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WSTEP

INSTYTUT MATKI | DZIECKA jest instytutem naukowo-badawczym
w zakresie zdrowia matki i dziecka, zdrowia prokreacyjnego oraz zdrowia
populacji w wieku rozwojowym.

INSTYTUT MATKI | DZIECKA jest placowka o wieloletniej tradycji
i znaczacym dorobku znanym w kraju i na forum miedzynarodowym. Zostat
powotany uchwatg Rady Ministréow w 1951 r. i od tego czasu nieprzerwanie
uczestniczy w rozwigzywaniu probleméw zdrowotnych i spotecznych matek,
dzieci i mtodziezy.

Dziatania podejmowane przez INSTYTUT MATKI | DZIECKA stuzg rodzinom,
ktore planujg i oczekuja dzieci, a takze samym dzieciom i mtodziezy oraz
kobietom  dojrzatym z  zakoriczonymi  planami  prokreacyjnymi.
Wielodyscyplinarny zespot pracownikow traktuje realizacje swych zadan jako
profesjonalng stuzbe spoteczng dla ochrony i poprawy:

* zdrowia kobiet w okresie prokreacji jak i po jej zakorczeniu

* rozwoju oraz zdrowia (fizycznego, psychicznego i spotecznego)
dzieci i mtodziezy w wieku 0-18 lat.

Druga dekada XXI wieku naznaczona pandemig COVID 19 niesie nowe
wyzwania dla INSTYTUTU MATKI i DZIECKA, zwigzane przede wszystkim
z wdrozeniem nowych rozwigzan w dziatalnosci klinicznej, takich jak
telemedycyna czy istotne skrdcenie czasu hospitalizacji pacjentow oraz
rozwijanie medycyny jednego dnia. Koniecznos¢ wprowadzenia nowych zasad
organizacji pracy i edukacji wymusza przeniesienie czesci dziatalnosci do
przestrzeni on-line.

Rewolucja informatyczna, gtdwnie artificial intelligence (sztucznej inteligenc;ji)
i machine learning (uczenia maszyn) daje nowe olbrzymie mozliwosci
w wykorzystaniu ich, nie tylko w tworzeniu nowoczesnych algorytmow
diagnostyczno-terapeutycznych, ale tez szeroko pojetego zdrowia
publicznego. Technologie te beda tez wiodacym elementem projektow
naukowo-badawczych.

Wszystkie te wyzwania wymagaja przedefiniowania celow strategicznych
w dziatalnosci IMID 2021-2024, ale takze intensywnych prac dla zniwelowania
roznych barier dla ich realizacji w tym barier architektonicznych.



MISJA

Codziennie walczymy o zdrowie, godnosc
i radosc naszych pacjentow, pamietajac
o tym, co jest dla nas najwieksza
wartoscig — ludzkie zycie.

DZIAEALNOSC

INSTYTUT MATKI | DZIECKA zajmuje sie prowadzeniem dziatalnosci:

* naukowo-badawczo-wdrozeniowej ukierunkowanej na potrzeby opieki
zdrowotnej, obejmujacej przede wszystkim ochrone rodzin, macierzynstwa
i zdrowia kobiet na kazdym etapie ich zycia oraz zagadnienia z zakresu
medycyny wieku rozwojowego, zdrowia publicznego, jak rowniez realizacje
Programéw Polityki Zdrowotnej, badan klinicznych a takze rozpatrywaniem
i opiniowaniem wnioskow o zgode na przeprowadzenie badan sktadanych do
lokalnej Komisji Bioetycznej;

= klinicznej zorientowanej na zapobieganie, rozpoznawanie i leczenie
najbardziej skomplikowanych schorzen okresu cigzy i wieku rozwojowego
oraz kobiet po zakoriczonej prokreacji;

= opiniodawczej zwigzanej z wydawaniem eksperckich opinii o produktach dla
populacji wieku rozwojowego na wniosek producentow i dystrybutorow oraz
przygotowywaniu ekspertyz zleconych przez urzedy panstwowe oraz
organizacje niezalezne;

= edukacyjnej zorientowanej na ksztatcenie naukowe i specjalistyczne kadr
medycznych oraz edukacji zdrowotnej spoteczenstwa, promocji zdrowia
w ramach realizowanych programow polityki zdrowotnej;

* popularyzujacej nauke przez wydawanie kwartalnika ,Journal of Mother and
Child” (dawniej ,Developmental Period Medicine”) oraz organizowanie
konferencji naukowych.

= wspotpracy miedzynarodowe;.



DZIALALNOSC

W Instytucie realizowanych jest szereg projektow koncentrujacych sie na
zagadnieniach medycyny matczyno-ptodowej,  neonatologii i pediatrii,
szczegolnie w  obszarze rzadkich wrodzonych wad metabolizmu
i mukowiscydozy oraz neurologii. Wazna dziedzing dziatan IMID jest zdrowie
publiczne dzieci i mtodziezy. Dzieki osiggnieciom badawczym Instytutu
i wspotpracy z innymi jednostkami medycznymi mozliwe jest praktyczne
wykorzystanie dokonan w diagnostyce chorob, profilaktyce i ich leczeniu,

uwzgledniajgc najnowsze osiggniecia naukowo-badawcze w tym zakresie.

INSTYTUT MATKI | DZIECKA zatrudnia unikatowa w skali kraju kadre,
o wysokich kwalifikacjach zawodowych i naukowych, wspodtpracujaca

z wieloma instytucjami naukowymi oraz organizacjami w kraju i za granica.

W sktad Instytutu wchodzi 8 klinik: Potoznictwa i Ginekologii, Neonatologii
i Intensywnej Terapii Noworodka, Chirurgii Dzieci i Mtodziezy, Onkologii
i Chirurgii Onkologicznej Dzieci i Mtodziezy, Neurologii Dzieci i Mtodziezy,
Klinika Wrodzonych Wad Metabolizmu i Pediatrii, Anestezjologii, Oddziat
Hospitalizacji Jednego Dnia oraz 14 zaktadéw: Badan Przesiewowych
i Diagnostyki Metabolicznej, Genetyki Medycznej, Mukowiscydozy, Diagnostyki
Obrazowej, Epidemiologii i Biostatystyki, Kardiologii, Ortopedii Szczekowej
i Ortodoncji, Patomorfologii, Usprawniania Leczniczego, Wczesnej Interwencji
Psychologicznej, Zdrowia Dzieci i Mtodziezy, Zdrowia Prokreacyjnego, Zaktad

Zywienia oraz Zaktad Farmakoekonomiki.



DZIALALNOSC

Gtéwne obszary funkcjonowania INSTYTUTU MATKI | DZIECKA to aktywnosc
badawczo-rozwojowa oraz dziatalnos¢ kliniczna, diagnostyczna i zdrowie publiczne
obejmujace nastepujace, gtdwne kierunki:

= perinatologia ukierunkowana na cigze powiktang, przede wszystkim wady okresu
ptodowego, potoznictwo i ginekologia

* neonatologia i intensywna terapia noworodka ukierunkowana na noworodki
skrajnie niedojrzate, oraz noworodki z wadami wrodzonymi

= koordynacja i rozwoj Programu Badan Przesiewowych wszystkich noworodkow
w Polsce w kierunku wrodzonych wad metabolizmu i innych chorob genetycznie
uwarunkowanych w tym rdzeniowego zaniku miesni

= genetyka medyczna wyspecjalizowana w diagnostyce pre- i postnatalnej oraz
w badaniach nad etiopatogeneza chorob genetycznie uwarunkowanych,
w tym wrodzonych wad neurologicznych

* rozwijanie metod diagnostycznych i leczniczych w zakresie chordb genetycznie
uwarunkowanych, w tym choréb rzadkich i ultrarzadkich.

a) upowszechnianie aktualnej wiedzy z zakresu genetyki cztowieka oraz metod
biologii molekularne;.

b) udostepnianie i upowszechnianie wiedzy w przypadku choréb genetycznie
uwarunkowanych w obszarze diagnostyki genetycznej, biochemicznej,
proteomicznej i metabolomicznej, a takze postepowania medycznego,
zwtaszcza w zakresie terapii celowanej i wrodzonych wad metabolizmu.

c) inicjowanie dziatan naukowo-medycznych w zakresie rozwoju Polityki
Zdrowotnej Panstwa m. in. w obszarze medycyny spersonalizowanej chorob
genetycznie uwarunkowanych, w tym wrodzonych wad metabolizmu.

» pediatria metaboliczna
» mukowiscydoza dzieci i mtodziezy

» koordynowanie diagnostyki oraz leczenia dzieci z pierwotnymi nowotworami
kosci w skali ogdlnopolskiej



DZIALALNOSC

chirurgia onkologiczna dzieci i mtodziezy

* koordynacja leczenia oszczedzajacego u dzieci z pierwotnymi nowotworami narzadu
ruchu w skali ogdlnopolskiej
* rozwijanie nowych technik operacyjnych u dzieci z guzami litymi

opieka koordynowana nad pacjentami z nerwiakowtokniakowatoscia typu 1i pokrewnymi
rasopatiami

neurologia dzieci i mtodziezy ze specjalizacjg w padaczkach lekoopornych

chirurgia dzieci i mtodziezy wyspecjalizowana w leczeniu noworodkdéw z wadami
wrodzonymi i wczesniakow

chirurgia wrodzonych wad twarzoczaszki u dzieci

kardiologia - kobiet w cigzy, ptodu i noworodkow

diagnostyka obrazowa matki i dziecka

diagnostyka patomorfologiczna wyspecjalizowana w onkologii dzieciecej przede

wszystkim guzow litych

Ooraz

zdrowie prokreacyjne

zdrowie publiczne dzieci i mtodziezy: profilaktyka zdrowia dzieci i mtodziezy, rozwdj
psychoruchowy dzieci, medycyna szkolna, zywienie, epidemiologia

epidemiologia perinatalna

ekonomika zdrowia i ocena technologii medycznych

farmakoekonomika

W Instytucie realizowane sa:

» granty naukowe Ministerstwa Nauki i Szkolnictwa Wyzszego, Narodowego

Centrum Badan i Rozwoju, Narodowego Centrum Nauki;

= projekty Narodowego Programu Zdrowia;

= programy badawcze finansowane z funduszy UE;

» programy finansowane we wspotpracy z krajowymi i zagranicznymi instytucjami

np. WHO, zwigzane z wysokospecjalistyczng aparaturg ~ badawcza oraz

finansowane przez sponsorow; ,

* badania kliniczne w tym finansowane przez Agencje Badan Medycznych.



DZIALALNOSC

Ponadto, Instytut Matki i Dziecka jako jednostka naukowo-badawcza planuje

realizacje nastepujacych celdw:

a)

b)

rozwoj Instytutu jako osrodka naukowo-badawczego; rozwdj naukowy
pracownikow Instytutu

dziatania zorientowane na innowacyjnos¢ w obszarze sektora ustug
prozdrowotnych oraz wspotpraca badawczo-rozwojowa,  ktorej
wymiernymi efektami beda aplikacje i wdrozenia

zaangazowanie w krajowe i miedzynarodowe projekty naukowo-
badawcze oraz zwiekszenie roli Instytutu w realizowanych projektach

uczestnictwo w zagranicznych projektach badawczych,

inicjowanie  dziatan ~w  zakresie = powszechnych  programow
prozdrowotnych,

udziat w kampaniach spotecznych poprzez partnerstwo z instytucjami
rzgdowymi, samorzadowymi, organizacjami pozarzgdowymi i biznesem,
uczestnictwo w pracach miedzynarodowych podmiotow naukowych
(towarzystwa naukowe, czasopisma naukowe), zespotow eksperckich,
uczestnictwo w pracach komitetow organizacyjnych i konferencji
naukowych,

tworzenie bazy pod projekty interdyscyplinarne.

komercjalizacja wynikow badan naukowych

intensyfikacja udziatu w projektach naukowo-badawczych stuzacych
poprawie zdrowia, kondycji spoteczenstwa, jak i gospodarce,

wspotpraca z organami administracji samorzadowej i panstwowej oraz
przedsiebiorcami i organizacjami pozytku publicznego z kraju i za
granicy (generowanie zyskow, nowe technologie, powotywanie spotek
celowych);

budowanie optymalnych struktur badawczych umozliwiajacych
identyfikacje kompetencji i specjalizacji poszczegolnych pracownikow;
systematyczne prowadzenie profesjonalnej diagnozy i oceny,
wskazujgce realne mozliwosci zwiekszenia ,wartosci ewaluacyjnej”
i ,wartosci rozwojowej” jednostki.



DZIALALNOSC

e) promocja dziatalnosci Instytutu

upowszechnianie wynikow prowadzonych badan naukowych i prac
rozwojowych

organizowanie kurséw podnoszacych kwalifikacje medyczne oraz
konferencji naukowych przy udziale zewnetrznych srodkéw finansowych

prowadzenie dziatan informacyjnych zorientowanych na odbiorcow
zewnetrznych np.: wystapienia skierowane do przedsiebiorcéw, udziat
w targach technologii, zorganizowanie publicznej debaty;

budowanie korzystnego wizerunku Instytutu i jego pracownikow poprzez
wystgpienia w opiniotworczych mediach, prezentacje podczas festiwali
nauki czy tworzenie portali internetowych poruszajgcych wazne
spotecznie zagadnienia;

prowadzenie dziatan public relations, poprzez staty kontakt z mediami,
regularne przekazywanie informacji o dziataniach Instytutu do
wybranych dziennikarzy i redakcji, umieszczanie informacji na stronie
internetowej Instytutu.

IMID jako instytucja posiadajgca wyroznienie HR Excellence in Research,
zobowigzuje sie do tworzenia sprzyjajacych warunkow pracy, rozwoju kariery
oraz przejrzystych procesow rekrutacji pracownikow naukowych, wdrazajac
zasady ,Europejskiej Karty Naukowca” i ,Kodeksu postepowania przy
rekrutacji pracownikow naukowych”.

Instytut I
Matki i Dziecka ‘r

HR EXCELLENCE IN RESEARCH



PROGRAM DZIALALNOSCI
W LATACH 2021-2024

I. DZIALALNOSC NAUKOWO-KLINICZNA

- Nowoczesna medycyna w opiece nad kobietg i dzieckiem.

KLINIKA POLOZNICTWA | GINEKOLOGII

KLINIKA NEONATOLOGII T INTENSYWNEJ TERAPII NOWORODKA
KLINIKAWRODZONYCHWAD METABOLIZMU | PEDIATRII
KLINIKA CHIRURGII ONKOLOGICZNEJ DZIECI | MLODZIEZY
KLINIKA CHIRURGII DZIECI | MEODZIEZY

KLINIKA NEUROLOGII DZIECI | MLODZIEZY

KLINIKATZAKEAD MUKOWISCYDOZY

ZAKEAD KARDIOLOGII

©N v W N B

Il. DZIALALNOSC NAUKOWO-DIAGNOSTYCZNA

* Rozwijanie nowoczesnych metod diagnostycznych i leczniczych w zakresie zdrowia matki
i dziecka, zdrowia prokreacyjnego oraz zdrowia populacji w wieku rozrodczym.

1. ZAKEAD GENETYKIMEDYCZNEJ
2. ZAKEAD BADAN PRZESIEWOWYCH | DIAGNOSTYKI METABOLICZNEJ
3. ZAKtAD DIAGNOSTYKIOBRAZOWE)J

Il. DZIALALNOSCW OBSZARZE ZDROWIA PUBLICZNEGO | INNYCH

- Identyfikacja potrzeb zdrowotnych kobiet ciezarnych, noworodkéw oraz dzieci
i mtodziezy oraz podejmowanie dziatan na rzecz ich zdrowia i dobrostanu.

ZAKEAD ZDROWIA DZIECI | MEODZIEZY

ZAKEAD EPIDEMIOLOGII I BIOSTATYSTYKI

ZAKEAD ZYWIENIA

ZAKEAD FARMAKOEKONOMIKI

ZAKEAD USPRAWNIANIA LECZNICZEGO

ZAKEAD WCZESNEJ INTERWENCJI PSYCHOLOGICZNEJ
ZAKEAD ZDROWIA PROKREACYIJNEGO

N v B~ w N e
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|. DZIALALNOSC NAUKOWO-KLINICZNA
CELE STRATEGICZNE

Nowoczesna medycyna w opiece nad kobietq i dzieckiem.

Instytut Matki i Dziecka jest placowka naukowo-badawczg w zakresie zdrowia matki i dziecka,
zdrowia prokreacyjnego oraz zdrowia populacji w wieku rozwojowym. Opieka nad pacjentami
z chorobami przewlektymi i stanami patologicznymi ujawniajgcymi sie w wieku dzieciecym jest
prowadzona w sposob holistyczny od urodzenia do dorostosci. Instytut Matki i Dziecka jest
osrodkiem modelowym pod wzgledem postepowania diagnostyczno-terapeutycznego
w perinatologii i neonatologii, chirurgii twarzoczaszki, onkologii, wrodzonych wadach metabolizmu
i mukowiscydozie. W placowce prowadzone s3 programy zarowno kompleksowej, jaki
koordynowanej opieki nad pacjentami przewlekle chorymi sprawowanej przez zespodt
wielodyscyplinarny, a takze stosowane s3 najnowoczesniejsze rodzaje terapii, w tym terapie
spersonalizowane z wykorzystaniem technologii genetycznych.

I. Celeogolne

1. Organizacja opieki zdrowotnej
A. Funkcjonalna

Organizacja opieki koordynowane;j

Zgodnie z definicjg Europejskiego Biura ds. Zintegrowanej Opieki Zdrowotnej, bedacego czescia
Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO), opieka koordynowana to ,koncepcja $wiadczen zwigzanych
z diagnozowaniem, leczeniem, opieka, rehabilitacjg i promocja zdrowia w wymiarze naktadow,
realizacji i organizacji Swiadczen oraz zarzadzania”. Koordynowana opieka zdrowotna prowadzi do
poprawy dostepnosci, jakosci oraz efektywnosci opieki, a takze poziomu satysfakcji pacjenta.
Z praktycznej perspektywy, koordynowany system realizacji Swiadczen mozna okresli¢ mianem
bliskich, roboczych relacji miedzy réznymi stuzbami i ustugami, takimi jak szpitale, opieka domowa,
zdrowie publiczne, opieka spoteczna i inne zwigzane ze zdrowiem.

