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Koopmans M, den Hollander N, van Haeringen A, van der Kevie-Kersemaekers AM, Pfundt
R, Mieloo H, van Essen T, de Vries BB, Green A, Reardon W, Fryns JP, Vermeesch JR.
Parental insertional balanced translocations are an important cause of apparently de novo
CNVs in patients with developmental anomalies. Eur ] Hum Genet. 2012 Feb;20(2):166-
70.
IF=4,319; pkt MNiSW=30

Mdj wktad polegat na wykonaniu badari technika FISH dla okoto 100 rodzin zawartych w
publikacji, kolekcji wynikéw z innych osrodkow, interpretacji oraz opracowaniu wynikéw badari,
przygotowaniu manuskryptu. Méj wktad szacuje na 40%.

Dane bibliometryczne * prac wchodzacych w skiad doniesienia naukowego:
IF=21,984
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* wg analizy bibliometrycznej sporzgdzonej przez Biblioteke Naukowa Narodowego Instytutu
Zdrowia Publicznego, Paristwowego Zaktadu Higieny z dnia 17.08.2018 (Zatacznik nr 6).
C) Omoéwienie celu naukowego ww. prac i osiggnietych wynikéw

Wspotczesna genetyka medyczna koncentruje sie na poszerzeniu i pogtebieniu wiedzy
dotyczgcej etiologii i mechanizméw powstawania choréb uwarunkowanych defektami w genomie
cztowieka. Pierwszym i podstawowym etapem badar prowadzacych do osiggniecia tego celu jest
poznanie i szczegétowa charakterystyka regiondw genomu, a nastepnie identyfikacja gendéw,
ktorych defekty warunkuja okreslong patologie. Tematyka moich badan, opisanych w cyklu 11
publikacji sktadajacych sie na rozprawe habilitacyjng dotycza oceny znaczenia zmian liczby kopii
sekwencji DNA dla identyfikacji genow uczestniczacych w patomechanizmie zespotu wrodzonych
wad rozwojowych wspotistniejgcych z niepetnosprawnoscia intelektualng i wpisuje sie w ten nurt
genetyki medyczne;j.

Do niedawna stosowane w badaniach genomu technologie cytogenetyczne i molekularne
umoiliwiaty identyfikacje wariantéw genomowych, charakteryzujacych sie zmianami z jedne;j
strony skrajnie duzymi (takimi jak aberracje chromosomowe widoczne w mikroskopie $wietlnym)
a z drugie strony skrajnie matymi, takimi jak zmiany pojedynczych nukleotydéw. W ostatniej
dekadzie, dzieki wprowadzeniu do badan techniki porownawczej hybrydyzacji genomowej do
mikromacierzy (ang. array comperative genomic hybridization — aCGH ), wykazano, ze genom

cztowieka zawiera wiele regiondw, w ktorych obserwuje sie zmiany o posredniej wielkosci. Sg to
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delecje oraz duplikacje, ktére okresla sig jako zmiany liczby kopii sekwencji DNA (ang. Copy
Number Variants - CNV). Warianty te moga mie¢ wielko$¢ od kilkudziesieciu (> 50 pz) do
kilkudziesieciu miliondw par zasad i warunkujg zmienno$¢ genomu cztowieka nawet w zakresie
2%. CNV stanowig wazne zrédto zmiennosci osobniczej ale rowniez wiele z nich ma powaine
konsekwencje zdrowotne. Odkrycie tego faktu stato sie podstawg do zdefiniowania w roku 1998
przez Profesora Jamesa Lupskiego pojecia choréb genomowych. Choroby te sg wynikiem
zaburzen dawki genu lub gendw w przeciwieristwie do, dobrze poznanych wczesniej, choréb
bedacych wynikiem zmian nukleotydowych w pojedynczym genie. Co wiecej, takie
niezrownowazenia wystepuja z powodu cech architektury genomu, ktére wplywaja na
niestabilno$¢ genomu w danym regionie. Dalsze badania z zastosowaniem technik mikromacierzy
katalizowaty identyfikacje i charakterystyke nowych CNV, umozliwiajgc takie wglad w
mechanizmy molekularne, ktére prowadzg do rearanzacji chromosomowych. Dzieki tym
badaniom poznano liczne, nowe geny wrazliwe na dawke co zaowocowato gwattownym
wzrostem naszej wiedzy na temat genetycznych przyczyn wielu choréb manifestujgcych sie
zaburzeniami neurorozwojowymi takimi jak niepetnosprawnosc intelektualna czy tez wrodzonymi
wadami rozwojowymi. Obecnie wiemy, ze CNV mogg mie¢ wptyw na cechy fenotypowe pacjenta
bezposrednio poprzez zmniejszenie lub zwiekszenie dawki genu spowodowang odpowiednio
delecja lub duplikacjg, moga zmienia¢ réwniez ekspresje gendw posrednio poprzez efekt pozycji,
zmiang sekwencji regulatorowych lub poprzez odstoniecie (utrata heterozygotycznosci w
przypadku delecji) mutacji recesywnej.

