowe oraz zaburzenia behawioralne u dzieci z 

zespo
ami genetycznymi. 



 

Biographical Note  

Monika Kugaudo, B.Sc., M.D. is a specialist in clinical genetics working at the Department of Medical Genetics, Children�s 

Memorial Health Institute, since 2005. She completed the following postgraduate programs: Therapy of Children with 

Developmental Disorders (University of Warsaw, Faculty of Psychology), and Postgraduate College of Medical Law and Bioethics 

and Medical Sociology (University of Warsaw). She has participated in international conferences and courses.   

In 2010, she undertook training in child and adolescent psychiatry at the Department of Child and Adolescent Psychiatry, 

Medical University of Warsaw. She is currently doing her Ph.D. studies at Medical University of Warsaw. Her main areas of interest 

include dysmorphology, developmental disorders and behavioral problems in children with genetic syndromes.   

 

Lampe Christina, MD, PhD 
Dr. Christina Lampe is the attending physician of the Department of Pediatric and Adolescent Medicine, Villa 
Metabolica of the University Medical Center of the Johannes Gutenberg-University of Mainz, Germany. 

Notka biograficzna  

 
Christina Lampe,  MD, PhD 

Jej zainteresowania naukowe obejmuj� stenoz� czaszkowo-szyjn� i problemy szkieletu 

wyst�puj�ce przy mukopolisacharydozie (MPS). Po uko�czeniu studiów medycznych na Uniwersytecie 

Humboldtów w Berlinie (CharitØ) odby
a sta� na Wydziale Chirurgicznym tej uczelni. Od 2007 roku jest 

konsultantem w dziedzinie chirurgii.  

W 2007 roku pocz�tkowo pracowa
a w prywatnej poradni chirurgicznej, a nast�pnie do
�czy
a do 

zespo
u Villa Metabolica � grupy roboczej zajmuj�cej si� lizosomalnymi chorobami spichrzeniowymi na 

Oddziale Pediatrii i Medycyny M
odzie�y w Uniwersyteckim O�rodku Medycznym Uniwersytetu 

Johanna Gutenberga w Moguncji w Niemczech.  

Od 2008 roku jest lekarzem prowadz�cym 150 pacjentów pediatrycznych i doros
ych z MPS I, II, IV 

i VI.  Dr Lampe uczestniczy w pracach kilku grup roboczych, w tym w Programie Obserwacji Klinicznej  

(CSP) MPS VI, badaniu dotycz�cym wp
ywu zespo
u Huntera (Hunter Outcome Survey, 

HOS), Rejestrze MPS I i innych radach doradczych (m.in. komitet steruj�cy Hunter Publication Steering Committee, rada 

wydawnicza CSP Publishing Board, zjazd ekspertów MPS I). Jest równie� badaczem CSP, HOS oraz arylsulfazy B (ASB) (ponowne 

003), a tak�e wspó
badaczem Mor 001, Mor 004, 005, 007 i 008.  Jest doradc� naukowym Niemieckiego Towarzystwa MPS. 

Biographical Note  

Her main interests are craniocervical stenosis and skeletal problems in mucopolysaccharidosis (MPS) After studying medicine 

at the Humboldt-University of Berlin (CharitØ), Germany, she completed her internship at the Surgical Department of the same 

university. Since 2007, she is consultant in surgery.  

During 2007, she first worked in a surgical private practice and then changed to Villa Metabolica, a working group for 

lysosomal storage disorders at the Department of Pediatric and Adolescent Medicine, University Medical Center of the Johannes 

Gutenberg-University of Mainz, Germany. Since 2008, she is the attending physician for 150 paediatric and adult patients with 

MPS I, II, IV and VI.   

Dr. Lampe participates in several working groups, including the MPS VI Clinical Surveillance Program (CSP), the Hunter 

Outcome Survey (HOS), the MPS I Registry and other advisory boards (incl. Hunter Publication Steering Committee, CSP 

Publishing Board, MPS I expert meeting). She is also investigator of the CSP, the HOS and the arylsulfatase B (ASB)-re-survey 

003 and subinvestigator in Mor 001, Mor 004, 005, 007 and 008.  She is scientific advisor of the German MPS Society. 