Kompleksowa opieka w oparciu o zespo6t wielodyscyplinarny

W przypadku wiekszosci chorob przewlektych, a takze okreslonych szczegdlnych sytuacji
zwigzanych np. z prokreacja czy rozwojem dziecka, kompleksowa opieke nad pacjentem powinien
sprawowac zespot wielodyscyplinarny. W modelu tym specjalisci roznych dziedzin zajmuja sie nad
chorym wspdlnie, razem podejmujac kluczowe dla procesu leczenia decyzje. W wielu doniesieniach
udowodniono, ze taki rodzaj opieki przynosi bardzo dobre efekty. Jednym z przyktadéw moze byc
opieka nad pacjentem z mukowiscydoza, ktora jest chorobg wielouktadowg, a ponadto bardzo
powazng, skracajacg zycie. Podobnie w osrodkach leczenia wrodzonych wad metabolizmu
standardem powinno by¢ prowadzenie pacjentéw przez zespdt wielodyscyplinarny. Wieloletnie
doswiadczenie Instytutu umozliwia tez modelowg opieke nad ciezarng z rozpoznang wada
genetyczng, anatomiczng lub innym problemem perinatologicznym u ptodu, poprowadzenie cigzy
do rozwigzania, podjecie decyzji o rozwigzaniu i przekazaniu do klinik neonatologii lub chirurgii

IMiD celem ustabilizowania najmniejszego pacjenta. Opieke nad pacjentem z wadami nastepnie
11



|. DZIALALNOSC NAUKOWO-KLINICZNA
CELE STRATEGICZNE

Nowoczesna medycyna w opiece nad kobietq i dzieckiem.

przejmuja kliniki oraz poradnie pediatrii. Bardzo dobrym  przyktadem opieki realizowanym w IMID
z sukcesami od wielu lat jest takze kompleksowa opieka nad pacjentami z wadami twarzoczaszki (od
diagnostyki perinatalnej poprzez leczenie chirurgiczne, po ktérym prowadzona jest rehabilitacja z udziatem
ortodonty, logopedy i psychologa). Innym przyktadem jest kompleksowa opieka nad noworodkami
urodzonymi przedwczesnie, ktéra powinna zapewni¢ dostep do interwencji diagnostyczno-leczniczych
niezbednych do zapewnienia im optymalnego rozwoju.

Telemedycyna

Telemedycyna juz od wielu lat zajmuje coraz istotniejsze miejsce w opiece zdrowotnej, co jest
spowodowane przede wszystkim komfortem pacjenta, uproszczeniem procedury medycznej,
a takze mozliwoscig zaoszczedzenia srodkdw finansowych, wszedzie tam, gdzie stan pacjenta i plan
leczenia na to pozwalaja. W dobie pandemii COVID-19 taki sposéb prowadzenia wizyt kontrolnych daje
dodatkowe korzysci w postaci zapobiegania zakazeniom SARS-CoV-2 (ilos¢ porad telemedycznych
przeprowadzonych w Instytucie podczas pandemii w 2020r - 20 274). Teleporady moga by¢ praktykowane
w duzej czesci poradni specjalistycznych, a takze w kazdym przypadku wizyt receptowych. Kontakt
z pacjentem moze odbywac sie droga telefoniczng, kanatéw internetowych przeznaczonych do
telekonferencji, czy nawet poprzez poczte elektroniczng.

B. Hospitalizacje jednodniowe

Stworzenie warunkoéw lokalowych (Likwidacja barier architektonicznych) umozliwiajgcych prowadzenie
hospitalizacji jednodniowych, opracowanie terapeutyczno-diagnostyczne pacjenta.

W okreslonych sytuacjach (dobry stan ogodlny pacjenta, pobyt diagnostyczny lub w celu wykonania mato
inwazyjnych procedur medycznych) bardzo korzystng forma udzielania Swiadczen zdrowotnych s3
hospitalizacje jednodniowe. Sale chorych przeznaczone do prowadzenia takich pobytow powinny byc
wyposazone w sprzet medyczny w zaleznosci od profilu wykonywanych procedur, a takze w osobny wezet
sanitarny. Odpowiednie wyposazenie sal pozwoli na wprowadzenie w szczegdlnie zagrozonych zakazeniami
krzyzowymi grupach pacjentéw (mukowiscydoza, pacjenci w immunosupresji) tzw. systemu ,rooming-in”
polegajacego na tym, ze w miare mozliwosci na czas wizyty pacjent pozostaje w swoim gabinecie i to
personel medyczny rotuje sie pomiedzy gabinetami zachowujac wszelkie zasady prewencji zakazen,
a ponadto mozliwie jak najwiecej procedur jest przeprowadzanych w gabinecie chorego.

Przyjmowanie pacjentow w trybie jednodniowym wtedy, kiedy jest to mozliwe, pozwoli z jednej strony na
redukcje kosztow wielodniowych hospitalizacji, zas z drugiej przyczyni sie w znacznym stopniu do
zapobiegania zakazeniom szpitalnym.

Poza stworzeniem warunkéw do wykonywania zabiegdw w trybie ambulatoryjnym jednego dnia, ze
wzgledu na ograniczenia powierzchni catego Instytutu, wydaje sie celem nadrzednym skrécenie czaséw
hospitalizacji pacjentow w oddziatach, a co za tym idzie, jak najlepsze wykorzystanie dostepnych tézek
oddziatowych. W oddziatach zabiegowych zwiekszenie ilosci zabiegdw endoskopowych powinno byc¢ celem
nadrzednym, tam gdzie mogg miec one zastosowanie. Spowoduje to zwiekszenie ilosci zabiegdw, przy
skroceniu dtugosci hospitalizacji pacjentow.
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Nowoczesna medycyna w opiece nad kobietq i dzieckiem.

2. Terapie spersonalizowane

Koncepcja tych terapii opiera sie na zidentyfikowaniu réznic pomiedzy pacjentami chorujacymi na
to samo schorzenie. Dzieki odpowiedniej diagnostyce mozliwe jest dobieranie odpowiednich
terapii do konkretnych grup pacjentéw. Medycyna personalizowana pozwala przewidzie¢, czy
okreslona terapia okaze sie skuteczna dla danego pacjenta. Podstawa medycyny personalizowanej
zazwyczaj s3 badania genetyczne pozwalajace na identyfikacje okreslonej zmiany, co daje
mozliwos¢ korekcji konkretnego defektu na poziomie molekularnym u danego pacjenta, a nie
leczenie jedynie skutkdw choroby wspolnych dla wszystkich chorych. Jest to wiec dopasowywanie
leku do pacjenta, a nie do danej choroby. Medycyna personalizowana oznacza sciste wspotdziatanie
diagnostyki i terapii. Z tego powodu osrodek dajacy mozliwos¢ tego typu terapii musi mie¢ dostep
do zaawansowanych metod diagnostycznych. Chociaz koszt terapii spersonalizowanej zazwyczaj
jest wyzszy niz konwencjonalnego leczenia, z uwagi na swojg skutecznosc i bezpieczenstwo,
w szerszej perspektywie zmniejszajg catkowity koszt opieki nad danym pacjentem.

Przyktadem takiego typu leczenia jest terapia genowa w uwarunkowanych genetycznie chorobach
neurologicznych i metabolicznych, a takze w onkologii (na podstawie analizy profilu molekularnego
komorek nowotworowych) czy tez podawanie modulatoréw zmienionego chorobowo biatka (np.
modulatory biatka CFTR w mukowiscydozie).

3. Wilaczenie sztucznej inteligencji do rozwigzan diagnostyczno-terapeutycznych

Sztuczna inteligencja to zdolno$¢ maszyn do wykazywania ludzkich umiejetnosci, takich jak
rozumowanie, uczenie sie, planowanie i kreatywnosc. Postep w zakresie mocy obliczeniowej,
dostepnosc¢ ogromnych ilosci danych i nowe algorytmy doprowadzity do wielkich przetomow w tej
dziedzinie w ostatnich latach. Sztuczna inteligencja umozliwia systemom technicznym
postrzeganie ich otoczenia, radzenie sobie z tym, co postrzegaja i rozwigzywanie problemow,
dziatajac w kierunku osiggniecia okreslonego celu. Sg w stanie do pewnego stopnia dostosowac
swoje zachowanie, analizujac skutki wczesniejszych dziatan i dziatajgc autonomicznie. Przyktadami
systemdw sztucznej inteligencji s3 sieci neuronowe, maszynowe ttumaczenie tekstow,
rozpoznawanie mowy i pisma, systemy eksperckie czy uczenie sie maszyn. Wykorzystanie
w rozsadny sposéb metod opartych na sztucznej inteligencji w medycynie otwiera nowe
mozliwosci, dzieki ktérym usprawnione zostang procesy np. organizacji pracy, zarzadzania
zasobami ludzkimi, rejestracji pacjentow i komunikacji z nimi, algorytmoéw diagnostycznych,
a w niektorych przypadkach takze leczniczych, w tym poprzez kanaty telemedycyny, a ponadto
dystrybucji lekdw i materiatdw medycznych, szkolenia personelu itd.
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Nowoczesna medycyna w opiece nad kobietq i dzieckiem.

4. Realizacja i kreowanie programoéw zdrowotnych

Programy zdrowotne to zespot zaplanowanych dziatan z zakresu opieki zdrowotnej ocenianych
jako skuteczne, bezpieczne i uzasadnione, umozliwiajgcych osiaggniecie w okreslonym terminie
zatozonych celdw, polegajacych na wykrywaniu i zrealizowaniu okreslonych potrzeb zdrowotnych
oraz poprawy stanu zdrowia okreslonej grupy swiadczeniobiorcéw, opracowany, wdrazany,
realizowany i finansowany przez ministerstwo lub jednostke samorzadu terytorialnego. Choroby
przewlekte leczone w Instytucie Matki i Dziecka w wiekszosci przypadkow wymagaja
kompleksowego, a ponadto niejednokrotnie bardzo kosztownego leczenia, ktdre powinno by¢
prowadzone w wysoce specjalistycznym osrodku przez doswiadczony zespoét. Takie postepowanie
wymaga zapewnienia dodatkowych srodkéw, gdyz finansowanie standardowych procedur
medycznych czesto jest niewystarczajagce w przypadku prowadzenia kompleksowej opieki nad
pacjentami przewlekle chorymi, a takze profilaktyki i wczesnego wykrywania choroéb. Przyktadem
takiego programu jest program badan przesiewowych noworodkoéw realizowany w Instytucie Matki
i Dziecka od kilkudziesieciu lat i nieustannie doskonalony i rozszerzany, Narodowy Program dla
Chorob Rzadkich , Program Zdrowia Prokreacyjnego czy Program Badan Prenatalnych. Innymi
przyktadami sg programy lekowe Narodowego Funduszu Zdrowia.

5. Dziatalnos¢ badawczo-rozwojowa

Instytut Matki i Dziecka prowadzi dziatalno$¢ badawczo-rozwojowa ukierunkowang na potrzeby
opieki zdrowotnej, obejmujacej przede wszystkim ochrone rodzin, macierzynstwa i zdrowia kobiet
oraz zagadnienia z zakresu medycyny wieku rozwojowego. Ponadto realizowane s3 programy
zdrowotne i badania kliniczne, w tym wieloosrodkowe. W ramach dziatalnosci badawczo-
rozwojowej Instytut Matki i Dziecka uczestniczy w prowadzeniu projektow miedzynarodowych m.
in. w dziedzinie choréb metabolicznych, onkologii, neurologii dzieciecej czy mukowiscydozy, zas
eksperci  bedacy pracownikami placowki biorg aktywny udziat w pracach krajowych
i miedzynarodowych towarzystw naukowych. Takze wprowadzanie danych pacjentéw do
miedzynarodowych i krajowych rejestrow chorych (np. mukowiscydoza, wrodzone wady
metabolizmu) jest istotnym elementem dziatalnosci Instytutu. Placdwka zajmuje sie rowniez
rozpatrywaniem i opiniowaniem wnioskow o zgode na przeprowadzenie badan sktadanych do
lokalnej Komisji Bioetycznej.
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Nowoczesna medycyna w opiece nad kobietq i dzieckiem.

6. Popularyzacja wiedzy

Jednym z zadan placéwek naukowych jest popularyzacja wiedzy w spoteczenstwie. W przypadku
dziedzin z zakresu medycyny i pokrewnych nabiera to szczegdlnego znaczenia, gdyz swiadomos¢
spoteczna dotyczaca dziatan prozdrowotnych z jednej strony, a diagnostyki i leczenia chordb
z drugiej ma kluczowe znaczenie dla szeroko pojetego zdrowia publicznego i profilaktyki chordb
w populacji. W Instytucie Matki i Dziecka popularyzacja wiedzy odbywa sie na wielu ptaszczyznach
poczawszy od prowadzenia edukacji pacjentow i ich opiekundw dotyczacej problemow
zdrowotnych w trakcie hospitalizacji i na wizytach ambulatoryjnych, poprzez wydawanie broszur
informacyjnych, zamieszczania opiséw metod diagnostycznych i leczniczych poszczegdlnych
schorzen na stronach internetowych, po prowadzenie szeroko zakrojonych kampanii
informacyjnych w mediach na temat np. choréb rzadkich (mukowiscydoza, choroby metaboliczne,
neurologiczne) z jednej strony czy dziatan profilaktycznych u dzieci zdrowych, np. dotyczacych
zdrowego odzywiania. Duze znaczenie ma takze wspotpraca z organizacjami pacjenckimi
w zakresie popularyzacji wiedzy dotyczacej chordb, takich jak: wady wrodzone, choroby
neurologiczne, metaboliczne, mukowiscydoza.

7. Ksztatcenie kadr medycznych i w innych dziedzinach majacych zastosowanie w ochronie
zdrowia

Istotnym filarem dziatalnosci edukacyjnej Instytutu jest edukacja przeddyplomowa (studenckie
kota naukowe) oraz podyplomowa specjalistdw w postaci licznych kursow, szkolen praktycznych
i stazy specjalistycznych czy tez prezentacja wynikdw badan na konferencjach krajowych
i miedzynarodowych oraz publikacji w czasopismach naukowych prac pogladowych i oryginalnych.
(doktoranci)
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1. KLINIKA POLOZNICTWA | GINEKOLOGII

1. Krotki opis problemu

Opieka perinatalna jako zintegrowana i wielodyscyplinarna opieka nad kobietami obejmujaca:
* planowanie rodziny,
* opieke przedkoncepcyjng,
= opieke przed, sréd i poporodowa
= opieke nad noworodkiem

Dziatalnos¢ Interdyscyplinarnego Zespotu ds. Wad Ptodu, ktérego opieka objete s pacjentki
kierowane z catego kraju.

Wady OUN - poprawa diagnostyki poprzez rozwoj umiejetnosci obrazowania w USG ptodow
z wadami OUN, wspotpraca z zaktadem radiologii (MRI) oraz klinikg chirurgii IMiD

Ginekologia — Diagnostyka i leczenie chirurgiczne przy zastosowaniu metod matoinwazyjnych
2. Cele ogdlne

a) Doskonalenie schematu opieki nad ciezarng w cigzy powikfanej.
b) Interdyscyplinarna opieka nad nieptodna para.
c) Rozwoj oddziatu ginekologii

3. Cele szczegdtowe
Ad. a)

* Prowadzenie i zakonczenie cigzy powiktanej wadami wrodzonymi u ptodu w zespole
interdyscyplinarnym. Stworzenie modelu opieki nad ciezarng z ptodem z chorobami OUN.

= Opieka perinatalna w cigzach blizniaczych i w cigzach z zahamowaniem wzrastania u ptodu.
Ad.b)
Kompleksowa diagnostyka i leczenie nieptodnosci- ambulatoryjna i szpitalna.
Ad. )

» Rozwdj technik endoskopowych w diagnostyce ginekologicznej oraz leczeniu operacyjnym
zmian fagodnych i ztosliwych narzadu rodnego

» Stworzenie modelu zachowania ptodnosci u dzieci oraz pacjentek dorostych poddawanych
leczeniu onkologicznemu
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4. Opis sposobu realizacji programu z okresleniem zadan.

Ad. a)

Diagnostyka ambulatoryjna i szpitalna ciezarnych z podejrzeniem wady wrodzonej ptodu.
Interdyscyplinarne prowadzenie cigzy (potoznik, perinatolog, neonatolog, genetyk, chirurg
dzieciecy, neurolog, psycholog, radiolog, anestezjolog, onkolog) w celu zagwarantowania
optymalnej opieki okotoporodowej dla chorego noworodka.

Wprowadzenie i optymalizacja modelu opieki medycznej nad ciezarng z ptodem dotknietym
wadami OUN. Rozwdj diagnostyki USG. Scista wspdtpraca z zaktadem Radiologii oraz Klinika
Chirurgii IMiD w celu ograniczenia mozliwych powiktarn matczyno- ptodowych.

Zwiekszenie dostepnosci pracowni USG dla pacjentek ciezarnych z stwierdzonym
zahamowaniem wzrastania ptodu lub w cigzach blizniaczych

Ad.b)

Rozwdj poradni diagnostyki i leczenia nieptodnosci, z uwzglednieniem nieptodnosci meskiej, we
wspotpracy ze specjalistami z zakresu genetyki, immunologii i psychologii. Zracjonalizowanie
zatrudnienia w poradni celem zwiekszenia rekrutacji pacjentek do programu narodowego
leczenia nieptodnosci.

Ad. )

Stworzenie i rozwoj pracowni endoskopowej jednego dnia.

Wykonywanie matoinwazyjnych zabiegdw histeroskopii office poza blokiem operacyjnym,
bez koniecznosci zwiekszania zapotrzebowania na t6zka w oddziale ginekologii, ktore jest na
chwile obecng mocno ograniczone.

W petni wykorzystanie sal operacyjnych w czasie dnia pracy poprzez zwiekszenie liczby
zabiegow endoskopowych (laparoskopia)

Podnoszenie kwalifikacji i umiejetnosci personelu lekarskiego

Stworzenie procedur onkofertility u pacjentek matoletnich, nastolatek i dorostych
dotknietych choroba nowotworowg, wymagajacych leczenia, u ktorych istnieje ryzyko utraty
ptodnosci oraz funkgji jajnikow w skutek zastosowanego leczenia (chemio — radioterapia lub
chirurgia).

Stworzenie banku tkanek dostepnego dla pacjentek z mozliwoscia zamrozenia
i przechowania tkanki jajnikowej do momentu zakonczenia leczenia onkologicznego.
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5. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.

Ad. a)
* Poprawa wynikow leczenia noworodkow z wada wrodzong rozpoznang prenatalnie bedacych
pod opieka zespotu specjalistéw IMiDz..
* Zmniejszenie czestosci zgondw wewnatrzmacicznych, umieralnosci okotoporodowej,
i poprawa wynikdw neonatologicznych u ptodéw matek z zahamowaniem wzrastania
obserwowanym w USG oraz w cigzach blizniaczych

Ad.b)
= Zwiekszenie dostepnosci catosciowej diagnostyki zaburzen ptodnosci oraz psychologicznych
aspektow nieptodnosci.
= Zwiekszenie dostepu do technik endoskopowych w diagnostyce i leczeniu nieptodnosci
kobiece;j.
» Wspotpraca z zaktadem Genetyki Medycznej IMiD nad diagnozowaniem i badaniem
genetycznie uwarunkowanych przyczyn nieptodnosci.

