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W dniach 2. do 6. lipca 2015 r. odby
a si� 
konferencja pt. "Choroby rzadkie - razem 
przekraczamy granice", zorganizowana przez 
Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoz� i 
Choroby Rzadkie. Tym razem nie mog
am w niej 
uczestniczy�. Uda
o si� to jednak Idze Zdanowskiej, 
studentce medycyny, która zacz�
a ze mn� 
wspó
pracowa�, opisuj�c choroby rzadkie. 
Przeczytajcie o tym jak by
o... 

 Miejscem tego wa�nego wydarzenia by
y 
Bia
obrzegi - malownicza miejscowo�� zlokalizowana 
blisko Warszawy. Tradycyjnie jednocze�nie z 
konferencj�, trwa
 turnus rehabilitacyjny dla chorych 
na mukopolisacharydozy. 

Dzie� pierwszy by
 stricte organizacyjny. To dobry 
wst�p dla osób nie b�d�cych wcze�niej na tych 
konferencjach, ani nie znaj�cych tego �rodowiska i 
TAKICH ludzi. Mo�na by
o pos
ucha� o historii powstania Stowarzyszenia MPS, dowiedzie� si� kim s� nestorzy (same 
nestorki!) tej dziedziny medycyny, pozna� je osobi�cie oraz dowiedzie� si� jak trudne by
y pocz�tki, kiedy polskie 
laboratoria potrafi
y wykry� choroby lizosomalne w liczbie trzech 
(obecnie ok. trzydziestu J). 

Pi�tek by
 bardzo intensywny. Wyk
ady podzielone by
y na IV 
sesje, w ka�dej po 4-5 tematów, a te trwa
y mniej wi�cej 20 minut. 
Posypa
y si� wysoko specjalistyczne zagadnienia, w�ród których 
sta
y bywalec konferencji prof. J.O. Sass z Niemiec opowiedzia
 o 
wrodzonych b
�dach metabolizmu cia
 ketonowych, a znakomity 
prof. David Begeley z Londynu przekaza
 nam wiedz� dotycz�c� 
transportu receptorami lipoproteinowymi do OUN i sposobu 
przekazywania terapii enzymatycznej do mózgu.  

Sesja II nawi�zywa
a do chorób w�troby: choroba Niemanna-
Picka (fenotypy, jak wygl�da diagnostyka w laboratorium francuskim 
i sposoby leczenia cyklodekstryn� wg standardów ameryka�skich). 
Sesja III okaza
a si� niezmiernie pouczaj�ca dla m
odych adeptów 
sztuki lekarskiej. Wyk
ad �emerging doros
ych � problemy po 
przeniesieniu w okresie przej�ciowym� prowadzony przez lek. U. 
Plockinger z Niemiec. U�wiadomi
 te� jak wa�ny jest i powinien by� pacjent oraz, �e niemiecka s
u�ba zdrowia jest 

skuteczniejsza przez co wielu polskich pacjentów w
a�nie tam si� 
leczy. I s� �ywym dowodem na to, i� da si� pochyli� nad ka�dym 
pacjentem bez wzgl�du na narodowo�� (tureccy chorzy w 
szczególno�ci). Natomiast prof. M. Jakutovic z Litwy zaskoczy
a 
nas prowadz�c calutki wyk
ad w j�zyku polskim! Wieczór 
zwie�czy
o intensywne wspólne grillowanie :) 

Sobota by
a równie pouczaj�ca, co pokrzepiaj�ca. Z Holandii 
przyjecha
 lek. G. Linthorst i pocz�stowa
 go�ci �wietn� prezentacj� 
nt. diagnostyki i leczenia choroby Fabry�ego. O nowych 
biomarkerach chorób lizosomalnych opowiedzia
 A. Rolfs z 
Niemiec. Swoimi do�wiadczeniami o prowadzeniu pacjentów z 
chorobami rzadkimi podzieli
y si� tak�e kraje: Litwa, Rumunia, 
Bu
garia i Kazachstan, a po przerwie obiadowej mo�na by
o 
pos
ucha� spotka� dysmorfologicznych oraz wk
adu o polskiej 

genetyce. Pani Profesor Anna Tylki-Szyma�ska i jej wspó
pracownicy poprowadzili wci�gaj�c� prezentacj� o zespole 
odporno�ci na hormony tarczycowe spowodowanej mutacj� genu receptora alfa hormonu tarczycy (THRA).  

