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Uroczystos¢ otwarcia

Wprowadzenie

Podsumowanie 35 lat dziatalnosci Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze
(MPS) i Choroby Rzadkie

Podziekowanie i wreczenie wyr6znien

Budowanie mostéw, transformacja zycia: rola IMPSN w $wiatowym propagowaniu MPS
i pokrewnych LSD

,BOKS na fali” Belgijska Organizacja Pacjentow Rzadkich Chorob Metabolicznych (BOKS)

Przeglad dziatalnosci organizacji pacjentéw Zhana Omyr w Kazachstanie

Najnowsze aktualizacje na temat rzadkich choréb w Turcji i prace Stowarzyszenia MPS-
LH (MPSTURK)

Sobota, 28 czerwca 2025

Sesjall

Osiaggniecia i pozostate wyzwania w dziedzinie chorob rzadkich

Rewolucja w diagnostyce rzadkich chordb dzieki sztucznej inteligenc;ji

Narzedzia w chorobach sierocych

Nie taki WES straszny jak go malujg — doswiadczenia diagnostyczne CM MedGen
Dziedziczne zaburzenia metaboliczne: jak pokona¢ smoka niepewnosci diagnostycznej

Przyczyny genetyczne i terapia rzadkiej dziedzicznej amyloidozy A amyloidowe;j

Sesja ll
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9:00 - 9:20

9:20 - 9:40

9:40 - 10:00
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10:40 - 11:00

11:00 - 11:30



Prowadzenie sesji

Timothy M. Cox
MD, PhD

Mariusz Wieckowski
MD, PhD

Aneta Szulc
MSc

Jorn Oliver Sass
Prof. Dr. rer.nat.

Ewa Zidtkowska
PhD

Obiad

Prowadzenie sesji
Assel Tulebayeva
MD, PhD

Lena Sagi-Dain
MD

Anna Tylki Szymanska
MD, PhD

Ladislav Kuchar
PhD

Zbigniew Zuber
MD, PhD

Przerwa na kawe

Prowadzenie sesji
Patryk Lipinski
MD, PHD

Agnieszka Lugowska
PhD

Grazina Kleinotiené
MD

Zita Krumina
MD, PhD

Weronika Waéjtowicz
MSc

Edyta Radzanowska-
Alenowicz, MSc

Uroczysta kolacja
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Dziedziczna nietolerancja fruktozy — wyniki, oczekiwania i przysztos¢ 11:30 - 11:50
Badania podstawowe w kierunku zrozumienia patomechanizmu choréb rzadkich i 11:50 - 12:10
ultrarzadkich na przyktadzie NBIA i Syndromu PACS2 ’ )
Zmiany w profilu ekspresji genéw w komoérkowym i zwierzecym modelu choroby . .
) 12:10 -12:25
Huntingtona
Wrodzone btedy ketogenezy (syntezy ciat ketonowych). 12:25-12:45
Identyfikacja i leczenie zmian patologicznych poza o$rodkowym uktadem nerwowym w . )
- 12:45-13:05
roznych formach choroby Battena
13:05 - 14:00
Sesjallll
Epidemiologia mukopolisacharydoz w Kazachstanie 14:00 - 14:20
Badania przesiewowe i testy genetyczne w Izraelu - wnioski na przyszto$¢ 14:20 - 14:40
Wptyw wariantow GBAT i ekspozycji prenatalnej na poziom glukozylosfingozyny (Lyso- 14:40 - 15:00

Gb1) u nosicieli choroby Gauchera

Choroba Fabry’ego i AGALopatia: diagnostyka, r6znicowanie fenotypdw sprzezonych z

chromosomem X u kobiet i monitorowanie terapii z wykorzystaniem lysoGb3, aktywnosci 15:00 - 15:20
enzymow i genetyki molekularnej

Choroby rzadkie w reumatologii 15:20 - 15:40
15:40 - 16:10
Sesja IV
Wrodzone zaburzenie glikozylacji zwigzane z defektem genu ATP6AP1 - nowe 16:10 - 16:30
doniesienia ) )
Onkologiczne aspekty lizosomalnych choréb spichrzeniowych 16:30 - 16:50
Wyzwanie diagnostyczne: trombocytopenia, toczen rumieniowaty uktadowy i wariant . .
d 16:50 - 17:05
genetyczny zespotu Bernarda-Souliera
Choroba zwigzana z genem RINT1. Opis przypadku 17:05-17:20
Ukryte obcigzenie: Objawy PTSD i jako$¢ zycia opiekundw dzieci z rzadkimi chorobami 17:20 - 17:40

genetycznymi

Rola menadzera rehabilitacji w systemie wsparcia dla oséb z chorobami rzadkimi - zawdd

przysztosci czy realna potrzeba? 17:40-17:55

20:00
Niedziela, 29 czerwca 2025
8:00 - 9:00
Sesja V
Terapia genowa w mukopolisacharydozie IVA 9:00 - 9:20
Mukopolisacharydozy — choroby jednogenowe o skomplikowanym mechanizmie 9:90 - 9:40

molekularnym

Zaburzenia szlakéw prowadzgcych do ferroptozy w mysim modelu mukopolisacharydozy 9:40 - 955
typu | ) )
Odpowiedz immunologiczna i autofagia w mysim modelu Mukopolisacharydozy typu IlIB 955 - 10:10
po leczeniu resweratrolem ) )
Identyfikacja czynnikéw genetycznych, biochemicznych i komérkowych mogacych

wptywac na patogeneze choroby Sanfilippo 10:10-10:25
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Rola receptora GPER w mukopolisacharydozie typu |

Zrozumie¢ MPS-plus: Co wiemy o molekularnych podstawach choroby?

Wozrastanie pacjentow z MPS | i |l po przeszczepieniu komorek krwiotworczych:

Sesja VI

znaczenie siarczanu dermatanu

Mozliwosci leczenia operacyjnego w zaawansowanych zmianach zwyrodnieniowych 11:50 - 12:10
stawdw biodrowych u pacjentki z mukopolisacharydozg typu IVA - opis przypadku ' '

Mukolipidoza typu II: studium przypadku

Zakonczenie konferencji

Sesja dla pacjentow

Konsultacje medyczne - przypadki nierozpoznane

Poniedzialek, 30 czerwca 2025
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