Ad. )

» Poprawa jakosci diagnostyki poprzez zastosowanie technik endoskopowych bedacych
podstawowym standardem w diagnostyce wiekszosci patologii jamy macicy.

» Poprawa dostepnosci oraz jakosci leczenia poprzez zwiekszenie dostepnosci do zabiegow
endoskopowych metoda laparoskopii w patologiach macicy i przydatkdw, zaréwno tagodnych
zmianach jak i nowotworach ztosliwych

= Stworzenie pierwszego w Polsce osrodka onkofertility dajacego mozliwos¢ zachowania
ptodnosci zaréwno u dzieci jak i u dorostych z chorobami onkologicznymi. Cel realizowany we
wspotpracy z  Klinikg Onkologii IMiD oraz Zaktadem Genetyki Medycznej IMiD.
Zwfaszcza w przypadku dzieci jest to inicjatywa unikatowa w skali kraju, gdyz nikt nie posiada
zaplecza poréwnywalnego z IMiD w zakresie sprzetowym jak i ludzkim.

6. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja.

Stworzenie banku tkanek w przypadku procedury onkofertility, ze wzgledu na brak refundac;ji
przez NFZ daje mozliwos¢ komercjalizacji procedury przechowywania tkanki jajnika, do
momentu ponownego jej przeszczepienia po zakonczeniu leczenia onkologicznego.
W przeciwienstwie do samej procedury laparoskopowej ktorg mozna rozliczy¢é w ramach
kontraktu z NFZ.

Poprawa dostepnosci do zabiegéow endoskopowych zaréwno laparoskopowych jak
i endoskopowych przy mozliwosciach sprzetowych bloku operacyjnego i zapleczu
informatycznemu IMiD, daje mozliwos¢ realizowania komercyjnych kursow edukacyjnych
z matoinwazyjnych procedur operacyjnych na bardzo wysokim poziomie, przy uczestnictwie nie
kilku ale nawet kilkudziesieciu uczestnikow
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|. Koordynowana opieka rozwojowa nad noworodkiem urodzonym przedwczesnie
(KORD) do 3 rz — badanie pilotazowe.

1. Opis szczegotowy

Jak wynika z polskich danych epidemiologicznych, czestos¢ urodzen noworodkéw znacznie przed
terminem nie wzrasta w ostatnich dekadach lat, natomiast dzieki postepom medycyny zwieksza sie
ich przezywalnosc . W konsekwencji takiej sytuacji rosnie liczba dzieci z problemami zdrowotnymi
i rozwojowymi najbardziej nasilonymi w pierwszych latach zycia. Przedwczesne urodzenie i mata
masa ciata wigza sie z ryzykiem powiktan wczesnych, takich jak zaburzenia oddychania, krwawienia
wewnatrzczaszkowe, martwicze zapalenie jelit (NEC) oraz powiktan odlegtych w postaci dysplaz;ji
oskrzelowo —ptucnej (BPD), retinopatii wczesniakow, nieprawidtowego rozwoju, uposledzenia
widzenia i/lub styszenia, ograniczenia wzrastania. Moga takze wystepowac, zwykle przejsciowe,
zaburzenia napiecia miesniowego pod postacig jego obnizenia lub wzmozenia czy asymetria
utozenia ciata. Konsekwencjg wczesnego uszkodzenia mézgu moga by¢ stwierdzane w przysztosci:
modzgowe porazenie dzieciece (MPDz), dysharmonia rozwojowa, opdzniony rozwoj psychoruchowy
i poznawczy, zaburzenia emocjonalne, autyzm.

Biorgc to wszystko pod uwage wazne jest, aby po opuszczeniu szpitala po kilkumiesiecznej
hospitalizacji w warunkach Oddziatu Intensywnej Terapii Noworodka, rozwdj dziecka byt
nadzorowany przez lekarzy specjalistow. Odpowiednia opieka medyczna stwarza szanse na
prawidtowy rozwoj noworodkow urodzonych przedwczesnie i mozliwos¢ wyréwnywania rdéznic
rozwojowych, a przez to i szans zyciowych w porownaniu do noworodkéw urodzonych
w prawidtowym terminie.

Opieka poszpitalna nad populacja noworodkéw urodzonych przedwczesnie jest obecnie
realizowana w przyszpitalnych Poradniach Neonatologicznych na lll poziomie referencji. Reqgularna
ocena stanu noworodka pozwala na szybka diagnoze w przypadku pojawienia sie powiktan ze
strony uktadéw oddechowego, nerwowego lub pokarmowego.

Bardzo waznym elementem kompleksowej opieki nad wczesniakiem jest takze wsparcie
zapewniane rodzicom przedwczesnie urodzonych niemowlat. Sprzyja temu zagwarantowanie
odpowiedniej edukacji rodzicow w zakresie opieki nad wczesniakiem. W niektorych przypadkach
wymagaja oni takze pomocy psychologicznej, poniewaz wzrasta ryzyko depresji matczynej
wielokrotnie czesciej niz u matek noworodkoéw urodzonych o czasie.

Kompleksowa opieka rozwojowa dzieci urodzonych przedwczesnie (KORD)

Do objecia opieka kompleksowg zostang zakwalifikowane dzieci urodzone przedwczesnie przed
ukonczeniem 32 tygodnia cigzy, wedtug rozpoznania ICD-10: Poy Zaburzenia zwigzane
z krotkim czasem trwania cigzy i niskiej urodzeniowej masie ciata, niesklasyfikowane gdzie indziej.
Liczebnos¢ populacji wedtug Rejestru Badan Przesiewowych Instytutu Matki i Dziecka
w Warszawie wynosi obecnie 4881 dzieci. W praktyce liczba dzieci wyjsciowo zakwalifikowanych
do Programu bedzie sie zmniejszac z uptywem czasu, bo czesc bardziej dojrzatych wczesniakow (.
urodzonych 28-32 tyg. cigzy) dogoni rozwojowo rowiesnikdw urodzonych o czasie

i pozostanie w opiece podstawowej.
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Kompleksowa opieka rozwojowa dzieci urodzonych przedwczesnie (KORD) bedzie realizowana
od daty wypisu noworodka ze szpitala i trwata do ukonczenia 3 roku zycia (wedtug wieku
kalendarzowego) przez podmiot koordynujacy, w roznych komorkach organizacyjnych
(podmiotach), zgodnie ze schematem. Podmiotem koordynujacym bedzie szpital posiadajacy
oddziat neonatologii 3 poziom referencyjny i oddziat potoznictwa i ginekologii 3 poziom
referencyjny oraz przyszpitalne poradnie neonatologii i pediatrii.

Celem opieki kompleksowej jest zapewnienie dostepu do interwencji diagnostyczno-
leczniczych, ktore sa niezbedne do zapewnienia optymalnego rozwoju dziecka urodzonego
przedwczesnie. W ramach tej opieki beda realizowane $wiadczenia z rodzaju ambulatoryjne;
opieki specjalistycznej, rehabilitacji leczniczej oraz porad zywieniowych.

Wszystkie procedury zwigzane z opieka i realizacja kompleksowej opieki w trakcie realizacji
$wiadczenia organizuje i nadzoruje podmiot koordynujacy, ktory:

1. Prowadzi diagnostyke, w tym obrazowa i laboratoryjng, leczenie, rehabilitacje leczniczg,
porady zywieniowe - zgodnie z indywidualnymi potrzebami dziecka, przy uwzglednieniu
Swiadczen wchodzacych w zakres opieki kompleksowej;

2. Opracowuje indywidualny plan leczenia i zywienia obejmujacy informacje na temat
zaplanowanych swiadczen i procedur medycznych, w tym porad specjalistycznych, ich
kolejnosci, orientacyjnych terminéw oraz swiadczeniodawcéw bedacych podwykonawcami
(ich lokalizacji), u ktorych to leczenie bedzie prowadzone - w przypadkach uzasadnionych
stanem zdrowia dziecka dokonuje zmiany planu leczenia dziecka;

3. Zapewnia dostep konsultacji specjalistycznych, koniecznych w procesie opieki oraz
zapewnia dostep do realizacji ewentualnych procedur okulistycznych (wstrzykniecie
rekombinowanych biatek do gatki ocznej, fotokoagulacja/laser) zgodnie ze stanem
klinicznym dziecka;

4. Zapewnia dostep do realizacji specjalistycznej rehabilitacje leczniczej, zgodnie ze stanem
dziecka oraz prowadzi edukacje opiekunow dotyczaca stylu zycia, czynnikow ryzyka;

5. Zapewnia opiekunom dziecka mozliwos¢ kontaktu z osrodkiem koordynujgcym w dni
robocze codziennie w godz. 8-15, a minimum raz w tygodniu w godz. 15 -20;

6. Odpowiada za prowadzenie dokumentacji medycznej zgodnie z obowigzujgcymi
przepisami;

7. Prowadzi sprawozdawczosc z wykonanych $wiadczen do Krajowego Rejestru Wczesniaka -
po jego ewentualnym wdrozeniu na mocy rozporzadzenia Ministra Zdrowia;

8. W przypadku, gdy dziecko nie zostato zakwalifikowane lub przerwano realizacje swiadczen
w ramach KORD, odnotowuje ten fakt w historii choroby oraz (niezwtocznie) w systemie
informatycznym dedykowanym do monitorowania KORD, po jego udostepnieniu przez
NFZ;

W trakcie udzielania $wiadczenia w ramach KORD przekazuje informacje lekarzowi podstawowej
opieki zdrowotnej o $wiadczeniach zrealizowanych i zalecaniach do realizowania w ramach

podstawowej opieki zdrowotnej.
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Specyfikacja zasadniczych procedur medycznych wykonywanych w trakcie udzielania
Swiadczenia

a) Badanie przedmiotowe z oceng wzrastania
b) Badania laboratoryjne.
c) Porady specjalistyczne w szczegodlnosci:
= okulistyczne,
* laryngologiczne
* neurologiczne
* logopedyczne
= psychologiczne
d) Rehabilitacja lecznicza wedtug indywidualnego programu rehabilitacji psychoruchowe;j

Dodatkowo w wieku 2 lat (wiek korygowany) planowane jest wykonanie i zwalidowanie
w 1 osrodku koordynujacym (Instytut Matki i Dziecka) testu ASQ-3 (Ages and Stages
Questionnaires). Jest on zaakceptowanym przez Amerykanska Akademie Pediatrii, najczesciej
uzywanym i zwalidowanym na swiecie testem do prowadzenia badan przesiewowych oceny
rozwoju noworodkow (w tym urodzonych przedwczesnie). Posiada on forme badania
kwestionariuszowego i jest wypetniany przez rodzicéw lub opiekundw dziecka. Obejmuje on
nastepujace obszary rozwojowe dziecka: komunikacje, motoryke duzg, motoryke mata,
rozwigzywanie problemdw oraz rozwoj psychoemocjonalny. Ocena punktowa dokonywana przez
lekarza pozwala w krotkim czasie stwierdzi¢ czy dziecko wymaga dalszej opieki specjalistycznej
w osrodku koordynujagcym czy moze zosta¢ przekazane do lekarza podstawowej opieki
zdrowotnej. W przypadku pozytywnej oceny testu przez rodzicow i lekarza planowane jest jego
uzycie w przysztosci na szerszga skale w innych osrodkach koordynujacych.

2. Oczekiwane wyniki postepowania

a) Wiasciwa ocena, wtasciwe zywienie, konieczne interwencje terapeutyczne sg niezbedne
do zapewnienia optymalnego rozwoju dziecka i moga zapobiec zaburzeniom rozwoju lub
ograniczyc istniejacy deficyt rozwojowy.

b) Dazenie do wyréwnania niedoborédw zywieniowych, nieprawidtowego rozwoju ruchowego,
poznawczego i emocjonalnego, petnej realizacji kalendarza szczepien by dzieci te mogty
w terminie rozpoczac¢ edukacje przedszkolng i szkolna.

c) Po zakonczeniu Swiadczen realizowanych w ramach Kompleksowej opieki rozwojowe;
dzieci urodzonych przedwczesnie (KORD) nalezy przewidywad, ze okoto 20-30% dzieci
dalej bedzie wymagato kontunuowania leczenia w ramach pediatrycznej opieki
specjalistycznej, ktorg powinien zapewnic osrodek koordynujacy.
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Il. Stan zdrowia mtodych dorostych (20 lat) urodzonych przedwczesnie ze szczegélnym
uwzglednieniem oceny czynnosci ptuc i zaburzen metabolicznych — prospektywne badanie
kohortowe PREMATURITAS 20

1. Opis szczegotowy

Grupa noworodkow skrajnie niedojrzatych (<28 tc z masg ciata <1000q) i bardzo niedojrzatych (<32 tc
z masg ciata <1750q), ktorej wzrost przezywalnosci nastapit gtownie pod koniec XX wieku, stata sie grupa
wymagajaca szczegdlnej obserwacji i dtugofalowej oceny rozwoju. Zwigzane jest to gtownie z wynikami
zaréwno badania amerykanskich, australijskich jak i 2 najwiekszych badan europejskich (EPIPAGE1-Francja,
EPICURE1-Anglia), ktore wykazaty wystepowanie w tej populacji dzieci znacznych zaburzen rozwoju
ruchowego, poznawczego, emocjonalnego i spotecznego w wieku 6 i 11 lat.

Obecnie pojawiaja sie w pismiennictwie pierwsze, pojedyncze prace oceniajace problemy zdrowotne tej
populacji dzieci w wieku 20 lat, a wiec wtedy gdy wchodzg w wiek mtodych dorostych .

2. Populacja badana i przebieg badania

Pierwszym w Polsce badaniem prospektywnym, obejmujacym noworodki urodzone przed 33 t.c, w ciagu
jednego roku (1998/1999) na terenie Warszawy, byto badanie PREMATURITAS. Gtéwnym koordynatorem
badan byfa Klinika Patologii i Intensywnej Terapii Nowo-rodka oraz Zaktad Epidemiologii Instytutu Matki
i Dziecka. Gtownym celem pracy byta komplekso-wa ocena rozwoju populacji dzieci, w wieku 2 i 6 lat.
Obecnie wykorzystujac ten unikalny materiat — populacje mtodych dorostych, ktéra dzi$ skonczyta 20 lat
chcemy oceni¢ jg pod wzgledem zdrowotnym ze szczegdlnym uwzglednieniem oceny czynnosci ptuc
i zaburzen metabolicznych oraz aktualnego funkcjonowania poznawczego, emocjonalnego i spotecznego.

Populacja badana w wieku 6 lat wynosita 126 dzieci (67% populacji wyjsciowej). Obecnie w 2020 roku, kiedy
rozpoczynamy badanie, ma ona 21-22 lata i mamy nadzieje na nawigzanie kontaktu z okoto 60-100 mtodymi
dorostymi. Beda mieli one wykonane specjalistyczne testy wydolnosci oddechowej, badania
antropometryczne i sktadu ciata oraz badania biochemiczne. Planowane jest wykonanie USG ptuc oraz
nerek wraz z oceng ich objetosci. Jednoczesnie ci mtodzi dorodli beda poproszeni o wypetnienie
zwalidowanych ankiet oceniajacych ich jakos¢ zycia oraz ankiete zawierajacg globalne informacje o ich
stanie zdrowia i osiggnietym wyksztatceniu.

Planowane jest zakonczenie badania i podsumowanie wynikow w roku 2023.

3. Oczekiwane wyniki

a) Beda to pierwsze w Polsce wyniki oceny stanu zdrowia ze szczegdlnym uwzglednieniem czynnosci ptuc,
zaburzen metabolicznych i oceny jakosci zycia mtodych dorostych (20 lat) urodzonych przedwczesnie
w ich prospektywnej obserwacji. Planowane jest upowszechnienie danych na zjazdach i konferencjach
w Polsce i za granica.

b) Uzyskane wyniki wydolnosci oddechowej i USG ptuc pozwolg na opracowanie standardéw oceny
klinicznej pacjentow urodzonych przedwczesnie ze szczegdlnym uwzglednieniem grupy po przebytej
dysplazji oskrzelowo-ptucnej (BPD).

c) Planowane jest porownanie naszych wynikéw badan z wynikami badania EPIPAGE- 1 prowadzonego we
Francji w 1997 i w ktorym 20-letni mtodzi dorosli s3 obecnie oceniani pod réznym katem. Umozliwi to
identyfikacje najbardziej korzystnych strategii postepowania w wybranych aspektach i wskaze nowe
kierunki polityki zdrowotnej, ktére powinny by¢ podjete w Polsce dla tej grupy mtodych dorostych. 25
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1. Rozwijanie dziatalnosci klinicznej w zakresie:
a) Skriningu populacyjnego

= diagnostyka potwierdzajgca wyniki badan przesiewowych noworodkéw w kierunku
wrodzonych wad metabolizmu (wwm) z obszaru wojewddztw: mazowieckiego,
podlaskiego, warminsko-mazurskiego i lubelskiego

= opieka (leczenie wraz z monitorowaniem) nad zidentyfikowanymi pacjentami z WWM
w trybie stacjonarnym w KWWMiP

= follow-up pacjentow z wykrytymi WWM z kraju
b) Skriningu selektywnego

* diagnostyka i specjalistyczna opieka nad pacjentamiz WWM z catego kraju

c) Konsultacji specjalistycznych dla innych osrodkow w kraju (takze w ramach dziatalnosci
konsultanta krajowego i wojewddzkiego w dziedzinie pediatrii metabolicznej).

2. Udziat w sieciach/rejestrach miedzynarodowych

a) zwigzany ze aplikacjg ztozong do METABERNuU — obecnie na etapie zaakceptowania na
poziomie ERN do dalszego procedowania

b) uczestnictwo w wieloosrodkowych projektach badawczych wraz z dziatalnoscig publikacyjna
w zakresie innych sieci/rejestrow miedzynarodowych tj.: E-IMD, E-HOD, i-NTD, GALNET

3. Realizacja programow lekowych MZ — dotychczasowych i ew. nowych

4. Prowadzenie i udziat w badaniach klinicznych obserwacyjnych i interwencyjnych dotyczacych
wwm tj.: PMM2-CDG, Ravicti, HPP, THP, alkaptonurii, miopatii mitochondrialnych itp.

