Choroby rzadkie - razem przekraczamy granice - 2.-6. lipca 2015
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W dniach 2. do 6. lipca 2015 r. odbyta sie
konferencja pt. "Choroby rzadkie - razem
przekraczamy granice", zorganizowana przez
Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i oot e
Choroby Rzadkie. Tym razem nie mogtam w niej
uczestniczy¢. Udato sie to jednak Idze Zdanowskiej,
studentce medycyny, ktéra zaczeta ze mng
wspotpracowac, opisujac choroby rzadkie.
Przeczytajcie o tym jak byto...
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Miejscem tego waznego wydarzenia byty
Biatobrzegi - malownicza miejscowos¢ zlokalizowana
blisko Warszawy. Tradycyjnie jednoczesnie z
konferencja, trwat turnus rehabilitacyjny dla chorych
na mukopolisacharydozy.

Dzien pierwszy byt stricte organizacyjny. To dobry Podziekowania dla Prof. A. Tylki Szymanskiej, dr B. Czartoryskiej, Prof. E.
wstep dla _OSOb nie deqCYCh wczesniej na tth . Pronickiej, podziekowanie wreczaja dzieci podopieczni Stowarzyszenia.
konferencjach, ani nie znajacych tego srodowiska i

TAKICH ludzi. Mozna byto postuchac o historii powstania Stowarzyszenia MPS, dowiedzie¢ sig kim sg nestorzy (same
nestorki!) tej dziedziny medycyny, poznaé je osobiscie oraz dowiedzie¢ sie jak trudne byty poczatki, kiedy polskie
laboratoria potrafity wykry¢ choroby lizosomalne w liczbie trzech
(obecnie ok. trzydziestu J).

Piatek byt bardzo intensywny. Wyktady podzielone byty na IV
sesje, w kazdej po 4-5 tematéw, a te trwaty mniej wiecej 20 minut.
Posypaly sie wysoko specjalistyczne zagadnienia, wsrod ktdrych
staty bywalec konferenciji prof. J.O. Sass z Niemiec opowiedziat o
wrodzonych btedach metabolizmu ciat ketonowych, a znakomity
prof. David Begeley z Londynu przekazat nam wiedze dotyczacq
transportu receptorami lipoproteinowymi do OUN i sposobu
przekazywania terapii enzymatycznej do moézgu.

Sesja |l nawigzywata do choréb watroby: choroba Niemanna-
Picka (fenotypy, jak wyglada diagnostyka w laboratorium francuskim
i sposoby leczenia cyklodekstryng wg standardéw amerykanskich).
Sesja Il okazata sie niezmiernie pouczajgca dla mtodych adeptow S 4 “ g
sztuki lekarskiej. Wyktad ,emerging dorostych — problemy po Ania Jurksztowicz $piewata dla dzieci
przeniesieniu w okresie przejsciowym” prowadzony przez lek. U.

Plockinger z Niemiec. Uswiadomit tez jak wazny jest i powinien by¢ pacjent oraz, ze niemiecka stuzba zdrowia jest
skuteczniejsza przez co wielu polskich pacjentéw wtasnie tam sie
leczy. | s zywym dowodem na to, iz da sie pochyli¢ nad kazdym
pacjentem bez wzgledu na narodowos¢ (tureccy chorzy w
szczegolnosci). Natomiast prof. M. Jakutovic z Litwy zaskoczyta

: nas prowadzac calutki wyktad w jezyku polskim! Wieczo6r
Sty zwienczyto intensywne wspdélne grillowanie ;)
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Sobota byta réwnie pouczajaca, co pokrzepiajaca. Z Holandii
przyjechat lek. G. Linthorst i poczestowat gosci Swietng prezentacja
nt. diagnostyki i leczenia choroby Fabry’ego. O nowych
biomarkerach choréb lizosomalnych opowiedziat A. Rolfs z
Niemiec. Swoimi do$wiadczeniami o prowadzeniu pacjentéw z

I . o o chorobami rzadkimi podzielity sie takze kraje: Litwa, Rumunia,
Wyktad inauguracyjny prof. Volkmara Gieselmanna Butgaria i Kazachstan, a po przerwie obiadowej mozna byto
postucha¢ spotkan dysmorfologicznych oraz wktadu o polskiej
genetyce. Pani Profesor Anna Tylki-Szymanska i jej wspdtpracownicy poprowadzili wciagajaca prezentacje o zespole
odpornosci na hormony tarczycowe spowodowanej mutacja genu receptora alfa hormonu tarczycy (THRA).
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Wieczorem zaskoczono nas tzw. uroczysta kolacja, ktéra okazata sie by¢ bankietem, jaki potaczyt leczacych i
leczonych przez nich pacjentéw — zasiedliSmy wspdlnie do stotéw. Nastgpity pokazy artystyczne, a takze podziekowania
i wreczanie nagrod.

Biatobrzegi k. W-wy dawno takiej Smietanki naukowej z catego $wiata nie widziaty :) Pogoda dopisata az za bardzo
(ponad 30°C w cieniu to troszke za duzo jak na
wytezony wysitek umystowy, a zza okna dobiegajg
pluski i $miechy okolicznej ludnosci kapiacej sie nad
zalewem Zegrzynskim, nie mniej dzielnie wytrwalismy
dzieki klimatyzaciji!

To tyle z perspektywy pierwszoroczniaka, ktéry
dopiero wsigka w temat. Mtodych os6b (tzn takich
przed 30tkg) byto zde-cy-do-wa-nie za ma-to! Mozna
policzy¢ na palcach rak, dwojka studentéw uczelni
medycznych, stazysta oraz kilku lekarzy w trakcie
specjalizacji.

Szkoda, poniewaz w rozmowie telefonicznej z panig
Teresg Matulka, okazato sie ze miodzi ludzie zwigzani

Uroczysta jublleuszowa kolacia tz)yrﬂ)ggycynq sg witani ze szczerg radoscia (i tak tez

Czulo sie przyjaznag atmosfere, co przy okazji dato sie potwierdzi¢ wizualnie — nikt nie meczyt sie pod krawatem (moze
poza wyktadowcami;)), a kazdy kazdemu mogt zadawaé pytania i porozmawia¢ w razie watpliwosci.

Impreza byta medialna, zyskata na pewno na o
rozgtosie dzieki przyjazdowi pana ministra Marka o
Michalaka, ktory z okazji cwiercwiecza Jind < N MUKOPOLISACHARYDOZE
Stowarzyszenia MPS docenit prace. W sobote 7N L y
jednak sie nie pojawit, za to dopisaty mass media
(TV iradio), ktére jak wida¢ dobrych wtyczek i
informatoréw jeszcze nie posiadajg ;)

Stowa uznania kieruje do Panstwa Ttumaczy, ktérzy
nie dos¢, ze swietnie utatwili przyswojenie materiatu,
to jeszcze pracowali charytatywnie! Nie pierwszy i
nie ostatni raz! Dzieki nim konferencja byta na

Swiatowym poziomie. s "\
, ) . i Pt 5
Jedyne co mogto nieco przeszkadzac¢ to nie ‘ wa...;;'_‘;
trzymanie sie ram czasowych — szkoda bo niektére & 4 -
zagadnienia warte byly dopytania, a tych mnozyto 1 &
sie po kazdej prezentacji i tak to si¢ nawarstwito Od lewej: Teresa Matulka, Minister Marek Michalak, Senator Alicja Chybicka

niestety. Ale przerwy byty przewidziane
dostatecznie dtugie by kazdy zdazyt... Nie moge sie czepia¢ bo naprawde nie ma o co :)
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