Czesto okreslenie charakteru stwierdzonego CNV (tagodny czy patogenny) a co za tym
idzie okreslenie mozliwych jego skutkow klinicznych jest szczegdlnie trudne. Dotyczy to gtdwnie
wariantow wystepujgcych rzadko. Dlatego tez najwiekszym obecnie wyzwaniem w badaniach nad
zmiang liczby kopii sekwencji DNA jest ocena, czy okreslone CNV majg charakter tagodny czy tez
odpowiadaja za uszkodzenie wainych funkcji biologicznych prowadzac do okreslonych patologii.
Dodatkowym utrudnieniem w ocenie konsekwencji klinicznych CNV moze by¢ funkcja czasu
(wieku pacjenta), miejsca (np. czynnikow srodowiskowych) czy tez innych czynnikow, ktore nie sg
w petni jeszcze poznane. W pracy przeglagdowej ,,Clinical interpretation of copy number variants

in human genome” (1. ) Appl Genet), zawartej w cyklu publikacji sktadajgcych sie na rozprawe
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habilitacyjng, odniostam sie do probleméw z oceng znaczenia klinicznego zmian liczby kopii
sekwencji DNA, szczegdlnie w odniesieniu do rzadkich zmian stwierdzanych w chorobach
neurorozwojowych, manifestujacych sie niepetnosprawnoscia intelektualng. Omoéwiony zostat
schemat postepowania interpretacyjnego z uwzglednieniem wariantéow CNV o niepetne;j
penetracji oraz zmiennej ekspresji. Oba te zjawiska zostaty opisane dopiero w ostatnich kliku
latach a ich mechanizm wcigz nie jest poznany.

Poznawanie gendw, ktorych warianty odpowiedzialne sg za patologie stwierdzane u
cztowieka przebiega najczesciej wieloetapowo. W pierwszym etapie poszukiwania gendw
wrazliwych na dawke identyfikowana jest zmiana liczby kopii sekwencji DNA, ktéra zazwyczaj
zawiera od kilku do kilkudziesieciu genow. Na podstawie biologicznej funkcji zawartych w
obszarze CNV gendw, typowane s3 tzw. ,geny kandydujace”, ktérych zmiana dawki
najprawdopodobniej ma wptyw na obraz fenotypowy pacjenta. Stwierdzenie podobnej zmiany w
genomie u innych os6b prezentujacych podobny obraz kliniczny stanowi potwierdzenie
patogennosci tej zmiany. W swojej pracy wykorzystatam dwa uzupetniajgce sie modele
identyfikacji genéw kandydujacych. W pierwszym z nich badane byly duze grupy pacjentéw, o
podobnym ale jednak heterogennym obrazie klinicznym. Model ten zaktada, ze w takiej grupie
badanej moze wystepowac wiele réznych CNV, zawierajacych geny ktérych zmiana dawki ma
podobny wptyw na fenotyp pacjentéw. Drugi model zaktada ,,zawezanie” regionédw o zmiennej
liczbie kopii sekwencji DNA do regionu krytycznego, ktory wskazuje na jeden lub kilka gendw z
danego obszaru odpowiedzialnych za wystepujacy, dobrze scharakteryzowany u badanego

pacjenta fenotyp.

Pierwszg strategie badan reprezentujg cztery publikacje zawarte w niniejszej rozprawie
habilitacyjnej. W dwdch z nich, zatytutowanych; “The usefulness of array comparative genomic

hybridization in clinical diagnostics of intellectual disability in children” (2. Dev Period Med) oraz