5. Stworzenie sieci eksperckich osrodkow pediatrii/medycyny metabolicznej w kraju — zgodnie
z zatozeniami Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich, aktualnie procedowanego w MZ

6. Uczestnictwo w projekcie POWER
7. Rozwijanie dziatalnosci Polskiego Towarzystwa Wrodzonych Wad Metabolizmu z siedziba w IMiD
8. Rozwijanie dziafalnosci publikacyjnej we wspotpracy z wiodgcymi osrodkami z i spoza kraju

9. Kontynuowanie dziatalnosci szkoleniowo-edukacyjnej
a) w zakresie specjalizacji z: pediatrii, pediatrii metabolicznej, neonatologii, neurologii
dzieciecej, genetyki klinicznej, laboratoryjnej diagnostyki genetycznej, dietetyki,
pielegniarstwa
b) w Studenckim Kole Naukowym Pediatrii Metabolicznej z siedzibg w KWWMiP
c) poprzez aktywny udziat w licznych konferencjach naukowo-szkoleniowych organizowanych
w kraju i za granica

10. Kontynuacja wspotpracy z krajowymi i miedzynarodowymi organizacjami pacjenckimi
i rodzicielskimi (np. Forum ORPHAN, AADC Trust, CDG Alliance) 23
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Nadrzednym celem dziatan prowadzonych w ramach strategii naukowo-klinicznej w Klinice
Chirurgii Onkologicznej Dzieci i Mtodziezy bedzie poprawa wynikdw leczenia i jakosci zycia
pacjentéw z nowotworami litymi. Ponizej przedstawiono najistotniejsze zagadnienia zwigzane
z realizacjg powyzszego celu.

1. Cel

Poprawa wynikdw leczenia dzieci, mtodziezy i mtodych dorostych z nowotworami litymi ze
szczegdlnym uwzglednieniem guzoéw kosci oraz poprawa diagnostyki i wynikdw leczenia
matoletnich pacjentow z chorobami z kregu histiocytoz.

Przezycie pacjentow leczonych z powodu w guzéw litych jest nadal niezadowalajagce mimo
stosowania kompleksowego leczenia. Srednie przezycia dla catej grupy w Polsce wynoszg ok. 40 -
70% w zaleznosci m.in. od stopnia zaawansowania i obecnosci czynnikéow rokowniczych.
Rokowanie w chorobach z kregu histiocytoz wynosi obecnie ponad 90%, aczkolwiek powiktania po
leczeniu, jak i odlegte nastepstwa moga zdecydowanie pogarszad jakosc¢ zycia ozdrowiencow.
W ramach strategii naukowo klinicznej planuje sie poprawi¢ wyniki leczenia w ww. grupach
pacjentow poprzez:

I.  Zwiekszenie dostepnosci do wysokospecjalistycznej opieki onkologicznej dla lekarzy
podstawowej opieki zdrowotnej poprzez uczestnictwo w portalach onkologicznych

Il.  Niwelowanie uwarunkowanych roznicami w bazie sprzetowej dysproporcji w dostepie
pacjentdw do wysokospecjalistycznych $wiadczen zdrowotnych, poprzez zakup wyposazenia,
w tym specjalistycznego sprzetu wykorzystywanego w trakcie zabiegdéw operacyjnych

lll. Wprowadzenie programu kontroli jakosci w diagnostyce i leczeniu zardwno guzoéw litych, jak
i chordb z kregu histiocytoz u dzieci, mtodziezy i mtodych dorostych we wspotpracy z Zaktadem
Diagnostyki Radiologicznej IMID, Zaktadem Patomorfologii IMID oraz Zaktadem
Patomorfologii, jak i Pracownig Diagnostyki Genetycznej i Molekularnej Nowotwordow
Narodowego Instytutu Onkologii. Program zaktada nastepujgce dziatania majgce na celu
poprawe jakosci procedur diagnostyczno-terapeutycznych:

= prowadzenie centralnej weryfikacji badan histopatologicznych

» prowadzenie centralnej weryfikacji badan immunohistochemicznych
» prowadzenie centralnej weryfikacji badan molekularnych

* prowadzenie centralnej weryfikacji badan radiologicznych

= kontrole terapii w kluczowych momentach terapeutycznych

» konsultacje oraz wydawanie opinii, co do postepowania w tej grupie chorych
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IV. Wprowadzenie nowoczesnej diagnostyki w chorobach z kregu histiocytoz oraz zwiekszenie
dostepnosci do leczenia celowanego u ww. chorych poprzez realizacje programu POL
HIOSTIO w ramach ABM.

V. Wspdtprace wieloosrodkowa, w tym miedzynarodowa stuzacg pogtebianiu wiedzy z zakresu
onkologii dzieciecej oraz wymianie doswiadczen

VI. Wprowadzenie algorytmdw postepowania terapeutyczno-diagnostycznych oraz wdrazanie
innowacyjnych technik i metod leczenia w tej grupie pacjentow tj. terapia celowana, nowe
techniki chirurgiczne, nowe techniki diagnostyczne.

2. Organizacja systemu pomocy i wsparcia psychologicznego dla pacjentéw z chorobg
nowotworows i ich bliskich

Psychoonkologia to interdyscyplinarna dziedzina medycyny, ktoérej problematyke mozna ujac
w trzy grupy:

1. dziatania nastawione na psychoprewencje i promocje zdrowia ze szczegdlnym uwzglednieniem
zachowan utatwiajacych zapobieganie oraz wczesne wykrywanie i leczenie choroby
nowotworowej

2. usuwanie lub ftagodzenie psychologicznych i psychopatologicznych nastepstw choroby
i leczenia u pacjentdw onkologicznych oraz ich rodzin

3. dziatania psychoprofilaktyczne, nastawione na personel medyczny zatrudniony na oddziatach
onkologicznych.

Podstawowe zadania psychoonkologii to: dbanie o poprawe jakosci zycia pacjentéw z chorobg
nowotworowg i ich rodzin, wtaczenie problemdéw psychoonkologicznych do programu nauczania
studentow i personelu medycznego, dziatalnos¢ naukowo-badawcza. Beda one realizowane
poprzez prace zarowno w Klinice jak i Poradni Psycho-Onkologicznej obejmujac ponizsze aspekty:

= wspieranie pacjentdw, rodzicéw oraz catych rodzin (rodzenstwo, dziadkowie) w procesie
leczenia, od diagnozy, po zakonczenie leczenia (bez wzgledu na to, czy jest ono pozytywne czy
negatywne), zaréwno w czasie pobytu w szpitalu, jak i poza nim

» edukacje w zakresie sposobdw dziatan majacych na celu poprawe lub utrzymanie zdrowia (np.
dieta, rehabilitacja) oraz terapie psychologiczna

» dziatania edukacyjne i terapie dla chorych na nowotwory i ich bliskich majace na celu
zapobieganie wykluczeniu i izolacji 0sob chorych

* tworzenie grup wsparcia dla pacjentdw, rodzicéw oraz rodzenstwa, na kazdym etapie leczenia
oraz po jego zakonczeniu
25
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* towarzyszenie rodzinie i pacjentowi w momencie kierowania go pod opieke hospicyjng (bardzo
czesto wsrod pacjentdw i rodzicdw istnieje uczucie niepogodzenia sie z zaistniaty sytuacj3)

* wspieranie rodziny (telefoniczne lub w poradni) w okresie opieki terminalnej w domu, kiedy
opieke medyczna nad pacjentem prowadzi juz hospicjum lub lekarz rodzinny

= kierowanie na konsultacje psychiatryczng, gdy pacjentowi/rodzicowi potrzebna jest pomoc
farmakologiczna

= statg wspodtprace z catym zespotem terapeutycznym w szpitalu (lekarze, pielegniarki), ktory
ustala zakres informacji, ktore majg by¢ przekazane dziecku

= edukacje i poradnictwo w sprawach dotyczacych wychowania i rozwoju dziecka

= wspotprace z poradniami psychologiczno-pedagogicznymi, szkotami w celu pomocy w opiece
nad pacjentem onkologicznym jak i rozwigzywanie ew. problemow

* rozpoznawanie wystepujacych w rodzinie probleméw socjalno — bytowych i pomoc w ich
rozwigzywaniu

» przyjmowanie funkcji pracownika socjalnego, w przypadku koniecznosci kontaktu z sadami,
kuratorami sgdowymi, jesli sg przydzieleni rodzinie

= kontakt ze stowarzyszeniami i fundacjami dziatajgcymi na rzecz pacjenta
3. Poprawa jakosci zycia pacjentéw z choroba nowotworowa

Dzieki coraz lepszym wynikom leczenia, co roku zwieksza sie liczba ozdrowiencéw, wymagajacych
Scistego monitorowania stanu zdrowia pod wzgledem m.in powiktan po leczeniu. Coraz wiecej
uwagi przywigzuje sie tez do jakosci zycia po leczeniu onkologicznym. Dziatania ukierunkowuje sie
na mozliwie jak najmniejsze skutki uboczne terapii przy maksymalnym zwiekszeniu przezyc i czasu
wolnego od choroby. Wpisujac sie w Swiatowe tendencje planuje sie:

I. Kontynuowanie wspotpracy z Klinikami i Zaktadami IMID celem identyfikacji pacjentow
wymagajacych specjalistycznej opieki i leczenia w aspekcie powiktan po przebytej terapii

Il.  We wspotpracy z Klinika Ginekologii IMID wdrozenie i prowadzenie dziatan profilaktycznych
w zakresie bezptodnosci i zaburzen hormonalnych powstatych w wyniku leczenia
onkologicznego

lll.  Kontynuowanie wspotpracy z Klinikg Ginekologii IMID w ramach zabezpieczania ptodnosci
przed i w trakcie leczenia onkologicznego

IV. Kontynuowanie dotychczasowych dziatan ukierunkowanych na ograniczenie skutkow
niepetnosprawnosci ruchowej. W ramach dziatan planuje sie rowniez szeroka edukacje
pacjenta i jego rodziny, co do bezpiecznych zachowan ruchowych wsparta poprzez
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wydawanie ulotek oraz informatoréw. W miare mozliwosci finansowych cele realizowane
beda dodatkowo poprzez zakup sprzetu i urzadzen niezbednych do poprawy sprawnosci
ruchowej, koordynacji i wydolnosci. Cel realizowany we wspotpracy z Zaktadem Rehabilitacji
IMID.

V. Wprowadzanie szeroko pojetych dziatan profilaktycznych nakierowanych na zapobieganie
powstawaniu powiktan po leczeniu choréb nowotworowych.

Poprawa stanu zdrowia oraz jakosci zycia pacjentéw po przebytym leczeniu z powodu choroby
nowotworowej w okresie dzieciecym poprzez redukcje stopnia ciezkosci odlegtych nastepstw
powstatych w wyniku leczenia przeciwnowotworowego dodatkowo powinna skutkowac
zmniejszeniem odlegtych kosztow leczenia dziatan niepozadanych po ztoZzonej terapii
przeciwnowotworowej stosowanej u dzieci i mtodziezy.

4. Opieka nad pacjentami z dziedziczng lub wysoka predyspozycjg do choréb nowotworowych

Ostanie badania wskazujg na coraz wiekszy udziat czynnikdéw genetycznych w powstawaniu chordb
nowotworowych. Coraz czesciej decyzje diagnostyczno-terapeutyczne podejmuje sie na podstawie
badan genetycznych. Majac na uwadze obecne tendencje wydaje sie za stuszne:

* opracowanie i wdrozenie do praktyki standardow genetycznego postepowania diagnostycznego
dla 0séb z podejrzeniem wysokiej predyspozycji do nowotwordw

= zidentyfikowanie mozliwie najwiekszej liczby rodzin wysokiego ryzyka zachorowania na
nowotwory dziedziczne oraz objecie ich specjalistyczng opieka ukierunkowang na aktywna
prewencje zachorowan na okreslony nowotwor

= wdrazanie profilaktyki oraz wczesne wykrywanie nowotworow ztosliwych w rodzinach z rzadkimi
zespotami dziedzicznej predyspozycji do nowotworow

» personalizacje leczenia na podstawie analizy profilu molekularnego komorek nowotworowych
prowadzacego do zwiekszenia efektywnosci leczenia pacjentdw z chorobami nowotworowymi.

Zadania te beda realizowane przy wspodtpracy z Zaktadem Genetyki Medycznej IMID oraz
Pracownia Diagnostyki Genetyczneji Molekularnej Nowotworow Narodowego Instytutu Onkologii.

5. Opieka nad pacjentem z NF i pokrewnymi RASopatiami

RASopatie to grupa chordb, u ktérych u podtoza lezg zmiany w szlaku kinaz RAS/MAPK,
a doktadniej mutacje gendw kodujacych poszczegolne biatka szlaku sygnatowego kinaz
aktywowanych mitogenami. Choroby te moga dotyczy¢ wielu narzadow i uktadow, moga miec
rozng ekspresje kliniczng i heterogennosc genetyczng; niestety sg nieuleczalne.
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Najczesciej rozpoznawang RASopatig w populacji polskiej jest neurofibromatoza typu 1 (NF1).
Objawy choroby moga byc¢ zréznicowane, od pojedynczych plam czy guzkdw, do licznych zmian
znacznego rozmiaru, w tym réwniez rozrostow o charakterze nowotworowym prowadzacych do
bezposredniego zagrozenia zycia pacjenta. Wczesne wykrycie nowotworu zazwyczaj prowadzi do
jego wyleczenia. Ze wzgledu na duza zmiennos¢ objawow klinicznych nierzadko rozpoznanie w tej
grupie chordb jest opoznione, zwtaszcza w przypadkach o tagodnej ekspresji. Ztozonosc procesu
diagnostycznego, duze spectrum objawow, a takze przewlektos¢ procesu i koniecznos¢ statego
dozoru medycznego nie wptywa korzystnie na jakos¢ opieki nad tymi pacjentami.

W zwigzku z powyzszym, w ramach dziatalnosci Kliniki planowane jest zwiekszenie dostepnosci do
wysokospecjalistycznej opieki dla ww. pacjentow poprzez:

1. udziat w programie pilotazowym Ministerstwa Zdrowia w zakresie koordynowanej opieki
medycznej nad chorymi z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami

2. rozszerzenie pracy Poradni Neurofibromatoz IMID poprzez kontynuacje opieki rowniez nad
mtodymi dorostymi

3. wykonywanie kompleksowej diagnostyki w kierunku identyfikacji defektu odpowiedzialnego
za wystgpienie choroby z grupy RASopatii w tym nerwiakowtdkniakowatosci typu | u chorych
objetych opieka w IMID.

Zadania te beda realizowane przy wspotpracy z Zaktadem Genetyk Medycznej i IMID.
6. Opieka nad noworodkami oraz wczesniakami z wrodzonymi nowotworami

Nowotwory w grupie noworodkéw wystepuja niezmiernie rzadko. Szacuje sig, iz pojawiaja sie one
U 3,65 na 100000 urodzen, co oznacza, iz w Polsce, gdzie rodzi sie okoto 380 tys. dzieci rocznie, u 14
noworodkdw rozpoznaje sie ztosliwy guz lity. Czestos¢ wystepowania wszystkich zmian
nowotworowych na Swiecie wynosi 7,2 na 100000 urodzen. W Polsce liczba ta jest niedoszacowana,
gdyz czesto lekarze zajmujacy sie takim pacjentem nie zgtaszajg go do rejestrow onkologicznych.
Smiertelnos¢ w tej grupie pacjentdéw nie zawsze jest zwigzana z progresjg choroby, ale niestety
wynika tez to z komplikacji w przebiegu cigzy, powiktann w okresie porodu, czy wczesnym okresie
po porodzie, tzw. okresie wczesno-adaptacyjnym. Wraz z postepem w dziedzinie opieki potozniczej
i okotoporodowej oraz rozwojem nowoczesnych metod obrazowania ptodu, coraz wiekszy odsetek
tych nowotwordéw moze byc¢ zidentyfikowany w okresie prenatalnym, co pozwala na prawidtowe
planowanie porodu i opieki nad noworodkiem bezposrednio po porodzie i w okresie wczesno-
adaptacyjnym, co skutkuje zwiekszeniem odsetka wyleczalnosci w tej grupie pacjentow.

Wiasciwa opieka nad noworodkiem z nowotworem ztosliwym wymaga wielodyscyplinarnego
zespotu, ktory integruje dziatanie wielu specjalistow zaangazowanych w opieke nad matka
i dzieckiem, w tym ginekologow z umiejetnosciami prowadzenia cigz wysokiego ryzyka,

neonatologdw wyspecjalizowanych w prowadzeniu pacjentdw nierzadko w skrajnie ciezkim 28
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stanie oraz onkologéw dzieciecych z duzym doswiadczeniem. W Polsce istnieje bardzo dobrze
dziatajacy system opieki onkologicznej dla dzieci i mtodziezy z 19 osrodkami w wiekszych miastach
na terenie catego kraju. Jednak obecnie sg tylko dwie placowki, gdzie w jednym miejscu otacza sie
opieka ciezarna matke i dziecko (Instytut Matki i Dziecka w Warszawie nakierowany na tego typu
dzieci oraz Centrum Zdrowia Matki Polki w todzi).

Celem naszego dziatania bedzie poprawa wyleczalnosci w grupie wczesniakdow i noworodkéw
z wrodzonymi nowotworami. Cel ten bedzie realizowany poprzez kontynuowanie pracy powstatego
w przeciggu ostatnich lat zespotu do opieki nad tego typu pacjentami, w ktérego sktad wchodzi
neonatolog, onkolog, chirurg, anestezjolog i radiolog.

7. Edukacja srodowiska medycznego

Co roku niestety do Kliniki trafiaja pacjenci z zaawansowang choroba nowotworowg po
nieadekwatnym, uporczywym leczeniu objawowym. Majac na uwadze, ze niewiedza oraz
najczesciej bagatelizowanie objawdw zgtaszanych przez pacjenta i rodzing, a takze niedoktadne
badanie kliniczne i oszczednos$¢ w wykonaniu badan obrazowych opdzniajg rozpoznanie choroby
nowotworowej. Natomiast wtasnie jej wczesne rozpoznanie jest jednym z podstawowych
czynnikéw warunkujacych powodzenie leczenia, wptywajacym nie tylko na rokowanie, ale tez na
jakosc zycia pacjenta po leczeniu choroby nowotworowej. W ramach tego zadania planowane jest
prowadzenie edukacji Srodowiska medycznego:

= w zakresie wczesnego wykrywania chordb z grupy guzow litych w populacji dzieci i mtodziezy
w Polsce

= w zakresie postepowania z pacjentem i jego rodzing w trakcie trwania leczenie
onkologicznego, jak i bezposrednio po zakorczonym leczeniu ze szczegdlnym uwzglednieniem
postepowania w trakcie powiktan wynikajgcych z prowadzonej terapii

= w zakresie postepowania z pacjentem i jego rodzing po zakoriczonym leczeniu onkologicznym
z naciskiem na mozliwe trwate nastepstwa choroby i odlegte skutki uboczne terapii

Zadania te beda realizowane poprzez wyktady na kursach badz konferencjach dla lekarzy
podstawowych i szczegdotowych specjalnosci, prowadzenie szkolen, obecnos¢ na platformach
edukacyjno-informacyjnych oraz publikacje w pismiennictwie o szerokim odbiorze. Dodatkowo
dziatania te beda wspierane poprzez kampanie spoteczne realizowane z organizacjami
pozarzadowymi wspotpracujacymi z Klinika.