 

Latos - Biele�ska Anna, MD, PhD, Professor 

Katedra i Zak
ad Genetyki Medycznej, Uniwersytet Medyczny w Poznaniu, Pozna�, Polska 

Notka biograficzna  

 
A. Latos-Biele�ska, MD, PhD  

Profesor zw., kierownik Katedry i Zak
adu Genetyki Medycznej Uniwersytetu Medycznego w 

Poznaniu, wyk
adowca PWSZ w Kaliszu, kieruje Centrum Genetyki Medycznej Genesis.  

Specjalista genetyki klinicznej i laboratoryjnej genetyki medycznej, konsultant wojewódzki w 

dziedzinie genetyki klinicznej. Stypendystka Boehringer Ingelheim oraz A. von Humboldta.  

Cz
onek Komisji i Komitetów PAN. Partner w 5 projektach UE. Przewodnicz�ca Polskiego Rejestru 

Wrodzonych Wad Rozwojowych.  

Tematyka bada� naukowych: etiologia i epidemiologia wad wrodzonych, pod
o�e molekularne wad 

wrodzonych i wybranych chorób rzadkich, choroby zarodka i p
odu jako przyczyna niepowodze� 

rozrodu.   



 

Biographical Note  

M.D., Ph.D., full professor, head of the Department of Medical Genetics, Poznan University of Medical Sciences; professor at 

PWSZ in Kalisz; creator of Center for Medical Genetics Genesis.  

Specialist in clinical genetics and laboratory medical genetics; Head Clinical Genetics Consultant for the Wielkopolska region.  

Boehringer Ingelheim Foundation and A. v. Humboldt Foundation grant holder. Member of Committees and Commissions of 

the Polish Academy of Sciences.  

Partner in five EU projects. Creator and leader of the Polish Registry of Congenital Malformations (PRCM). Conducted 

research studies dedicated to surveillance of congenital malformations, molecular basis of congenital malformations and rare 

diseases, and genetics of miscarriages. 

 

	ugowska Agnieszka, PhD 

Zak
ad Genetyki, Instytut Psychiatrii i Neurologii, , Warszawa, Polska 

Notka biograficzna  

 Od 1989 roku zwi�zana z diagnostyk� genetycznie uwarunkowanych chorób metabolicznych, w 

tym g
ównie chorób lizosomalnych.  

W latach 1989-1997 pracowa
a w Pracowni Wad Metabolicznych w IP-Centrum Zdrowia Dziecka, a 

od 1997 roku w Zak
adzie Genetyki Instytutu Psychiatrii i Neurologii w Warszawie. 

Biographical Note  

 
Agnieszka 	ugowska, Ph.D 

Dr. Agnieszka 	ugowska has been involved in the diagnostics of inherited metabolic diseases, 

mainly lysosomal storage disorders, since 1989. In 1989-1997, she worked at the Laboratory of 

Metabolic Errors at the Children�s Memorial Health Institute. Since 1997, she has been working at the 

Department of Genetics at the Institute of Psychiatry and Neurology in Warsaw. 

 

Machaczka Maciej, MD, PhD/Senior Consultant 

Hematology Center Karolinska, Karolinska University Hospital Huddinge, Stockholm, Sweden 

Notka biograficzna  

 

Maciej Machaczka, MD, PhD  

Ur. w 1969 roku w Krakowie, od 2008 r. ordynator w Centrum Hematologicznym w Szpitalu 

Uniwersyteckim Karolinska Huddinge w Sztokholmie (Szwecja), w 1993 r. uko�czy
 Wydzia
 Lekarski 

Collegium Medicum Uniwersytetu Jagiello�skiego (CMUJ) w Krakowie.  

W latach 1993�95 odby
 sta� podyplomowy w Wojewódzkim Szpitalu Specjalistycznym im. 

Ludwika Rydygiera w Krakowie; w latach 1995�96 pracowa
 jako m
odszy asystent w Oddziale 

Chorób Wewn�trznych Szpitala Specjalistycznego OO. Bonifratrów w Krakowie, a w latach 1996�

2001 jako asystent naukowo-dydaktyczny w Katedrze i Klinice Hematologii CMUJ w Krakowie.  