"Application of array comparative genomic hybridization in 256 patients with developmental
delay or intellectual disability” (3. J Appl Genet) badaniem objeto tacznie 368 pacjentéw z
niepetnosprawnoscia intelektualng i/lub wrodzonymi wadami rozwojowymi. W grupie tej
stwierdzono 121 zmian liczby kopii sekwencji DNA, z czego 65 stanowity znane zmiany patogenne,

zwigzane z niepetnosprawnoscia intelektualng, 18 zmiany potencjalnie patogenne oraz 35 CNV o
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nieznanym znaczeniu klinicznym. Dwie ostatnie grupy wariantéw s3 szczegdlnie interesujgce w
kontekscie mozliwosci identyfikacji nowych genéw kandydatéw, ktérych uczestnictwo w
powstawaniu patologii wymaga dalszego potwierdzenia lub wykluczenia. Wyniki uzyskane w obu
omawianych pracach umozliwity wytypowanie 32 genéw kandydujace, ktére nie byty do tej pory
wigzane z niepetnosprawnoscia intelektualng i wrodzonymi wadami rozwojowymi. Geny te nie
byty réwniez opisane w bazach wariantéw polimorficznych. Wyniki tych badar otworzyty droge
do kolejnego etapu w procesie poznawania etiologii wad genetycznie uwarunkowanych oraz
korelacji gen-cecha kliniczna. Kolejne dwie prace dotyczyty zastosowania techniki mikromacierzy
do poszukiwania gendéw, ktérych zaburzenia ekspresji moga prowadzié do wielu
wspotwystepujacych wrodzonych wad rozwojowych. W pracy “Application of Array Comparative

Genomic Hybridization in Newborns with Multiple Congenital Anomalies” (4. Adv Exp Med Biol)

u 54 noworodkéw z wielowadziem, definiowanym jako dwie lub wiecej wady wrodzone w dwéch
z nastepujacych uktadow; sercowo-naczyniowy, szkieletowy, moczowo-ptciowy, pokarmowy,
oddechowy lub w centralnym uktadzie nerwowym, stwierdzonych zostato 8 powstatych de novo
CNV, o potencjalnie patogennym lub nieznanym znaczeniu klinicznym. W wyniku analizy
stwierdzonych wariantéw, opartej na informacji z baz danych, funkcji zawartych w CNV genach
oraz ich miejscu ekspresji, zostato wybranych 9 genéw kandydujgcych, ktérych zmiana dawki
prawdopodobnie jest przyczyng stwierdzonych u pacjentéw patologii. W kolejnej pracy
skoncentrowanej na badanie patologii molekularnej izolowanego rozszczepu wargi i podniebienia
u noworodkéw “High-Resolution Array Comparative Genomic Hybridization Utility in Polish
Newborns with Isolated Cleft Lip and Palate” (5. Neonatology) w grupie 52 pacjentéw
stwierdzonych zostato 8 unikalnych wariantéw CNV. Wsrdd nich zostaty wytonione dwa nowe
geny kandydujace; CHN2 oraz CDH189, ktérych uszkodzenie prowadzi do powstania izolowanych

rozszczepOw wargi i podniebienia.

Druga strategia badan, ktéra umozliwia identyfikacje genéw odpowiedzialnych za
okreslong patologie jest ,zawezanie” regionu krytycznego mikrodelecji lub mikroduplikacji, w
grupie fenotypowo homogennych pacjentéw, u ktérych stwierdzono réznej wielkosci nachodzace
na siebie CNV. Strategia ta umozliwia réwniez odrdznienie zespotdw przylegajacych gendw, w

ktérych obraz kliniczny pacjentow jest efektem delecji badZ duplikacji kilku blisko siebie
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zlokalizowanych genéw, od zespotow mikrodelecji/mikroduplikacji, u ktérych fenotyp pacjenta
jest wynikiem zaburzenia dawki jednego genu znajdujgcego sie w obrebie wiekszego CNV. Cztery
prace, zawarte w omawianym zbiorze prac habilitacyjnych dotycza potwierdzenia lokalizacji
regiondw krytycznych nowych zespotéw przylegtych genéw u pacjentéw z niepetnosprawnoscig
intelektualng oraz wadami wrodzonymi. W pracy zatytutowanej “The smallest de novo deletion
of 20q11.21-q11.23 in a girl with feeding problems, retinal dysplasia, and skeletal

abnormalities” (6. Am J Med Genet A) przeprowadzona zostata analiza regionu krytycznego