8. Realizowanie celow naukowych

* prowadzenie badan naukowych w ramach badan statutowych i grantéw w zakresie onkologii
dzieciecej ze szczegdlnym uwzglednieniem problemow opisanych powyze;

= yczestnictwo w niekomercyjnych badania klinicznych stuzacych optymalizacji leczenia
pacjentdw z guzami litymi oraz histiocytozg z komdrek Langerhansa
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» uczestnictwo w miedzynarodowych projektach badawczych dotyczacych patogenezy
i biologii nowotworow

» uczestnictwo w miedzynarodowych projektach badawczych stuzacych optymalizacji leczenia
oraz wprowadzaniu nowych standarddw terapeutycznych

= yczestnictwo w badaniach z zakresu profilaktyki przeciw nowotworowe;j

» uczestnictwo w komercyjnych badania klinicznych stuzacych wprowadzaniu nowych
substancji leczniczych

» przedstawienie wynikéw na zjazdach krajowych i konferencjach miedzynarodowych w formie
wystgpien ustnych i plakatowych

* publikacje naukowe w pismiennictwie zagranicznym oraz polskim.
9. Podnoszenie kwalifikacji personelu

= ksztatcenie personelu w kierunkach bezposrednio zwigzanych z dziatalnoscia Kliniki

= yzyskiwanie stopni naukowych przez pracownikow Kliniki.
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1. Krétki opis problemu

Czestos¢ wystepowania wszystkich wrodzonych wad rozwojowych w Polsce szacuje sie na 2%.
Leczenie wad wrodzonych wymagajacych operacji u noworodka, w wieku niemowlecym lub
wczesnodzieciecym jest jednym z wiodacych zadan realizowanych w Klinice Chirurgii Dzieci

i Mtodziezy od momentu jej powstania. Klinika rocznie leczy okoto 2000 dzieci w tym 130-140
noworodkow wymagajacych operacji bezposrednio po urodzeniu oraz okoto 1000 niemowlat
i dzieci > 1 roku zycia z wadami wymagajacymi korekty. Najczesciej leczonymi zaburzeniami s
wady powtok (1:5000 urodzen), wady przewodu pokarmowego (1: 3-5000 urodzen), wady uktadu
nerwowego, wady rozszczepowe wargi i podniebienia (1: 1000 urodzen), wady narzadow ptciowych
(np. spodziectwo 1-3 : 1000 urodzen). Monitorowanie wielu wad wrodzonych rozpoczyna sie juz
w okresie prenatalnym, co utatwia specjalistyczne leczenie chirurgiczne oraz zaplanowanie
interdyscyplinarnej dtugoczasowej opieki. Statym zadaniem Kliniki jest takze operowanie patologii
chirurgicznych charakterystycznych dla niedojrzatych noworodkéw (wiek ptodowy<32 tygodni,
masa ciata < 1000g). Wspotpraca Kliniki Chirurgii z innymi jednostkami Instytutu w ramach
zespotow ds. leczenia wad ptodu i noworodka oraz ds. leczenia wad twarzoczaszki jest wzorcowym
przyktadem interdyscyplinarnego podejscia do problemdw zwigzanych z leczeniem dziecka
urodzonym z wrodzonym zaburzeniem rozwojowym.

2. Cele ogolne

I.  Kontynuacja badan nad optymalizacja postepowania diagnostyczno - leczniczego
w przypadkach wad wrodzonych wymagajacych operacji w wieku  noworodkowym,
niemowlecym lub wczesnodzieciecym w celu zminimalizowania niepetnosprawnosci
i zapewnienia petnej integracji spotecznej. Badania dotycza wad powtok (wrodzone
wytrzewienie, przepuklina pepowinowa), wad przewodu pokarmowego, wad OUN, wad
twarzoczaszki, niektdrych wad narzadow ptciowych: spodziectwo)

Wspotpraca m.in. z: Klinika Potoznictwa i Ginekologii, Klinikg Neonatologii i Intensywnej Terapii
Noworodka, Zaktadem Anestezjologii i Intensywnej Terapii, Zaktadem Diagnostyki Obrazowej,

Zaktadem Ortodoncji, Poradnig Logopedyczng, psychologiem klinicznym

Il.  Ocena fizycznego rozwoju niedojrzatych noworodkéw operowanych z powodu perforacji
przewodu pokarmowego, w szczegdlnosci po resekgji jelita.

Wspotpraca z Klinikg Neonatologii i Intensywnej Terapii Noworodka, Zaktadem Anestezjologii
i Intensywnej Terapii.
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3. Cele szczegdtowe

Ad.I

ocena znaczenia rozpoznania i monitorowania wady w okresie prenatalnym oraz ustalenie
strategii postepowania w trakcie trwania cigzy, terminu i drogi porodu oraz okresu po urodzeniu
(potoznik, radiolog, chirurg dzieciecy, anestezjolog, psycholog)

opracowanie na podstawie dotychczasowych dtugoletnich doswiadczen optymalnego leczenia
chirurgicznego dla poszczegolnych typdéw anatomicznych wad (chirurg dzieciecy, chirurg
szczekowy, neurochirurg, anestezjolog)

ustalenie rodzaju i okresu koniecznej wielospecjalistycznej opieki dla pacjentow po operacji wady
wrodzonej (specjalisci w zaleznosci od rodzaju zaburzenia)

Ad.2

ustalenie rodzaju przeprowadzonych procedur chirurgicznych (resekcje, liczba operacji) i jej
wptywu na pozniejszy rozwoj fizyczny

poréwnanie rozwoju fizycznego niedojrzatych noworodkdéw po operacjach przewodu
pokarmowego z analogiczng grupa noworodkdéw nie leczonych chirurgicznie

3. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.

Standaryzacja leczenia w poszczegdlnych zaburzeniach pozwoli :

objac ciezarnag ze stwierdzong wada wrodzong u ptodu opieka osrodka specjalistycznego juz
w okresie prenatalnym, udzielenie jej przed porodem kompleksowej informacji dotyczacej istoty
wady, mozliwosci, rodzaju, terminu leczenia, rokowania oraz koniecznego okresu kontroli
pooperacyjnej — rzetelna informacja o istocie problemu, pomoc psychologiczna,
zaplanowanie ewentualnej wsparcia socjalnego.

koncentracja leczenia w jednym osrodku z dtugoletnim doswiadczeniem i dysponujacym kadra
specjalistow w leczeniu wrodzonych zaburzen rozwojowych — ogdélna poprawa wynikow
leczenia oraz rzetelna interdyscyplinarna, dtugoczasowa ocena postepowania
terapeutycznego w odniesieniu do czestosci i przyczyny wystepowania powiktan
zaburzajgcych rozwaj lub skutkujacych niepetnosprawnoscia

wycigganie wnioskow dotyczacych mozliwosci poprawy wynikéw (np.: ograniczenie liczby
operacji, wiek leczenia, wprowadzanie procedur mniej inwazyjnych, udoskonalenie techniki
chirurgicznej) na podstawie oceny leczenia duzych grup pacjentow z poszczegolnymi wadami
— optymalizacja kosztow leczenia
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Plan dziatan naukowo-klinicznych

1. Kontynuacja badan nad proba korelacji fenotyp-genotyp w encefalopatiach padaczkowych
i w ramach tego tematu:

» kontynuacja wspotpracy z klinikami i zaktadami Instytutu Matki i Dziecka, w tym Zaktadem
Genetyki Medycznej, Zaktadem Diagnostyki Obrazowej

» kontynuacja wspotpracy z polskimi osrodkami naukowymi, w tym z Warszawskim
Uniwersytetem Medycznym, Instytutem Gruzlicy i Choréb Ptuc, Instytutem Medycyny
Doswiadczalnej i Klinicznej im M. Mossakowskiego Polskiej Akademii Nauk

= kontynuacja wspotpracy miedzynarodowej z osrodkami w Danii Niemczech, Nowej Zelandii

2. Kontynuacja wspodtpracy nad wykrywaniem i korelacjg genotyp-fenotyp leukodystrofii oraz
innych rzadkich choréb neurozwyrodnieniowych

» kontynuacja wspotpraca z Zaktadem Diagnostyki Obrazowej oraz Genetyki Medycznej IMiD

= kontynuacja wspodtpracy z osrodkami zagranicznymi w Holandii i Kanadzie

Ad.a
1. Krotki opis problemu

Dotychczas zostaty opisane 89 jednostki Wczesnoniemowlecych Encefalopatii Padaczkowych
(EIEE) (katalog McKusicka-OMIM 02.10.2020)

Do 2021 roku w Klinice Neurologii Dzieci i Mtodziezy IMiD zgromadzono materiat obejmujacy
ponad 100 przypadkow genetycznie uwarunkowanych encefalopatii padaczkowych, encefalopatii
rozwojowych z padaczky oraz innych padaczek uwarunkowanych genetycznie. Dane dotycza
pacjentéw Kliniki i i Poradni Neurologicznej IMiD, badania genetyczne pochodzg zaréwno z IMiD
jak i WUM, Warsaw Genomics, Medgen i innych licencjonowanych laboratoridw genetycznych.
Ponadto na biezaco zbieramy kolejne przypadki.

Materiat zebrany jest w formie tabel grupujacych dane pacjentéw z poszczegdlnymi mutacjami,
w ktorych wyszczegdlnione sg objawy istotne dla analizy fenotypu.

Wstepna analiza danych pozwala na wyciagniecie wnioskdw, ze w wiekszosci przypadkow przebieg
choroby jest nieswoisty, zwtaszcza u najmtodszych pacjentow. Sg jednak jednostki chorobowe,
ktdérych wystepuje roznego stopnia korelacja fenotyp-genotyp.
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2. Cele ogdlne
= dalsze gromadzenie materiatu
= dalsza analiza fenotyp-genotyp

3. Cele szczegdtowe
* wyodrebnienie jednostek chorobowych, w ktérych mozliwa bedzie ukierunkowana
diagnostyka
» poprawa diagnostyki klinicznej, proby identyfikacji biomarkerow diagnostycznych
» przyspieszenie ustalenia prawidtowej diagnozy — potwierdzonej molekularnie
= publikacje

4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu
* poprawa skutecznosci leczenia

» zmniejszenie kosztéw badan molekularnych (np. analiza jednego lub kilku gendw vs
panel/WES

* zmniejszenie liczby lub nawet rezygnacja z kosztownych badan biochemicznych
(np. enzymatycznych) i innych wykonywanych dotychczas w procesie diagnostycznym

» poradnictwo genetyczne

5. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja

* wyodrebnienie (we wspotpracy z genetykami molekularnymi) zmodyfikowanych zestawow
diagnostycznych (panele) do wyodrebnionych dzieki analizie genotyp-fenotyp grup chordéb.

Ad. 2

Do 2021 roku w Klinice Neurologii zgromadzono materiat obejmujacy ponad 5o przypadkow
genetycznie uwarunkowanych réznych leukodystrofii. Ponadto na biezaco zbieramy kolejne
przypadki. Zebrany materiat zawiera dane pacjentow z poszczegdlnymi mutacjami, w ktorych
wyszczegdlnione s3 objawy istotne dla analizy fenotypu.

Wstepna analiza danych pozwala na wyciagniecie wnioskdow, ze w wiekszosci przypadkow
przebieg choroby jest mato swoisty, jednak juz na podstawie badan MR (metoda rezonansu
magnetycznego) mozna wyciggnac wstepne wnioski i ukierunkowad diagnostyke . W tej grupie
znajduja sie jednostki chorobowe, ktorych wystepuje réoznego stopnia korelacja fenotyp-fenotyp.
Obecnie przygotowywany jest w Zaktadzie Genetyki Medycznej IMiD diagnostyczny panel
genowy.

Pod opieka Kliniki i Poradni Neurologicznej znajduje sie takze kilkudziesieciu pacjentéw z rzadkimi
chorobami neurozwyrodnieniowymi, ktdrzy z racji potrzeb zdrowotnych wymagaja opieki
wielospecjalistycznej i z tej racji wspdtpracujemy z wieloma osrodkami (j.w.) zaréwno polskimi jak
i zagranicznymi.
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2. Cele ogdlne

» dalsze gromadzenie materiatu

= dalsza analiza genotyp-fenotyp

3. Cele szczegdtowe

* poprawa diagnostyki klinicznej
* préby identyfikacji biomarkerow diagnostycznych

= wyodrebniania poszczegdlnych choréb do ukierunkowania diagnostyki molekularnej

4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu

przyspieszenie ustalenia prawidtowej diagnozy, a przez to umozliwienia wdrozenia
ukierunkowanej terapii (np. enzymatycznej terapii zastepczej czy transplantacji szpiku tym
skuteczniejszych im wczesniej wdrozonych) lub tzw. leczenia wspierajgcego wraz z unikaniem
znanych czynnikow pogarszajacych przebieg choroby (np. goraczka czy silny stres w chorobach
mitochondrialnych)

poradnictwo genetyczne
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1. Krotki opis problemu

Implementacja standardow europejskich dotyczacych diagnostyki i leczenia mukowiscydozy,
obejmujacych badania przesiewowe noworodkdéw, opieke w osrodkach specjalistycznych,
a w ostatnich latach wprowadzenie przetomowych, pierwszych lekdw przyczynowych, jakimi sa
modulatory CFTR, spowodowato znaczne wydtuzenie zycia chorych na mukowiscydoze i poprawe
jego jakosci. Jednoczesnie doprowadzito to do zmiany strategii opieki, polegajacej nie tylko na
leczeniu postepujacej choroby i jej powiktan, ale na jak najwczesniejszym wykrywaniu zaburzen m.in.
w uktadzie oddechowym, celem szybkiej interwencji klinicznej zapobiegajacej ich progresiji.
Jednoczesnie wprowadzenie badan przesiewowych noworodkdéw, wykrywanie nowych mutacji
w genie CFTR o nieznanych konsekwencjach klinicznych, doprowadzito do wytonienia grupy
pacjentow o niejednoznacznej diagnozie (ang. Screened Positive Patients  with
Hypertrypsinogenemia and an Inconclusive Diagnosis — CFSPID; ang. CFTR-related metabolic
syndrome -CRMS). Nie spetniajg oni kryteridw rozpoznania mukowiscydozy i zwykle pozostaja
w dalszej obserwacji. Diagnostyka tych pacjentow w przysztosci wptywajaca na dalsze postepowanie
kliniczne, jest jednym z kluczowych wyzwan naukowcdéw zajmujacych sie mukowiscydozg. W takich
przypadkach pomocnym wydaje sie elektrofizjologiczne badanie epitelialnego przeptywu pradu -
ICM (ang. intestinal current measurement). Biatko CFTR dziata jako zalezny od cAMP (cyklicznego
adenozyno-3',5-monofosforanu) kanat chlorkowy oraz jako regulator innych nabtonkowych kanatow
jonowych. Na dzien dzisiejszy poznane zostaty charakterystyczne zmiany bioelektrycznych
odpowiedzi w nabtonku odbytnicy chorych na mukowiscydoze. Odpowiedzi te obejmujg zwiekszona
wrazliwos¢ na amiloryd w przypadku transportu jonéw Na +, nieprawidtowe wydzielanie jonéw Cl-
zalezne od cAMP, jak rowniez wadliwe cholinergiczne wydzielanie jonow Cl-.

Z kolei z perspektywy diagnostyki i monitorowania wczesnej choroby oskrzelowo-ptucne;
w przebiegu mukowiscydozy kluczowa role odgrywaja nowoczesne badania czynnosciowe uktadu
oddechowego. Technika wyptukiwania azotu metoda wielokrotnych oddechow (ang. Multiple breath
nitrogen washout — MBNW) oraz oscylometria impulsowa (ang. impulse oscillometry system -10S)
charakteryzuja sie wysoka czutoscia we wczesnych fazach choroby oskrzelowo-ptucnej, korelacja
z badaniami obrazowymi, powtarzalnoscig oraz fatwoscig wykonania ze strony pacjenta, co w grupie
pediatrycznej jest niezmiernie istotne. Sg to metody, ktore stosunkowo niedawno weszty do praktyki
klinicznej, dlatego wymagaja dalszych badan i analiz celem min ustalenia zakreséw norm dla chorych
na mukowiscydoze.

Ocena zaburzen czynnosci uktadu oddechowego na podstawie MBNW oraz 10S, pordwnanie
z badaniami konwencjonalnymi jak spirometria czy bodypletyzmografia, pozwoli na okreslenie
miejsca tych badan w diagnostyce i monitorowaniu choroby oskrzelowo-ptucnej. Dodatkowo
w kontekscie zakazenia patogennymi szczepami odgrywajacego kluczowa role w zapoczatkowaniu
i w dalszym rozwoju przewlektej choroby ptuc, da mozliwosc analizy wynikéw u pacjentow w stanie
stabilnym oraz w zaostrzeniu. Zwiekszona podatnos¢ drog oddechowych w mukowiscydozie na
zakazenia, gtownie bakteryjne, ale takze wirusowe i grzybicze stanowi jeden z gtéwnych czynnikow
warunkujgcych progresje choroby oskrzelowo-ptucnej, co jest zwigzane z wieksza chorobowoscia
i Smiertelnoscig. W przebiegu tych zakazen czesto dochodzi takze do pogorszenia funkcji ptuc
w badaniach czynnosciowych uktadu oddechowego, a w konsekwencji do pogorszenia jakosci
i dtugosci zycia. 36
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2. Cele ogdlne

a)

Okreslenie stopnia funkcjonowania kanatu CFTR u pacjentow wytonionych z przesiewu
noworodkowego w kierunku mukowiscydozy, u ktérych nie s3 znane konsekwencje
kliniczne mutacji genu CFTR

Rola badan czynnosciowych uktadu oddechowego w diagnostyce i monitorowaniu wczesnej
choroby oskrzelowo-ptucnej w przebiegu mukowiscydozy w populacji dzieciece;j.

Przewlekte zakazenie drog oddechowych florg patogenna jako czynnik progresji zaburzen
czynnosciowych uktadu oddechowego u dzieci chorych na mukowiscydoze.

3. Cele szczegdtowe

a)

b)

9)

Analiza funkcjonowania kanatu CFTR w oparciu o europejskie wytyczne, w przypadku
zdrowych ochotnikéw (préba okreslenia wartosci granicznych).