W roku 1999 odby
 6-miesi�czny sta� jako Visiting Physician we Fred Hutchinson Cancer 

Research Center w Seattle (USA), a w roku 2000 3-tygodniowy sta� w Klinice Hematologii 

Uniwersytetu w Salamance (Hiszpania). W roku 2002 przeprowadzi
 si� do Szwecji, gdzie w latch 

2002�2004 pracowa
 jako asystent oraz starszy asystent (od 2003 r.) w Klinice Medycznej Szpitala 

Kullbergska w Katrineholm (Szwecja), a nast�pnie w latach 2004�2007 jako ordynator w  

Oddziale Hematologicznym Kliniki Medycznej Szpitala w Varberg (Szwecja). Pod opiek� promotorsk� Prof. dr hab. med. 

Aleksandra Bart
omieja Skotnickiego przygotowa
 i obroni
 w 2000 r. rozpraw� doktorsk� pt.: �Badania nad ekspresj� glikoproteiny-

P u chorych z ostr� bia
aczk� szpikow�� i uchwa
� Rady Wydzia
u Lekarskiego CMUJ z dnia 15 grudnia 2000 r. uzyska
 stopie� 

doktora nauk medycznych. W listopadzie 2012 roku skierowa
 do Centralnej Komisji do Spraw Stopni Naukowych i Tytu
u 

Naukowego wniosek o przeprowadzenie post�powania habilitacyjnego w dziedzinie nauk medycznych na podstawie cyklu 

publikacji pt.: �Genetyczna i nabyta limfohistiocytoza hemofagocytarna u doros
ych� oraz oceny dorobku naukowego i osi�gni�� 

dydaktycznych i organizacyjnych. 

Dorobek naukowy: 

G
ówne zainteresowania naukowe obejmuj� przede wszystkim zagadnienia zwi�zane z limfohistiocytoz� hemofagocytarn� 

(HLH), chorob� Gauchera, przeszczepianiem allogenicznych komórek hemopoetycznych (allo-SCT) oraz ostr� bia
aczk� szpikow� 

(AML). 	�czna liczba publikacji naukowych to ogó
em 105 prac (
�cznie punktacja KBN/MNiSW 665; IF 89). Liczba prac twórczych 

pe
notekstowych: 
�cznie 39, w tym 32 jako pierwszy, drugi lub ostatni autor. Liczba opublikowanych doniesie� zjazdowych: 
�cznie 

49, w tym 39 ze zjazdów mi�dzynarodowych. Liczba prac pogl�dowych: 
�cznie 14 (we wszystkich jako pierwszy lub drugi autor). 

Wspó
autor 3 rozdzia
ów w j�zyku angielskim w ksi��kach o zasi�gu mi�dzynarodowym. 

Recenzent w szeregu angielskoj�zycznych czasopism naukowych z zakresu hematologii oraz chorób wewn�trznych, a tak�e 

pediatrii, genetyki i reumatologii. Cz
onek Rady Naukowej czasopisma PrzypadkiMedyczne.pl oraz cz
onek stowarzyszony Rady 

Naukowej czasopisma American Journal of Blood Research (indeksowanego w PubMed). 

 



 

Dzia
alno ��  w organizacjach: 

(1) Swedish Society of Hematology (Svensk Förening för Hematologi, SFH), cz
onek oraz przedstawiciel Regionu Sztokholm w 

Komisji Jako� ci (Kvalitetsutskottet) SFH;  

 (2) European Group for Blood and Marrow Transplantation, cz
onek;  
(3) American Society of Hematology, cz
onek korespondent;  

(4) European Working Group on Gaucher Disease (EWGGD), cz
onek-reprezentant krajów skandynawskich w EWGGD;  
(5) Histiocyte Society, cz
onek 

Zainteresowania: Historia Polski i Europy, geografia � wiata, sport. 

Biographical Note  

Dr. Maciej J. Machaczka is Senior Consultant/Senior Attending Physician at the Hematology Center Karolinska, Karolinska 
University Hospital Huddinge and Research Scientist at the Karolinska Institute, Stockholm, Sweden.  

He graduated from the Collegium Medicum of the Jagiellonian University in Cracow, Poland in 1993 where he obtained his 

degree in Medicine. In 1999, Dr. Machaczka served as a visiting physician at the Fred Hutchinson Cancer Research Centre 
(FHCRC) in Seattle, USA.  