zespotu mikrodelecji na podstawie poréwnania korelacji genotyp-fenotyp naszego pacjenta z
trzema opisanymi wczesniej pacjentami, u ktorych stwierdzono delecje w regionie 20q11-q12.
Pomimo, ze region krytyczny dla tego zespotu wynosit okoto 5Mpz i zawierat ponad 80 gendw, na
podstawie dostepnych baz danych, funkcji gendw oraz ich miejsca ekspresji, zaproponowaliémy
jedynie dwa geny kandydujace; GHRH oraz GDF5, ktére naszym zdaniem maja decydujacy wptyw
na obraz kliniczny opisanych pacjentdéw. Kolejna praca zatytutowana “Molecular and clinical
characterization of new patient with 1,08 Mb deletion in 10p15.3 region” (7. Mol Cytogenet.)
opisuje pacjenta ktory zostat skierowany na badanie genetyczne z podejrzeniem zespotu delecji
22q11. Region 10p okreslany jest jako Il region krytyczny Zespotu DiGeorge’a. Jednak stwierdzona
delecja potozona byta dystalnie do regionu krytycznego opisywanego wczesniej. Praca omawia
poréwnanie trzech sgsiadujacych ze soba regiondw delecji mieszczacych sie na ramieniu 10p.
Wykazuje, ze opisywane do tej pory zaleznosci fenotyp-genotyp dla poszczegélnych regionéw
chromosomu 10p nie sa specyficzne i pacjenci, mimo pewnych cech wspdlnych nie reprezentuja
homogennego obrazu klinicznego. Nasz pacjent reprezentowat najmniejszg z opisanych
dotychczas delecje w regionie 10p15.3, dzieki czemu mozliwe byto wskazanie gendéw kandydatow;
ZMYND11 oraz DIP2C, mapujacych sie w najmniejszym wspdlnym regionie delecji. Kolejna praca
z serii badan nad identyfikacjq gendéw kandydatéw w zespotach przylegtych gendw, przedstawia
duplikacje regionu 14011.2. Do tej pory w literaturze opisywane byty jedynie delecje tego regionu
oraz mutacje punktowe genu CHDS8 lezacego w jego obrebie. W pracy ,Novel 14ql11.2
microduplication including the CHD8 and SUPT16H genes associated with developmental delay”

(8. Am J Med Genet A) opisaliémy po raz pierwszy duplikacje 14q11.2 u pacjenta, ktérego obraz

kliniczny odpowiadat cechom klinicznym oséb z delecjami tego regionu. Opisana przez nas
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duplikacja miata wielkos¢ ~400 kpz i zawierata 9 genéw. Analiza regionu krytycznego dla tego
zespotu mikrodelecji/mikroduplikacji oraz ocena zaleznoéci cech fenotypowych od genotypu
wykazata, ze genami odpowiedzialnymi za cechy kliniczne pacjentéw omawianych w tej pracy sg
dwa geny; CHD8 oraz SUPT16H, a region krytyczny ma wielko$¢ jedynie ~35 kpz. W ostatniej pracy
opisujacej zespot przylegtych genéw; ,A novel de novo 20q13.11q13.12 microdeletion in a boy

with neurodevelopmental disorders — case report” (9. Dev Period Med ) opisaliémy po raz

pierwszy delecje regionu 20q13.11913.12 o wielkosci 424 kpz. W zwiazku z brakiem doniesieri
literaturowych na temat CNV tego regionu, nie mozna byto dokonaé korelacji genotyp-fenotyp.
Poniewaz wszystkie trzy geny, SFRS6, PTPRT oraz L3MBTL, ktére znalazty sie w obszarze
stwierdzonej delecji ulegaja ekspresji w mdzgu uznali$my, ze wszystkie one moga mie¢ wptyw na
wystepujace u pacjenta cechy kliniczne. Dopiero identyfikacja i poréwnanie cech klinicznych
kolejnych pacjentéw z aberracjami w tym regionie umozliwi¢ moze zawezenie regionu

krytycznego tego zespotu.

Choroby genomowe, ktdrych przyczyng jest zmiana dawki jednego genu charakteryzuja
sie tym, ze niezaleznie od wielkosci CNV fenotyp pacjenta bedzie taki sam jak fenotyp pacjenta u
ktorego uszkodzeniu ulegt tylko gen decydujgcy o chorobie. Taki patomechanizm zespotu
genetycznego zostat udokumentowany w pracy ,Severe mental retardation, seizures, and

hypotonia due to deletions of MEF2C”(10. Am J Med Genet B Neuropsychiatr Genet ). W pracy