Analiza funkcjonowania kanatu CFTR u pacjentow z mukowiscydozgy, u ktorych zostata
zachowana funkcja zewnatrzwydzielnicza trzustki oraz u pacjentéw z niewydolng trzustka
(préba okreslenia wartosci granicznych).

Analiza i okresSlenie stopnia funkcjonowania kanatu CFTR w przypadkach z przesiewu
noworodkowego w kierunku mukowiscydozy, u ktérych nie s3 znane konsekwencje
kliniczne mutacji genu CFTR lub uzyskane wyniki badan genetycznych oraz testow
potowych s3 nie pozwalajg na jednoznaczne rozpoznanie mukowiscydozy.

Zastosowania nowoczesnych technik badan czynnosciowych jak oscylometria impulsowa
(ang. impulse oscillometry system -l0S) oraz technika wyptukiwania azotu metoda
wielokrotnych oddechéw (ang. Multiple breath nitrogen washout - MBNW)
W rozpoznawaniu i monitorowaniu zaostrzenia choroby oskrzelowo-ptucnej w przebiegu
mukowiscydozy.

Ocena zmiennosci miedzytestowej uzyskiwanej podczas spontanicznego oddychania
w czasie badania MBNW u pacjentow z mukowiscydoza w stanie stabilnym klinicznie.

Okreslenie rodzaju flory patogennej powodujgcej przewlekte zakazenie drég oddechowych
U pacjentow z mukowiscydozg i jego korelacja z wynikami badan czynnosciowych uktadu
oddechowego.

Ocena czynnosciowa uktadu oddechowego u pacjentéw z niejednoznaczna diagnoza
mukowiscydozy (CFSPID — ang. Screened Positive Patients with Hypertrypsinogenemia and
an Inconclusive Diagnosis).
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4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.

Badania ICM (ang. Intestinal Current Measurment) u pacjentdw wytonionych z przesiewu
noworodkowego, u ktorych nie s3 znane konsekwencje kliniczne mutacji genu CFTR, pozwolg
oceni¢ stopnien funkcjonowania kanatu CFTR. Moga wptyna¢ na okreslenie ich zastosowania
u pacjentow z CFSPID. Prowadzone badania epitelialnego przeptywu pradu przez tkanki jelita
u 0sob, u ktorych mutacje genu CFTR wywotujgce chorobe nie zostaty jeszcze poznane pod katem
konsekwencji klinicznych, moga pomoc w okresleniu ich statusu chorobowego. Tego typu badania
wykonywane sg podczas diagnostyki w kierunku mukowiscydozy w renomowanych osrodkach
europejskich. Przeprowadzenie badania ICM wymaga uzycia wysokospecjalistycznych
wystandaryzowanych urzadzen oraz scisle okreslonych procedur. Dotychczas w Polsce nie byty
wykonywane tego rodzaju badania z wykorzystaniem wystandaryzowanego sprzetu oraz procedur.

Analiza nowoczesnych badan czynnosciowych uktadu oddechowego jak MBNW i IOS u dzieci
z mukowiscydoza w stanie stabilnym, jak réwniez w przebiegu zaostrzenia choroby oskrzelowo-
ptucnej moze przyczynic sie do ustalenia norm w tej grupie pacjentow. Na ich podstawie bedzie
mozliwa ocena przydatnosci tych technik i ich wigczenie do standardu badan wykonywanych
U pacjentdw z mukowiscydozg. Okreslenie zmiennosci miedzytestowej uzyskiwanej podczas
spontanicznego oddychania w czasie badania MBNW, pozwoli na zrewidowanie wymogdow
poprawnosci technicznej jego wykonywania. Zabieg ten moze pomodc w akceptacji wiekszej ilosci
wynikow i skroceniu czasu wykonywania badania.

Wyniki badan przyczynig sie to do poprawy opieki nad dzie¢mi chorymi na mukowiscydoze,
a w konsekwencji do poprawy jakosci i dtugosci zycia.

5. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja.

Badanie epitelialnego przeptywu pragdu moze zosta¢ wprowadzone do praktyki szpitalnej jako test
wykonywany w przypadkach, w ktérych uzyskane wyniki badan genetycznych oraz testow
potowych s3 niejednoznaczne.

Okreslenie roli badan MBNW oraz I0S moze stanowic wktad do ich wprowadzenia do standardéw
diagnostyki i leczenia mukowiscydozy. Ustalenie norm moze by¢ przydatne w monitorowaniu
choroby oskrzelowo-ptucnej oraz w rozpoznawaniu choroby oskrzelowo-ptucnej. Dodatkowo
zrewidowanie wymogow dotyczacych poprawnosci technicznej przeprowadzania testu MBNW,
moze pomdc w jego wprowadzeniu do rutynowej diagnostyki czynnosciowej ptuc, podczas
hospitalizacji pacjentow z mukowiscydoza.
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1. Krotki opis problemu

Dziatania w obszarze kardiologii w IMiD obejmujace diagnostyke prenatalng, ocene noworodkéw
w tym wczesniakow, monitorowanie stanu kardiologicznego dzieci i mtodziezy leczonych
przeciwnowotworowo oraz kardiologie ciezarnych beda koncentrowal sie na kardiologii
nieinwazyjnej. Kardiologia nieinwazyjna to dziedzina bedaca podspecjalnoscia kardiologii,
wykorzystujgca techniki dostarczajgce istotnych informacji o uktadzie sercowo-naczyniowym, bez
bezposredniej ingerencji w struktury ciata cztowieka. Wsrédd nich powszechnie uzywana jest
echokardiografia z coraz bardziej zaawansowanymi technikami, umozliwiajgcymi precyzyjne
pomiary hemodynamiczne, a takze ocene stanu samego miesnia sercowego. Szczegolnego
znaczenia nabiera takze mozliwos¢ 24-godzinnego lub dtuzszego monitorowania rdéznych
parametrow czynnosci uktadu sercowo-naczyniowego, w tym takze technik telemetrycznych.
Kardiologia nieinawazyjna, z minimalizacja ryzyka dla pacjenta, umozliwia prowadzenie
bezpiecznej kardiologicznej diagnostyki prenatalnej, badanie kobiet w cigzy, noworodkow, takze
przedwczesnie urodzonych oraz dzieci i mfodziezy. Telemedycyna, w tym teleporady nabraty
duzego znaczenia, zwtaszcza w okresie pandemii COVID 19.

2. Cele ogdlne

Zasadne wydaje sie wiec wykazania skutecznosci i bezpieczenstwa nowoczesnych sposobow
nieinwazyjnych metod diagnostyki i monitorowania terapii w praktyce klinicznej w takich
populacjach pacjentow, w tym rowniez technik telemedycznych.

3. Cele szczegotowe

= Ocena przydatnosci $cistego monitorowania pacjentek z nadcisnieniem tetniczym w cigzy
- porownanie skutecznosci terapii hipotensyjnej, przebiegu porodu i stanu pourodzeniowego
noworodkdow u pacjentek monitorowanych z wykorzystaniem telemedycyny versus
tradycyjny sposob prowadzenia.

» Dalsza ocena losow cigz pacjentek, u ktorych postawiono podejrzenie wady wrodzonej serca
u ptodow w prenatalnym badaniu kardiologicznym

» Kontynuacja analizy wskazan do przeprowadzenia badania echokardiograficznego
u noworodkow, zwtaszcza przedwczesnie urodzonych.
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4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.
Spodziewamy sie wykazania:
a) efektdw prenatalnej diagnostyki kardiologicznej prowadzonejw IMiD

b) przydatnosci prowadzonej diagnostyki kardiologicznej u noworodkdw, zwitaszcza
przedwczesnie urodzonych

c) bezpieczenstwa telemedycyny w prowadzeniu pacjentek z nadcisnieniem tetniczym w cigzy
versus mniej intensywny nadzor nad tymi pacjentkami w kontekscie przebiegu cigzy, porodu
i stanu pourodzeniowego noworodkow

d) Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja.

= wdrozenie zaktualizowanych schematow prenatalnej diagnostyki kardiologicznej

= aktualizacja wytycznych dotyczacych wskazan do pourodzeniowego badania
echokardiograficznego noworodkow

= opracowanie nowoczesnych zasad prowadzenia pacjentek z nadcisnieniem tetniczym
w cigzy z wykorzystaniem telemedycyny.
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Nowoczesne metody diagnostyczne w zakresie zdrowia matki i dziecka, zdrowia
prokreacyjnego oraz zdrowia populacji w wieku rozrodczym.

Diagnostyka medyczna w Instytucie Matki i Dziecka wpisuje sie w wiodaca role Instytutu jako
osrodka referencyjnego w wielu dziedzinach okreslonych zbiorczo powyzej, w tym w szeroko
rozumianej diagnostyce perinatologicznej, poczawszy od obrazowania i genetyki ptodu poprzez
przesiewowe badania noworodkow po dziatania diagnostyczne niezbedne do rozpoznania
i leczenia wrodzonych wad metabolizmu i wszelkich innych choréb wrodzonych, w diagnostyce
onkologicznej ptodow, dzieci, mtodziezy i kobiet, diagnostyce chorob kobiet ciezarnych,
diagnostyce chordb neurologicznych, w tym choroéb rzadkich, itp.

Celem prac prowadzonych w obszarze wielowymiarowej diagnostyki ma by¢ opracowanie
nowoczesnych metod diagnostycznych, wykorzystujgcych mozliwosci nowych technik
obrazowania i omicznych analiz wysokoprzepustowych, ktére umozliwia personalizacje sposobu
postepowania terapeutycznego u pacjentow Instytutu Matki i Dziecka. Personalizacja
postepowania diagnostyczno-terapeutycznego bedzie poddana procedurom badawczo-
wdrozeniowym, a nastepnie promowana w innych osrodkach w kraju i zagranica. Nieodzownym
elementem rozwoju nowej metodologii bedzie opracowanie narzedzi bioinformatycznych i baz
danych, ktére pozwolag na wdrozenie podejs¢ analitycznych wykorzystujacych systemy sztucznej
inteligencji (Al) i narzedzia do uczenia maszynowego (ML), a tym samym umozliwig bardziej
efektywna analize danych diagnostyczno-naukowych. Gtéwne zatozenia strategiczne ujete s3
ponizej.

1. Cele ogodlne:

a) Wdrozenie nowoczesnych technik wysokoprzepustowych opartych o sekwencjonowanie
nastepnej generacji, spektrometrie masowa i chromatografie wysokorozdzielczg
umozliwiajgcych analize genomu (rowniez w oparciu o analize wolnych kwasow
nukleinowych), transkryptomu, proteomu i metabolomu, w badaniach dotyczacych
patogenezy choréb wieku rozwojowego i opieki perinatalnej w tym u kobiet z grupy
zwiekszonego ryzyka genetycznego wystgpienia niezrownowazen genomu (w przypadkach
wad wrodzonych w badaniu USG ptodu lub w testach przesiewowych I/l trymestru ciagzy).
Optymalizacja procesu diagnostycznego i wprowadzenie nowych badan (w tym z zakresu
farmakogenetyki) we wspotpracy z Klinikami Instytutu Matki i Dziecka. Celem takiego
podejscia jest personalizacja leczenia pacjentow, zwtaszcza w przypadku identyfikacji zmian,
ktdre w sposob bezposredni mogg przetozyc sie na sposéb podejscia terapeutycznego.

b) Udziat w opiece jednodniowej — diagnostyka obrazowa i szybkie testy laboratoryjne oraz tzw.
testy przytozkowe, do wykonania w ciggu jednego dnia pobytu matki/lub dziecka
w jednostce szpitalne;.

c) Koordynacja i dalszy rozwdj Programu Badan Przesiewowych wszystkich noworodkow
w Polsce w kierunku wrodzonych wad metabolizmu.
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Nowoczesne metody diagnostyczne w zakresie zdrowia matki i dziecka, zdrowia

prokreacyjnego oraz zdrowia populacji w wieku rozrodczym.

d) Wykorzystanie innowacyjnych narzedzi bioinformatycznych - zastosowanie uczenia
maszynowego w obszarze:

= diagnostyki przesiewowej - opracowanie i wdrozenie nowych algorytmow diagnostycznych,
zwtaszcza w zakresie diagnostyki chordb objetych ogolnopolskim programem badan
przesiewowych noworodkdéw oraz innych wad metabolizmu,

» diagnostyki proteomicznej oraz metabolomicznej w pracach badawczych nad markerami
zaburzen proteomu i metabolomu oraz dynamiki zmian w wybranych wadach metabolizmu,

» diagnostyki genetycznej wykorzystujacej technologie omiczne, w tym genomike,
transkryptomike i epigenomike,

» diagnostyki obrazowej w:

badaniach ptodu: ultrasonograficznych i MR, wspédtpraca w tym zakresie miedzy ZDO
i KPiG IMiD a jednostka/jednostkami zewnetrznymi

badaniach noworodkéw urodzonych przedwczesnie i o czasie, gtownie USG i MR,
wspotpraca w tym zakresie miedzy ZDO i KNilTN IMiD a jednostka/jednostkami
zewnetrznymi

badaniach dzieci ze ztosliwymi nowotworami kosci i tkanek miekkich, wspdtpraca w tym
zakresie miedzy ZDO i KOiChODziM IMiD a jednostka/jednostkami zewnetrznymi

badaniach MR dzieci z padaczkg, wspotpraca w tym zakresie miedzy ZDO i KNDziM IMiD
a jednostka/jednostkami zewnetrznymi

badaniach MR dzieci z wrodzonymi wadami metabolizmu, wspdtpraca w tym zakresie
miedzy ZDO i KWWMIP IMiD a jednostka/jednostkami zewnetrznymi

e) Integracja systemdéw informatycznych w ramach Instytutu Matki i Dziecka. Rozbudowa
istniejgcych systemow informatycznych w celu zwiekszenia efektywnosci analizy danych,
rowniez pod katem integracji danych uzyskanych za pomoca réznych metod analizy omiczne;.
Integracja i rozbudowa istniejgcych baz danych z analiz genomowych (sekwencjonowanie
nastepnej generacji, technika poréwnawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy), pod
katem ich wykorzystania jako punkt odniesienia w badaniach diagnostycznych i naukowych
(okreslenie czestosci wystepowania okreslonych zmian w populacji polskiej, wprowadzenie
mozliwosci adnotacji wariantdw o niepewnej patogennosci przez uzytkownika systemu). Bazy
danych wariantéw/danych omicznych/badan obrazowych, ktére pozostana do dyspozycji IMiD,
beda mogty takze zosta¢ wykorzystane na potrzeby realizacji zadan zwigzanych z wdrazaniem
metod wykorzystujgcych systemy sztucznej inteligencji (SI) i narzedzia ,samouczace”.
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Nowoczesne metody diagnostyczne w zakresie zdrowia matki i dziecka, zdrowia
prokreacyjnego oraz zdrowia populacji w wieku rozrodczym.

Badania naukowe dotyczace patogenezy chordb o podtozu genetycznym, rowniez
z wykorzystaniem zindywidualizowanego modelu komdrkowego opartego o indukowane
pluripotencjalne komorki macierzyste (iPSC) oraz narzedzi umozliwiajacych edycje genomu.

Automatyzacja prac laboratoryjnych z wykorzystaniem stacji roboczych. Adaptacja
pomieszczen oraz likwidacja barier architektonicznych, ktére ograniczaja mozliwosci
wprowadzenia nowoczesnych metod diagnostycznych.

Wspotpraca miedzynarodowa w zakresie stosowania nowych technologii oraz optymalizacji
i automatyzacji procedur diagnostycznych w zakresie:

» optymalizacji integracji badan przesiewowych noworodkéw w Unii Europejskiej.
» stosowania nowych technik obrazowych,

» diagnostyki zaburzen neurometabolicznych, glikozylacji  biatek, metabolizmu
aminokwasow siarkowych oraz analizy proteomicznej i metabolomicznej,

» prowadzenia badan nad zmiennoscig fenotypowa w chorobach o znanym podtozu
genetycznym oraz wykorzystania nowoczesnych podejs¢ analitycznych z zakresu badan
omicznych.

Ocena mozliwosci i korzysci ptynacych z nawigzania krajowej/miedzynarodowej wspotpracy
w zakresie wzajemnego udostepniania baz danych (posiadanych i przysztych), w celu
umozliwienia wdrazania metod badawczych opartych na tzw. big data dla petniejszego
i przy$pieszonego wykorzystania rozwigzan uczenia maszynowego; ocena dostepnych platform
wspotpracy w w/w zakresach.

Ocena mozliwosci i korzysci ptynacych z wdrozenia do badan naukowych rozwigzan opartych
na blockchain, ocena dostepnych krajowych/miedzynarodowych platform wspotpracy
w powyzszym zakresie.