 

 

 

 
Ania Jurksztowicz �piewa
a dla dzieci 

 
Podzi�kowania dla Prof. A. Tylki Szyma�skiej, dr B. Czartoryskiej, Prof. E. 
Pronickiej, podzi�kowanie wr�czaj� dzieci podopieczni Stowarzyszenia. 

 
Wyk
ad inauguracyjny prof. Volkmara Gieselmanna 



 
Wieczorem zaskoczono nas tzw. uroczyst�  kolacj� , która okaza
a si�  by�  bankietem, jaki po
� czy
 lecz� cych i 

leczonych przez nich pacjentów – zasiedli� my wspólnie do sto
ów. Nast� pi
y pokazy artystyczne, a tak� e podzi� kowania 
i wr� czanie nagród.  

Bia
obrzegi k. W-wy dawno takiej � mietanki naukowej z ca
ego � wiata nie widzia
y :) Pogoda dopisa
a a�  za bardzo 
(ponad 30’C w cieniu to troszk�  za du� o jak na 
wyt�� ony wysi
ek umys
owy, a zza okna dobiegaj�  
pluski i � miechy okolicznej ludno� ci k� pi� cej si�  nad 
zalewem Zegrzy� skim, nie mniej dzielnie wytrwali� my 
dzi� ki klimatyzacji! 

To tyle z perspektywy pierwszoroczniaka, który 
dopiero wsi� ka w temat. M
odych osób (tzn takich 
przed 30tk� ) by
o zde-cy-do-wa-nie za ma-
o! Mo� na 
policzy�  na palcach r� k, dwójka studentów uczelni 
medycznych, sta� ysta oraz kilku lekarzy w trakcie 
specjalizacji.  

Szkoda, poniewa�  w rozmowie telefonicznej z pani�  
Teres�  Matulka, okaza
o si�  � e m
odzi ludzie zwi� zani 
z medycyn�  s�  witani ze szczer�  rado� ci�  (i tak te�  
by
o:)).  

Czu
o si�  przyjazn�  atmosfer� , co przy okazji da
o si�  potwierdzi�  wizualnie – nikt nie m� czy
 si�  pod krawatem (mo� e 
poza wyk
adowcami;)), a ka� dy ka� demu móg
 zadawa�  pytania i porozmawia�  w razie w� tpliwo� ci. 

Impreza by
a medialna, zyska
a na pewno na 
rozg
osie dzi� ki przyjazdowi pana ministra Marka 
Michalaka, który z okazji � wier� wiecza 
Stowarzyszenia MPS doceni
 prac� . W sobot�  
jednak si�  nie pojawi
, za to dopisa
y mass media 
(TV i radio), które jak wida�  dobrych wtyczek i 
informatorów jeszcze nie posiadaj�  ;) 
 
S
owa uznania kieruj�  do Pa� stwa T
umaczy, którzy 
nie do�� , � e � wietnie u
atwili przyswojenie materia
u, 
to jeszcze pracowali charytatywnie! Nie pierwszy i 
nie ostatni raz! Dzi� ki nim konferencja by
a na 
� wiatowym poziomie. 

Jedyne co mog
o nieco przeszkadza�  to nie 
trzymanie si�  ram czasowych – szkoda bo niektóre 
zagadnienia warte by
y dopytania, a tych mno� y
o 
si�  po ka� dej prezentacji i tak to si�  nawarstwi
o 
niestety. Ale przerwy by
y przewidziane 
dostatecznie d
ugie by ka� dy zd�� y
... Nie mog�  si�  czepia�  bo naprawd�  nie ma o co :) 
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Uroczysta jubileuszowa kolacja 

 
Od lewej: Teresa Matulka, Minister Marek Michalak, Senator Alicja Chybicka  