dokonano oceny zaleznosci genotypowo-fenotypowej u 4 pacjentéw z homogennymi cechami
klinicznymi, na ktére skfadaty sie: niepetnosprawnos¢ intelektualna Iub opdinienie
psychoruchowe, nieprawidtowy ruch kofczyn gérnych, hipotonia, zaburzenia EEG, padaczka,
braku rozwoju mowy, autyzm, dysmorfia, Scieficzenie ciata modzelowatego oraz opdznienie
mielinizacji istoty biatej ptatéw potylicznych. U wszystkich pacjentéw stwierdzono delecje w
regionie 5q14.3, ktorych wielkos¢ zawierata sie od 140 kpz (pierwsze 3 eksony genu MEF2C) az do
5,7Mpz. Ocena zaleznosci fenotypu od genotypu pacjentow wykazata, ze mimo znacznego
zroznicowania wielkosci delecji za obraz kliniczny pacjentéw odpowiedzialne jest obnizenie dawki

genu MEF2C.

Waznym aspektem badan genetycznych jest nie mechanizm powstawania patogennych CNV,

ktéry ma wptyw na wielkos¢ ryzyka genetycznego w rodzinie. Do tej pory szacowano, ze ryzyko

10



Zatacznik 2 Autoreferat | Beata Nowakowska

takie jest bardzo niskie gdy u pacjenta identyfikowano interstycjalng aberracje chromosomowg
(delecje lub duplikacje), podczas gdy u rodzica niezréwnowazenie to nie byto stwierdzane. Jednak
w przypadku gdy jeden z rodzicdw jest nosicielem zréwnowazonej translokacji interstycjalnej (IT)
ryzyko powtorzenia sie choroby w rodzinie wynosi 50%. Chociaz, zgodnie z reguty, zréwnowazone
aberracje nie skutkowaty patologia u rodzica, to jednak predysponowaty do nieprawidiowe;j
rekombinacji homologicznej w mejozie i w konsekwencji do powstania patogennej delecji lub
duplikacji interstycjalnej u dziecka. Celem kolejnej publikacji uwzglednionej w pracy
habilitacyjnej, zatytuowanej “Parental insertional balanced translocations are an important
cause of apparently de novo CNVs in patients with developmental anomalies” (11. Eur J Hum
Genet) byfo okreslenie czestosci wystepowania zréwnowazonych IT u rodzicéw, pacjentéw z
zespotem wad rozwojowych i/lub niepetnosprawnoscig intelektualna, u ktérych stwierdzono
mikroaberracje interstycjalng. Dokonana zostata ocena potencjalnej obecnosci IT u rodzicéw
chorych dzieci, metodg FISH, w 477 rodzinach. Badania wykazaty, ze podfozem powstania
submikroskopowych, patogennych CNV u dzieci, u ktérych stwierdzono zmiane interstycjalna jest
w ~2.1% obecno$¢ zréwnowazonej translokacji interstycjalnej obecnej u jednego z rodzicow.
Wartos¢ ta jest 6 krotnie wyisza od ocenianej dotychczas na podstawie czestoéci aberracji

rozpoznawanych metodami cytogenetyki klasycznej.
Podsumowanie

Tematyka moich badari opisanych w cyklu 11 prac stanowigcych przedmiot habilitacji dotyczy
oceny znaczenia zmian liczby kopii sekwencji DNA dla identyfikacji gendw uczestniczacych w
patomechanizmie  zespotu  wrodzonych wad rozwojowych  wspéfistniejagcych  z
niepetnosprawnoscia intelektualng. W pracach udokumentowano duzg przydatnosé technik
mikromacierzy do identyfikacji nowych regionéw genomu, zaangazowanych w powstawanie
zespotow genomowych u cztowieka. Wykazano skuteczno$¢ zastosowanych strategii badan do
identyfikacji genéw odpowiedzialnych za okreslong patologie o czym $wiadczy wytypowanie 53
»genow kandydatow”, ktorych zmiana dawki prawdopodobnie prowadzi do powstania NI i
wrodzonych wad rozwojowych. Stwierdzono réwniez, ze mechanizm powstawania patogennych

zmian liczby kopii sekwencji DNA ma istoty wptyw na wielkos¢ ryzyka genetycznego w rodzinie.
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Wszystkie te osiggniecia mieszcza sie w nurcie wspétczesnej genetyki medyczne, koncentrujgce;j

sie na badaniu etiologii i patomechanizmu choréb genetycznie uwarunkowanych.

5.0mowienie pozostatych osiaggnie¢ naukowo-badawczych

Moja pozostata aktywnoéé naukowo-badawcza zwigzana byta réwniez z zagadnieniami z
zakresu genetyki cztowieka oraz wykorzystaniu nowoczesnych technik biologii molekularnej w

celu identyfikacji przyczyn choréb genetycznych.