Opracowanie systemu szkolen dla lekarzy, diagnostow laboratoryjnych i analitykow
medycznych z w zakresie diagnostyki obrazowej, genetyki medycznej, diagnostyki
biochemicznej (ze szczegdlnym uwzglednieniem badan przesiewowych noworodkdw),
proteomicznej i metabolomicznej.
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1. Opis zagadnienia

Czestos¢ wystepowania wad wrodzonych oraz chordb i zaburzen genetycznych ujawniajgcych sie przed 25
rokiem zycia szacuje sie na okoto 8o/1000 zywych urodzen. Choroby genetyczne i wady wrodzone s3 jedna
z gtdwnych przyczyn umieralnosci noworodkdéw i niemowlat. Stanowig okoto 70% przyczyn hospitalizacji
w 1 roku zycia. Zazwyczaj sg chorobami przewlektymi i wymagaja leczenia i opieki wielospecjalistycznej
przez cate zycie. Rozpoznanie choroby/wady genetycznej taczy sie czesto z wysokim ryzykiem ponownego
jej wystapienia w rodzinie. Wiekszos¢ chordb genetycznych jest w obecnym stanie wiedzy nieuleczalna
a skutki kliniczne wielu z nich (niepetnosprawnos¢ intelektualna i fizyczna) maja dodatkowo istotny wymiar
spoteczny i ekonomiczny. Badania nad etiopatogenezg choréob genetycznie uwarunkowanych w zakresie
struktury i zmian genomu, mechanizmow regulacji ekspresji genow, syntezy biatek i ztozonych proceséw ich
modyfikacji, relacji ze srodowiskiem i wzajemnego oddziatywania maja nie tylko wartos¢ poznawcza ale
stanowig impuls dla tworzenia nowych koncepcji terapeutycznych w medycynie klinicznej oraz zapewnienia
pacjentom i ich rodzinom kompleksowej opieki uwzgledniajgcej poradnictwo genetyczne

Wspotczesna medycyna w wielu ptaszczyznach postrzegana jest jako medycyna molekularna gdzie stowo
molekularna utozsamiana jest z innowacyjnoscig wykorzystania osiggnie¢ genetyki i biologii molekularnej.
Poznanie petnego zapisu informacji genomu cztowieka otworzyto nowa ere przed genetyka medyczna
i wyznaczyto gtoéwne kierunki rozwoju medycyny. Tg era jest genomika. Choroby uwarunkowane
genetycznie postrzegamy juz nie tylko poprzez mutacje w pojedynczym genie, a coraz czesciej patologie
i zmiennosc¢ fenotypowa interpretujemy jako interakcje wariantow wielu gendw. Wspotczesne mozliwosci
analizy molekularnej (nowe, wysokoprzepustowe technologie analizy kwasow nukleinowych i narzedzia
bioinformatyczne) umozliwiaja, w przewidywalnym czasie i przy wymiernych kosztach, jednoczesna analize
nie tylko catej czesci kodujacej (wszystkich gendw, 2-3% catego genomu) ale i catego genomu cztowieka.
Obejmuja w zasadzie wszystkie typy chordb. Genetyka medyczna, w tym cytogenetyka, cytogenetyka
i genetyka molekularna, staja sie niezbedne zaréwno dla racjonalnego, odpowiadajacego poziomowi
wspotczesnej wiedzy i mozliwosciom, planowania badan diagnostycznych jak i interpretacji wynikow
w kontekscie zarowno patologii jak i, w coraz wiekszym stopniu, mozliwosci terapii. W badaniach choréb
uwarunkowanych genetycznie szczegdlne pole otwiera sie przed badaniami prognostycznymi, takze wobec
chordb wieloczynnikowych, a wsrdd nich chordb cywilizacyjnych. Identyfikacja predyspozycji genetycznych
do rozwoju okreslonych choréb stwarza dodatkowo nowe mozliwosci budowania programoéw zapobiegania
tym chorobom. Okreslenie, przy zachowaniu norm etycznych, specyficznego profilu genetycznego pacjenta
zmienia nie tylko poglady na sposob leczenia choréb genetycznie uwarunkowanych, lecz takze wymusza
jego indywidualizacje. Stanowi tez podstawe do precyzyjnego okreslenie ryzyka genetycznego, a co za tym
idzie zapewnienia wifasciwej porady genetycznej choremu i jego rodzinie oraz zaoferowania diagnostyki
prenatalnej w rodzinach ryzyka genetycznego.

2. Cele ogodlne

* badanie genetycznie uwarunkowanych niezrownowazen genomu z uwzglednieniem fizykalnego
mapowania wybranych regionéw chromosomowych odpowiedzialnych za patologie kliniczng taka jak
cechy dysmorfii/wady wrodzone, niepetnosprawnos¢ intelektualna, padaczki, spektrum autyzmu
wczesnodzieciecego, zaburzenia ptodnosci (przyczyny poronien samoistnych i nieptodnosci pierwotnej).
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identyfikacja i okreslanie funkcji gendw i roli ich wariantéw w patogenezie choréb dziedzicznych
i mozliwosci terapii

poradnictwo genetyczne w rodzinach ryzyka genetycznego wystapienia zaburzen rozwoju/zespotow
dysmorficznych wspotistniejacych z wadami wrodzonymi, cechami niepetnosprawnosci intelektualnej,
oraz spektrum zaburzen zachowania.

upowszechnienie aktualnej wiedzy z zakresu genetyki cztowieka oraz metod biologii molekularnej;
udostepnianie i upowszechnianie wiedzy w przypadku chordb genetycznie uwarunkowanych w zakresie
diagnostyki genetycznej, a takze rekomendacji w zakresie postepowania medycznego, w tym terapii

celowane,;.

inicjatywa i wsparcie w zakresie rozwoju polityki zdrowotnej Panstwa w obszarze medycyny
spersonalizowanej chordb genetycznie uwarunkowanych.

3. Cele szczegotowe

Szczegodtowe cele naukowe i diagnostyczne wskazuja na wybrane kierunki badawcze i zaktadaja poszerzenie
wiedzy o etiologii i molekularnych mechanizmach powstawania patologii chordb i zespotdw genetycznych.

Zadania naukowe

badania nad patogeneza chordb neurorozowojwych, w tym niepetnosprawnosci intelektualnej

badania powigzan molekularnych w patogenezie réznych grup chordb neurogenetycznych (zespoty
padaczkowe, niepetnosprawnos¢ intelektualna i spektrum chordb autystycznych) ze szczegdlnym
zwrdceniem uwagi na procesy synaptogenezy

badania patogenezy wybranych wad rozwojowych, z uwzglednieniem roli okreslonych genéw w procesie
rozwoju organizmu, w tym rozwoju uktadu nerwowego i kostno-szkieletowego

badania mechanizmow aberracji chromosomowych

identyfikacja i charakterystyka kliniczna nowych zespotéw mikrodelecji i mikroduplikacji - w kontekscie
chorob genomowych, ich definicji, gdzie fenotyp kliniczny jest konsekwencjg nieprawidtowej dawki genu
(lub gendw) znajdujacej sie w regionie genomu, ktoéry ulegt rearanzaciji.

badania prognostyczne w celu okreslenia molekularnej etiopatogenezy chordb genetycznie
uwarunkowanych.

poznanie patologii molekularnej modelowych chordb dziedzicznych, istocie i funkcji mutacji na poziomie
DNA, biatka i komorki - badania pod katem identyfikacji, mapowania i modyfikacji ekspresji gendw
warunkujacych okreslong patologie, a takze identyfikacje markerow genomowych w aspekcie
i diagnostyki, leczenia oraz profilaktyki

okreslanie molekularnych celéow pod katem indywidualizacji leczenia (identyfikacja wariantow gendw
kodujacych enzymy szlakéw metabolizmu lekéw, identyfikacja mutacji patogennych w kontekscie
wykluczenia i/lub wtaczenia odpowiednich lekdéw czy postepowania terapeutycznego)
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identyfikacja i wykorzystanie markerdw genomowych i biatkowych do diagnostyki chorob
genetycznie uwarunkowanych

identyfikacja, mapowanie i modyfikacja ekspresji gendw, ktorych warianty warunkujg okreslona
patologie z uwzglednieniem zroznicowania ekspresji klinicznej zespotdéw genetycznych

poszukiwania zwigzkéw miedzy osobnicza zmiennoscia genetyczng, a podatnoscia na
zachorowania

wykorzystanie w badaniach chordb genetycznie uwarunkowanych specyficznych dla pacjenta
modeli komodrkowych (iPSC)

Zadania diagnostyczne

wprowadzanie do diagnostyki choréb genetycznie uwarunkowanych nowych technologii analizy
kwasow nukleinowych i analizy genomu - stworzenie platform diagnostycznych odpowiadajacej
potrzebom poradnictwa genetycznego

wprowadzenie, odpowiednio techniki porownawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy
i zaawansowanych technik molekularnych takich jak sekwencjonowanie nastepnej generacji
w tym celowanych paneli gendw do rutynowej diagnostyki niepetnosprawnosci intelektualnej,
wad wrodzonych/zespotéw dysmorficznych, zespotéw z grupy encefalopatii padaczkowych,
genodermatoz, wrodzonych wad metabolizmu, choréb nerwowo-migsniowych, niedostuchu,
kolagenopatii, dysplazji szkieletowych, nawracajacych poronien

wprowadzenie nieinwazyjnych metod molekularnych w diagnostyce prenatalnej u kobiet z grupy
zwiekszonego ryzyka genetycznego wystgpienia niezréwnowazen genomu (np. w przypadkach
wad wrodzonych w badaniu USG ptodu lub w testach przesiewowych I/l trymestru cigzy).

wprowadzenie zaawansowanych technik molekularnych, w tym analizy eksomu do diagnostyki
prenatalnej mnogich wad wrodzonych u ptodu oraz u noworodkéw z podejrzeniem patologii
genetycznie uwarunkowane;j

wprowadzenie badan transkryptomu w oparciu o RNA pochodzace z ptynu owodniowego,
w przypadkach cigz z mnogimi wadami wrodzonymi.

rozszerzenie oferty diagnostycznej na grupy pacjentdw z zaburzeniami rytmu serca
i kardiomiopatii oraz jednostki chorobowe takie jak polineurpatie obwodowe, wady rozwojowe
mozgu oraz w wybranym zakresie choroby nowotworowe

wprowadzenie testow do wczesnej diagnostyki onkologicznej w oparciu o wolnokragzgce DNA
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4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu

Efektem praktycznym bedzie doskonalsza diagnostyka kliniczna i identyfikacja rodzin wysokiego
ryzyka genetycznego co umozliwi racjonalne prowadzenie profilaktyki pierwotnej i wtdrnej chordb
genetycznie uwarunkowanych w tym:

usprawnienie procesu diagnostycznego - skrocenie czasu trwania procedur diagnostycznych
U pacjentow z genetycznie uwarunkowana patologia rozwoju zaréwno na etapie pre- jak
i postnatalnym oraz rozszerzenie ich zakresu poprzez zastosowanie diagnostycznych technologii
wysokoprzepustowych

stworzenie osrodkéw referencyjnych diagnostyki molekularnej z uwzglednieniem poradnictwa
genetycznego dla:

choréb neurorozwojowych wieku noworodkowego i niemowlecego
nerwiakowtdkniakowatosci typu |, innych fakomatoz i chordb z grupy RASopatii,
genodermatoz

zespotow dysmorficznych, w tym choréb imprintingowych

opracowanie, z uwzglednieniem wykorzystania nowoczesnych metod analizy genomu, metod
i zasad diagnostyki, standardéw diagnostycznych dla okreslonych wad rozwojowych, chorob,
zespotdw i zaburzen genetycznych (badania bedg obejmowaty zmiany somatyczne jak
i konstytucyjne, choroby mono i wielogenowe, badanie predyspozycji genetycznych, przesiew
noworodkowy, farmakogenetyke, epigenetyke, monitorowanie leczenia),

wprowadzenie do rutynowej diagnostyki klinicznej specyficznych dla  okreslonych
chordéb/zespotow genetycznych testow molekularnych i cytogenetycznych w tym testow
opartych o sekwencjonowanie wieloprzepustowe wybranych paneli gendw, analizy
eksomu/genomu

wprowadzenie nieinwazyjnych metod molekularnych w diagnostyce prenatalnej u kobiet z grupy
zwiekszonego ryzyka genetycznego wystapienia niezrdwnowazen genomu w oparciu o wolny
DNA krazacy w krwioobiegu matki.

utworzenie biobanku preparatow DNA i hodowli tkankowych

okreslenie standarddw referencyjnosci laboratoriow genetycznych, opracowanie i realizacja
programow specjalizacji z zakresu genetyki klinicznej i laboratoryjnej genetyki medyczne;.

. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja

wdrozenie nowoczesnych standarddw diagnostyki i poradnictwa genetycznego na etapie pre- jak
i postnatalnym odpowiadajacych zdobyczom wspotczesnej wiedzy i mozliwosciami nowych
technologii biologii molekularnej (wdrozenie metod analizy genomowej, takich jak
sekwencjonowanie nastepnej generacji oraz mikromacierzy catogenomowych)

opracowanie algorytmoéw postepowania diagnostycznego i rekomendowania ich dla
poszczegolnych jednostek chorobowych [/ grup chordb, zaréwno w diagnostyce post- jak

i prenatalnej
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|. Badania przesiewowe noworodkéw — nowe wyzwania oraz metody w diagnostyce
biochemiczne;.

1. Wstep

Badanie przesiewowe noworodkow jest bardzo waznym postepowaniem profilaktycznym, ktére
polega na wstepnej identyfikacji chordb wrodzonych, za pomoca testow analitycznych, przed
wystapieniem objawdw klinicznych. Choroby te niewykryte w pierwszym miesigcu zycia prowadza
do zaburzen rozwoju i czesto do ciezkiej niepetnosprawnosci intelektualnej wykluczajacej
samodzielne funkcjonowanie osoby chorej w spoteczenstwie. W Polsce rodzi sie w ciggu roku blisko
400 dzieci z chorobami wrodzonymi objetymi obecnie programem badan przesiewowych. Jedynym
sposobem na uratowanie tych dzieci jest wczesna diagnostyka biochemiczna, na podstawie analizy
krwi noworodkow pobranej na specjalng bibute, co umozliwia wczesne rozpoczecie leczenia juz
w pierwszych tygodniach, a nawet dniach zycia. Populacyjne badania przesiewowe zostaty uznane
przez Swiatowg Organizacje Zdrowia za wazne dziatanie profilaktyczne, ktérego celem jest
wykrycie i leczenie choréb wrodzonych, stanowigcych zagrozenie dla zycia dziecka lub
prowadzacych do =zaburzen rozwoju, ciezkiego przebiegu choroby i czesto trwatej
niepetnosprawnosci intelektualnej. Rozwdj metod diagnostycznych oraz dostepnos¢ leczenia
powodujg sukcesywny wzrost liczby chorob w panelu badan przesiewowych w wielu krajach.
W panstwach Unii Europejskiej wszystkie noworodki objete sg tymi badaniami. Liczba badanych
chordb siega obecnie w Europie 30, a w USA w niektorych Stanach dochodzi do 55 (przy czym
obligatoryjny panel dla wszystkich Standw obejmuje 35 chordb). Postep w swiecie wymaga statych
prac nad przenoszeniem nowych rozwigzan na grunt naszego kraju oraz prowadzenia wtasnych
prac badawczych. Aktualnie w Polsce, wykonuje sie badania przesiewowe noworodkdéw dla catej
populacji, ktore obejmujg 29 chorob wrodzonych. State poszerzanie zakresu badan przesiewowych
o kolejne choroby od poczatku wprowadzenia tych badan w Polsce, umozliwito wykrywanie
i ratowanie coraz wiekszej liczby noworodkow. Ponadto, wdrozenie etapu diagnostyki
potwierdzajacej oraz etapu monitorowania leczenia doprowadzito do organizacji badan
przesiewowych w Polsce zgodnie z rekomendacjami ekspertéw Unii Europejskiej. Rozwdj
diagnostyki wrodzonych wad metabolizmu i metod leczenia wymaga dalszego prowadzenia prac
badawczo-wdrozeniowych, jako podstawy realizacji programu leczenia chorob rzadkich, przyjetym
do realizacji przez wszystkie panstwa Unii Europejskie;.

2. Cele ogdlne

Wczesna identyfikacja noworodkow chorych na rdzeniowy zanik miesni, w oparciu o badanie
przesiewowe noworodkdéw u ktorych po konsultacji klinicznej, mozliwe bedzie wigczenie
spersonalizowanego leczenia w ramach programu lekowego Ministerstwa Zdrowia.

= Opracowanie zintegrowanego systemu diagnostyki populacyjnej w oparciu o badania
przesiewowe noworodkéw w kierunku wrodzonych wad metabolizmu (WWM),
wysokospecjalistycznej diagnostyki biochemicznej, w tym molekularnej, dla wszystkich
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noworodkdw oraz monitorowanie leczenia we wspotpracy ze specjalistycznymi jednostkami
klinicznymi.

Prace badawcze nad opracowaniem i wdrozeniem badan przesiewowych chorob dotychczas
w Polsce nie objetych tymi badaniami (SMA,SCID) oraz poszerzanie diagnostyki
biochemicznej wspierajacej badania przesiewowe w kierunku wrodzonych wad metabolizmu
(MSUD, WPN).

Wykorzystanie uczenia maszynowego do opracowania i wdrozenia nowych algorytmow
diagnostycznych, zwtaszcza w zakresie diagnostyki choréb objetych programem badan
przesiewowych, oraz innych wad metabolizmu.

3. Cele szczegotowe

Badania przesiewowe w kierunku rdzeniowego zaniku miesni (SMA). Przygotowanie i
wdrozenie w catej w Polsce testu przesiewowego w kierunku rdzeniowego zaniku miesni w
oparciu o Program badan przesiewowych noworodkow w Polsce.

Badania przesiewowe w kierunku ciezkiego ztozonego deficytu odpornosci (SCID)
— kontynuacja. Przygotowanie testu przesiewowego w kierunku SCID i wdrozenie
pilotazowych badan w celu opracowania norm oraz algorytmu postepowania
diagnostycznego i leczniczego w oparciu o Program badan przesiewowych noworodkdéw
w Polsce.

Diagnostyka réznicowa aminokwasow rozgatezionych metoda LC/MS/MS w drugim etapie
badania przesiewowego w kierunku choroby syropu klonowego (MSUD). Opracowanie
i wdrozenie rozdzielnego, ilosciowego oznaczania aminokwaséw rozgatezionych metoda
LC/MS/MS w kropli krwi pobranej na bibute. Wyznaczenie norm oraz zbadanie zaleznosci
miedzy poszczegdlnymi parametrami biochemicznymi i ich uzytecznosci w ocenie fenotypu
klinicznego. Porownanie jednoczasowych wynikow otrzymanych z dwoch réznych
materiatdow i metod: surowicy (analiza HPLC) i krwi petnej pobranej na bibute (analiza
LC/MS/MS).

Profil steroidéw jako drugi etap badania przesiewowego w kierunku wrodzonego przerostu
nadnerczy (WPN). Okreslenie norm dotyczacych profilu sterydowego
(17-hydroksyprogesteronu  (17-OHP), kortyzolu, androstendionu, 21-deoksykortyzolu
i 11-deoksykortyzolu) w grupach wiekowych dzieci oraz opracowanie algorytmu do
diagnostyki i monitorowania leczenia WPN.

Udostepnienie i upowszechnienie aktualnej wiedzy z zakresu badan przesiewowych
noworodkdw oraz stosowanych biochemicznych metod diagnostycznych.

Wspotpraca miedzynarodowa w zakresie stosowania nowych technologii oraz optymalizacji

i automatyzacji procedur diagnostycznych. Wspotpraca w zakresie optymalizacji integrac;ji
badan przesiewowych noworodkow w Unii Europejskiej.
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4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu

Optymalizacja integracji badan przesiewowych noworodkéw w Unii Europejskiej.

Wczesna identyfikacja noworodkéw chorych na rdzeniowy zanik migsni (SMA) w oparciu
o badanie przesiewowe noworodkow, u ktorych po konsultacji klinicznej, mozliwe bedzie
wigczenie spersonalizowanego leczenia w ramach programu lekowego Ministerstwa Zdrowia.
Wykrycie choroby w okresie przedobjawowym i wczesna terapia znaczaco poprawia
rokowanie pacjentow, jak réwniez ogranicza koszty leczenia zwigzanego z pdznym
rozpoznaniem (oddech wspomagany, rehabilitacja, leczenie ortopedyczne, sprzet,
hospitalizacje zwigzane z powiktaniami choroby).