He completed his PhD thesis in 2000 based on his studies on P-glycoprotein mediated multidrug resistance in adults with de 

novo acute myeloid leukemia (AML) and in, 2002, moved to Sweden to continue his medical and scientific career.  

His special interests include Gaucher disease, haemophagocytic lymphohistiocytosis (HLH), and hematopoietic stem cell 
transplantation. He is an author and co-author of over 50 scientific peer-reviewed papers, and participates as a speaker in national 

and international CME events. 

 

Marucha Jolanta, PhD  

Instytut Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka, Warszawa, Polska 

Notka biograficzna  
Specjalizacja z fizjoterapii – 2010 r. Doktorat na I Wydziale Lekarskim WUM- 2012 r. 

Przedmiotem mojej rozprawy doktorskiej by
o badanie i ocena funkcji narz� du ruchu u pacjentów z 

trzema typami mukopolisacharydoz: MPS typu I, II i VI oraz ocena wp
ywu leczenia enzymatycznego 
i metod�  hamowania syntezy substratu na funkcje narz� du ruchu.  

Mam wieloletnie do� wiadczenie w zakresie problematyki chorób metabolicznych i liczne publikacje. 

Bior�  aktywny udzia
 w konferencjach. 

Biographical Note  

 
Jolanta Marucha, PhD 

Dr Jolanta Marucha obtained her specialization in physiotherapy in 2010. In 2012, she completed 

PhD studies at the First Faculty of Medicine, Medical University of Warsaw. 
In her doctoral thesis she studied and assessed musculoskeletal system functions in patients with 

mucopolysaccharidosis (MPS) type I, II or VI, and evaluated the effect of enzyme replacement 

therapy and substrate reduction therapy on musculoskeletal system functions. 

Dr Marucha has a vast experience in metabolic diseases and has authored numerous publications. She is also an active 

conference attendee.   

 

De Meirleir Linda, MD, PhD 

Dep pediatric neurology, UZ Brussels Laarbeeklaan 101, 1090 Brussels, Belgium 

Notka biograficzna  

 
Linda De Meirleir, MD, PhD 

Jest wyk
adowc�  neurologii dzieci� cej i chorób metabolicznych. 

Dr De Meirleir zdoby
a stopie�  lekarza na Wolnym Uniwersytecie w Brukseli (ULB) w 1979 roku. 
W 1984 roku uko� czy
a specjalizacj�  w dziedzinie neuropsychiatrii w Brukseli. Jej dalsze kszta
cenie 

zawodowe obejmowa
o sta�  kliniczny na Oddziale Neurologii Dzieci� cej szpitala HSC w Toronto 
(1984/5), a w latach 1985-6 sta�  dla zagranicznych badaczy ufundowany przez Fundacj�  HSC. W 
1993 roku zdoby
a tytu
 doktora nauk neuropediatrycznych. Przedmiotem jej pracy doktorskiej by
a 

charakterystyka kliniczna i molekularna niedoboru dehydrogenazy pirogronianowej E1-alfa.  

W 1997 roku dr De Meirleir zdoby
a specjalizacj�  w dziedzinie neurologii dzieci� cej na Wolnym 

Uniwersytecie w Brukseli (ULB). Obecnie jest kierownikiem Wydzia
u Neurologii Dzieci� cej i Chorób 
Metabolicznych na tej uczelni. Przedmiotem jej zainteresowa�  naukowych jest aktywne badanie 
wrodzonych b
� dów metabolizmu prowadz� cych do wrodzonych zespo
ów kwasicy mleczanowej, 

obejmuj� ce badania kliniczne, biochemiczne i molekularne wad 
a� cucha oddechowego i niedoboru dehydrogenazy 
pirogronianowej oraz chorób lizosomalnych.  Pe
ni równie�  funkcje administracyjne. Od 1998 roku jest aktywnym, wybieralnym 
cz
onkiem zarz� du Europejskiego Towarzystwa Neurologii Dzieci� cej (EPNS), a od 2010 roku cz
onkiem zarz� du ICNA. Obecnie 
pe
ni funkcj�  prezesa Belgijskiego Towarzystwa Neurologii Dzieci� cej oraz prezesa metabolics.be. 