Moje pierwsze badania naukowe przeprowadzone w Zakfadzie Genetyki Medycznej
Instytutu Matki i Dziecka dotyczyty wdrozenia oraz oceny przydatnosci metody poréwnawczej
hybrydyzacji genomowej o wysokiej rozdzielczosci (HR-CGH) do identyfikacji aberracji
chromosomowych, u pacjentow u ktérych nie stwierdzono nieprawidtowosci w klasycznej ocenie
kariotypu. Jednak metoda ta ze wzgledu na swoje ograniczenia oraz wcigz do$¢ niska rozdzielczoé¢
nie znalazta szerokiego zastosowania diagnostycznego poza laboratoriami onkologicznymi. W
roku 2004 wyjechatam do prestizowego osrodka Baylor College of Medicine w Houston USA, gdzie
zajmowatam sie wdrozeniem nowej woéwczas techniki, mikromacierzy CGH, do identyfikacji
submikroskopowych delecji i duplikacji u pacjentéw z niepetnosprawnoscig intelektualna.
Badania te zaowocowaty kilkoma publikacjami naukowymi (m.in.: Smyk M, Obersztyn E,
Nowakowska B, i wsp. Am J Med Genet A. 2007; Nowakowska B, i wsp. Am J Med Genet A. 2007;
Nowakowska B, i wsp. Am J Med Genet A. 2008; Smyk M, Obersztyn E, Nowakowska B, i wsp.
Am J Med Genet B Neuropsychiatr Genet. 2008 , Nowakowska BA, i wsp. Am J Med Genet B
Neuropsychiatr Genet. 2010). Stanowity réwniez podstawe mojej rozprawy doktorskiej pt.
"Ocena przydatnosci molekularnych metod analizy kariotypu (HR-CGH i CGH do mikromacierzy)
w specyficznych przypadkach klinicznych nie  wyjasnionych metodami cytogenetyki
naukowej byt dwuipétletni staz podoktorski (lata 2010-2012) odbyty w Centrum Genetyki
Cztowieka, Katolickiego Uniwersytetu w Leuven w Belgii. Lata te to poczatki techniki
sekwencjonowania wysokoprzepustowego (NGS), ktdra zrewolucjonizowata genetyke medyczng
na sSwiecie. Podczas mojej pracy na Uniwersytecie w Leuven odpowiedzialna bytam za wdrazanie
metody NGS, opracowanie algorytmow postepowania z danymi otrzymanymi z

sekwencjonowania oraz za prowadzenie projektu wykorzystujacego te metode do poszukiwania
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przyczyny Zespotu Nicolaides-Baraitser (Van Houdt JK, Nowakowska BA* (equally contributed), i

wsp. Nat Genet. 2012).

W lipcu 2012 roku wrdécitam do Zaktadu Genetyki Medycznej Instytutu Matki i Dziecka w
Warszawie, gdzie objetam stanowisko kierownika Zespotu Pracowni Cytogenetyki. Obecnie
staram sig rozwijac¢ dwa nurty badan w naszej Pracowni. Pierwszy dotyczy zastosowania metody
aCGH, a obecnie i techniki sekwencjonowanie catoeksomowego, w diagnostyce prenatalne;j. Drugi
temat dotyczy badania przyczyn réznorodnosci fenotypowej pacjentéw z Zespotem Delecji 22g11
(m.in. McDonald-McGinn DM, Fahiminiya S, Revil T, Nowakowska BA, i wsp. ) Med Genet. 2013
Hestand MS, Nowakowska BA, i wsp. Hum Genome Var. 2016). Tematem Delecji 22q11 zajetam
sig rowniez jako zatozyciel Stowarzyszenia Rodzicéw Dzieci z Zespotem Delecji 22q11 i od 2013 co
roku w miedzynarodowy Dzien Swiadomosci o Zespole 22q11 organizuje spotkania Rodzin.
Dodatkowo prowadze wyktady edukacyjne dla 0séb pracujacych z dzieémi z Zespotem Delecji
22q11, organizuje przyjazdy specjalistow z osrodkéw zagranicznych, przygotowuje materiaty dla
specjalistow (np. E Radkowska, B Nowakowska. Rola logopedy we wspomaganiu rozwoju mowy
pacjenta z zespotem delecji 22q11. Forum Logopedy nr 17, styczeri / luty 2017, skrypt dla

nauczycieli i pedagogoéw w przygotowaniu).

Beata Nowakowska
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