Wczesne wykrycie wrodzonego ciezkiego niedoboru odpornosci (SCID) umozliwia leczenie
ratujgce zycie poprzez przeszczep komorek macierzystych lub terapie genetyczna.

Wiaczenie metody z uzyciem kropli krwi pobranej na bibute pozwoli na weryfikacje
podejrzenia choroby syropu klonowego (MSUD) przed wezwaniem dziecka na oddziat co
umozliwi wczesne rozpoczecie odpowiedniego leczenia dietetycznego bez ciezkich objawdw
intoksykacji. Zastosowanie tej metody pozwoli na czestsze monitorowanie leczenia choroby,
a w przypadku koniecznej hospitalizacji dziecka mozliwos¢ znacznie skrdci czas dotarcia
materiatu do laboratorium (bibute mozna dotozy¢ do pliku badan przesiewowych
dostarczanych przez kuriera).

Zastosowanie metody bibutowej w diagnostyce réznicowej wrodzonego przerostu nadnerczy
(WPN) znacznie utatwi uzyskanie materiatu (wczesniej ocena profilu steroidowego w moczu
wymagata dobowej zbidrki) i przyspieszy diagnostyke tego schorzenia. Ustalenie
optymalnych grup i norm dla poszczegdlnych grup wiekowych spowoduje obnizenie liczby
wynikow fatszywie dodatnich w badaniach przesiewowych co pozwoli na zmniejszenie liczby
powtdrnych pobran i zmniejszenie stresu u rodzicow.

5. Potencjalne wdrozenia i komercjalizacja

Wprowadzenie nowych jednostek chorobowych do panelu badan przesiewowych dla catej
populacji noworodkdéw w Polsce.

Opracowanie i wdrozenie norm i algorytmow postepowania diagnostycznego w kierunku
potwierdzenia rozpoznania i leczenia WWN oraz MSUD.

Wprowadzenie nowych metod diagnostycznych dla zapewnienia wczesnego wykrywania
WWM i wdrozenia leczenia przed wystgpieniem objawow z mozliwoscig wykorzystania
wynikow przez kliniki i oddziaty pediatryczne, endokrynologiczne oraz metaboliczne.
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Il. Metabolomika i proteomika - nowe metody pozwalajagce na szybka diagnoze
i celowane leczenie

1. Wstep / Opis zagadnienia

Choroba to dynamiczny proces modyfikujacy ekspresje okreslonych gendw, tym samym
przyczyniajac sie do zmian w produkowanych i wydzielanych biatkach, co w ostatecznosci prowadzi
do niekontrolowanego wzrostu stezenia substratu oraz braku produktu. Pojedyncze markery
charakteryzujg sie niska czutoscia i specyficznoscig a ich wartos¢ diagnostyczna stanowi jedynie
pewne zawezone kryterium rozpoznania. Dlatego coraz czesciej w diagnostyce wykorzystywane sg
profile sktadajace sie z wielu parametrow lub markerow biochemicznych. Do takich badan
zaliczamy zaréwno profil aminokwasow i acylokarnityn w suchej kropli krwi, analize 25
podstawowych aminokwaséw w osoczu i ptynie mdzgowo-rdzeniowym, czy profil kwasow
organicznych w moczu. W wielu sytuacjach badania te nie s3 jednak wystarczajace. Dlatego
poszukiwane s3 nowe narzedzia diagnostyczne obejmujace nieznane i/lub nietypowe markery
biochemiczne. Jednym z takich badan jest panel metabolomiczny, czyli ztozony profil sktadajacy sie
z aminokwasow | i Il rzedowych, ich pochodnych, dipeptyddw oraz zwigzkdéw wystepujacych tylko
w odpowiednich stanach chorobowych. Mozna go wykonac zaréwno w osoczu, ptynie mdzgowo-
rdzeniowym (PMR) jak i w moczu, co znacznie utatwia dalsze postepowanie diagnostyczne.

O ile przebieg wiekszosci szlakéw biochemicznych jest dobrze poznany, o tyle wiedza
o wzajemnych oddziatywaniach poszczegdlnych markerow, budowie i funkgji ich receptorow, biatek
transportujacych oraz kofaktoréw wymaga dalszych badan podstawowych. Kluczowe bedzie nie
tylko oznaczenie panelu mediatorow i ich nosnikdw czy receptoréw, ale przede wszystkim
poznanie powigzan pomiedzy poszczegolnymi sktadowymi systemu, co pozwoli na lepsze
zrozumienie funkcjonowania ludzkiego organizmu w warunkach prawidtowych i patologicznych.
W dostepnej literaturze Swiatowej nie znaleziono badan opisujacych sie¢ powigzan pomiedzy
uktadem poszczegolnych metabolitow oraz biatek w stanie prawidtowym i w patologii.

Dzieki poréwnaniu grupy zdrowych i chorych pacjentow mozna wiec bedzie okresli¢ tzw. ,,odcisk
palca choroby”, co oznacza specyficzne zestawienie z jednej strony markeréw biochemicznych
z drugiej markeréw biatkowych dla danej choroby. Taki wzdr ekspresji, ktéremu towarzyszy
odpowiedni fenotyp kliniczny stanowi alternatywe dla dotychczasowych metod polegajacych na
oznaczeniu jednego lub kilku wybranych parametrow.

W ostatnich latach w diagnostyce klinicznej dominujaca dziedzing nauki stata sie zaréwno
metabolomika jak i proteomika — nauki, ktére stwarzajg nadzieje na opracowanie nowych metod
pozwalajacych na szybka diagnoze i celowane leczenie.

W chwili obecnej tylko kilka laboratoridw na Swiecie opracowato panel metabolomiczny
wykorzystywany w chorobach metabolicznych. Panel proteomiczny z kolei jest w znacznym
stopniu wykorzystywany w diagnostyce choréb nowotworowych.

51



UZASADNIENIE WYBORU CELOW | SPOSOBY ICH OSIAGANIA

Il. DZIALALNOSC NAUKOWO-DIAGNOSTYCZNA

2. ZAKEAD BADAN PRZESIEWOWYCH I DIAGNOSTYKI METABOLICZNEJ

2. Cele ogdlne

= Ocena przydatnosci metabolomiki i proteomiki w diagnostyce chorob metabolicznych
wykrywanych w badaniach przesiewowych noworodkdw oraz choréb neurometabolicznych,
ktdrych diagnostyka wymaga punkcji ledzwiowe;.

* Badania nad mechanizmami utleniajgcymi i przeciwutleniajgcymi w wybranych stanach
patologicznych przebiegajacych z zaburzeniami neurologicznymi o podtozu genetycznym
i zapalnym u noworodkow oraz u dzieci i mifodziezy. Rola stresu oksydacyjnego
w patogenezie zaburzen endokrynologicznych u kobiet w wieku rozrodczym.

* Powigzania pomiedzy metabolizmem kostnym i metabolizmem tkanki ttuszczowej oraz
ocena gospodarki biatkowej u dzieci w chorobach wieku rozwojowego i u zdrowych dzieci
stosujacych réozne modele zywienia.

= Udostepnienie i upowszechnienie wiedzy w obszarze choréb genetycznie uwarunkowanych
w zakresie diagnostyki biochemicznej, proteomicznej i metabolomicznej, a takze w zakresie
Sciezek postepowania medycznego w tym terapii celowane;j.

3. Cele szczegotowe
* Analiza profilu metabolomicznego i ukierunkowanie dalszej diagnostyki metaboliczne;.

* Badanie wzajemnych zaleznosci pomiedzy neuroprzekaznikami  pobudzajgcymi
i hamujacymi. Analiza poziomow neurotransmiteréow (GABA, glicyna, glutaminian) oraz
metabolitow kwasnych amin biogennych w ptynie m-rdzeniowym, co pozwoli na pogtebienie
wiedzy dotyczacej ich wzajemnych zaleznosci w osrodkowym uktadzie nerwowym.

* Proba okreslenia wptywu stezenia neuroprzekaznika na synteze biatka receptorowego
poprzez analize wybranych receptorow oraz biatek transportujacych: dla monoamin
(Dopamine Transporter - DAT, Dopamine Receptor 2 - D2R, Vesicular Monoamine Transporter
2 VMAT2); dla GABA — (Vesicular Inhibitory Amino acid Transporter GABA VT); dla kwasu
foliowego (Folate Receptor 1 - FRa);dla serotoniny (Serotonin transporter - SERT) metoda
Western Blott.

= Analiza neuropeptyddw za pomocg spektrometrii mas.

= Analiza produktow rozpadu tryptofanu (kynurenina, kwas kynureninowy, kwas 3-OH-
antranilinowy oraz kwas chinolinowy) u szerokiej grupy chorych z zaburzeniami metabolizmu
aminokwasow i neurotransmiterow.
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= Badanie zaburzen metabolizmu aminokwasow siarkowych poprzez poszerzenie panelu
diagnostycznego o cystationine, cysteine, S-adenozylometionine (SAM),
S-adenozylohomocysteine (SAH) oraz dipeptydy siarkowe.

= Kynurenina a nasilenie stresu oksydacyjnego u pacjentow z zaburzeniami neurologicznymi
o podtozu genetycznym i zapalnym.

= Charakterystyka/identyfikacja biatek dla wybranej grupy chordb. Analiza wybranych biatek
w ptynie mozgowo-rdzeniowym za pomocy wysokorozdzielczego spektrometru, typu
Orbitrap, u dzieci z nieprawidtowym profilem metabolitéw amin biogennych i/lub niskim 5-
metylotetrahydrofolianem (5-MTHF).

= Analiza izoform transferryny za pomocg spektrometrii mas w rozpoznawaniu wrodzonych
zaburzen N-glikozylacji.

* Rola stresu oksydacyjnego w patogenezie zespotu policystycznych jajnikow (PCOS).
Poszukiwanie zaleznosci pomiedzy metabolizmem glutationu a wybranymi adipokinami we
krwi badanych pacjentek. Okreslenie wptywu zastosowanej interwencji dietetycznej na
poziom badanych parametréw biochemicznych.

* Metabolizm kostny u dzieci z zespotem Pradera-Willego — zwigzki z metabolizmem tkanki
ttuszczowe;j.

= Analiza panelu aminokwaséw (ze szczegdlnym uwzglednieniem aminokwasow egzogennych)
w surowicy krwi dzieci na diecie wegetarianskiej i tradycyjnej.

= Wspodtpraca miedzynarodowa w obszarach zaburzern neurometaboliczncyh, glikozylacji
biatek, = metabolizmu  aminokwasow  siarkowych oraz  analizy = proteomicznej
i metabolomicznej z osrodkami referencyjnymi w Holandii i Czechach.

= Opracowanie systemu szkolen dla lekarzy, diagnostow laboratoryjnych i analitykdw
medycznych

4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu

* Badania nad receptorami i transporterami neuroprzekaznikow beda pierwszym etapem,
ktory przyczyni sie do rozwoju wiedzy dotyczacej transportu neuroprzekaznikdw
w osrodkowym uktadzie nerwowym u ludzi. Natomiast oznaczenie fragmentu mapy
proteomu ptynu modzgowo-rdzeniowego w wybranych zaburzeniach neurotransmisji
przyblizy nas do oceny catkowitego proteomu w OUN. Poszerzenie diagnostyki i zupetnie
nowe panele diagnostyczne umozliwig przede wszystkim szybsze postawienie rozpoznania
i wprowadzenia leczenia celowanego.
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* Wymiana wiedzy i technologii z najlepszymi osrodkami w Europie w obszarze diagnostyki
wrodzonych wad metabolizmu zaréwno u dzieci jak i dorostych (Centrum Medycznym
Uniwersytetu Radbouda w Nijmegen, Uniwersytetem Karola w Pradze, Centrum Medycznym
Vrij Uniwersiteit w Amsterdamie)

= Okreslenie sprawnosci wybranych mechanizmdéw przeciwutleniajagcych w aspekcie obrony
przed potencjalnym ryzykiem rozwoju zmian prozapalnych, miazdzycowych, oraz
neurologicznych pozwoli oceni¢ wptyw stosowanego postepowania terapeutycznego (dieta,
ewentualna suplementacja witaminami) na status osydo-redukcyjny w wybranych grupach
pacjentow.

» Niewtfasciwie zbilansowana dieta w tym dieta wegetarianska charakteryzujgca sie wysokim
spozyciem biatka pochodzenia roslinnego stwarza mozliwos¢ niedoborow zwigzanych
z mniejszg podaza aminokwasdéw egzogennych. Moze to miec¢ niekorzystny wptyw na
metabolizm kostny i w konsekwencji na uzyskanie szczytowej masy kostnej. Od uzyskanej
masy kostnej zalezy kondycja uktadu szkieletowego w okresie mtodosci, jak i zagrozenie
wystapienia osteopenii lub osteoporozy w wieku podesztym. Uzyskane wyniki badan moga by¢
pomocne w pracy klinicysty i mie¢ znaczenie praktyczne w celu zapobiegania niedoborom
sktadnikow pokarmowych u dzieci na dietach wegetarianskich, a szczegodlnie na restrykcyjnej
diecie weganskiej, gdzie wskazane jest prowadzenie statej oceny stanu zywienia i odzywienia.

* Analiza metabolizmu kostnego u pacjentéw z PWS i zwigzkéw pomiedzy metabolizmem
kostnym i tkanki ttuszczowej u tych chorych pozwolg oceni¢ wptyw stosowanego
postepowania terapeutycznego na wzajemne relacje miedzy badanymi parametrami
biochemicznymi w powigzaniu z parametrami antropometrycznymi, sposobem zywienia
i 0gdlnym stanem klinicznym badanych dzieci.

= Opracowania standardowego postepowania diagnostycznego, terapeutycznego
i profilaktycznego u dzieci i mtodziezy oraz u kobiet w wieku rozrodczym leczonych
w Instytucie Matki i Dziecka. Uzyskane dane zostang poddane analizie z uwzglednieniem
najnowszych doniesien Swiatowych i opublikowane w czasopismach potozniczych,
pediatrycznych, neurologicznych i metabolicznych.

5. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja

» Wykorzystanie szerokich paneli: metabolomicznego, analizy neurotransmisji, analizy
produktéow rozpadu tryptofanu, aminokwasow siarkowych oraz izoform transferyny
w ,rutynowe]j diagnostyce” przez wszystkie kliniki i oddziaty (neurologiczne, metaboliczne,
gastroenterologiczne,  nefrologiczne,  pediatryczne,  chirurgiczne,  hematologiczne
a w szczegolnosci oddziaty intensywnej terapiio jako istotne wsparcie diagnostyki rzadkich wad
metabolizmu, w tym wykrywanych w badaniach przesiewowych noworodkdw.

» Upowszechnienie badan juz wykonywanych w ramach NFZ oraz wprowadzenie nowych
parametrow zastosowanych do realizacji powyzszych tematow, jesli uzyskane wyniki
potwierdzg ich przydatnos¢ w diagnostyce i monitorowaniu leczenia wybranych jednostek
chorobowych.
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1. Krotki opis problemu

Mimo bardzo duzego rozwoju metod obrazowych, czy tez wskutek wtasnie szybkosci tego rozwoju,
mozliwosci kliniczne i naukowe zaktaddw diagnostyki obrazowej, w tym ZDO IMiD, s3 ograniczone
przez posiadany w danym momencie sprzet, reprezentujacy te mozliwosci z momentu produkgji.
Otrzymanie/zakup nowych aparatow stwarza potencjat do pdjscia naprzéd i wprowadzenia
wczesniej nieposiadanych technik do praktyki klinicznej i badan naukowych.

2. Cele ogdlne

Implementacja nowych mozliwosci aparaturowych i nieinwazyjnych technik diagnostycznych
w badaniach naukowych zgodnych z profilem dziatalnosci naukowo-klinicznej IMID: elastografii
USG, USG ptuc, bezkontrastowej perfuzji MR (ASL).

3. Cele szczegdtowe

a) Zastosowanie elastografii USG w ocenie zmian nowotworowych tkanek miekkich i kosci, ze
szczegdlnym uwzglednieniem roéznicowania charakteru zmian przy protezach jako
potencjalne remedium na artefakty, ktore protezy generuja w badaniach MR i TK.

b) Zastosowanie USG ptuc u dzieci, w tym u noworodkdéw, w celu potencjalnego czesciowego
zastgpienia metod radiologicznych obcigzajacych promieniowaniem rentgenowskim.

c) Zastosowanie catkowicie nieinwazyjnej bezkontrastowej perfuzji ASL w badaniu MR
u noworodkdw w ocenie efektow leczenia hipotermig i w innych przypadkach, w tym
drgawek noworodkowych, smierci mézgu i in.

d) Zastosowanie perfuzji ASL u dzieci z padaczka, zwtaszcza w mozgach o prawidtowej
strukturze.

4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.

Kazdy z w/w celow szczegotowych niesie ze sobg przede wszystkim korzysc kliniczng dla pacjentow
Instytutu w postaci potencjalnego ograniczenia obcigzenia promieniowaniem X i poprawy
efektywnosci diagnostyki, a co za tym idzie - leczenia. Korzysciag naukowa maja byc¢ publikacje
naukowe ze wzgledu na stosunkowo matg ich ilos¢ w dotychczasowym pismiennictwie w tych
specyficznych dziedzinach. Kolejng korzyscig ma byc utrzymanie pozycji lidera w kraju w dziedzinie
obrazowania ptodéw, noworodkdw, dzieci i mtodziezy w chorobach, ktdrymi zajmuje sie Instytut.

5. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja.

Kazdy z celow szczegdtowych niesie za sobg potencjat wdrozeniowy dzieki specyfice pacjentow
przyjmowanych w IMiD i naszej specjalizacji w diagnostyce i leczeniu choréb nowotworowych
uktadu miesniowo-szkieletowego, noworodkéw, w tym przedwczesnie urodzonych oraz padaczki
we wszystkich jej odmianach i ze wszystkich przyczyn.
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Od opieki perinatalnej do wczesnej dorostosci.

1. Wstep. Opis zagadnienia

Nadrzednym celem polityki zdrowotnej na rzecz kobiet ciezarnych, noworodkdw, dzieci
i miodziezy jest przeciwdziatanie zagrozeniom cywilizacyjnym oraz poprawa zdrowia tych
populacji i zwigzanej z nim jakosci zycia, a takze niwelowanie spotecznych nieréwnosci
w zdrowiu. W nowoczesnym Panstwie, prowadzacym polityke zdrowotng z wykorzystaniem
metod naukowych, istotnym jej elementem jest takze monitorowanie zjawisk zdrowotnych
w populacji w celu wykrywania ewentualnych niekorzystnych trendéw i stymulowania korzystnych
zmian.

Strategia Instytutu Matki i Dziecka jest zgodna z Agenda na Rzecz Zréwnowazonego Rozwoju
2030 ONZ, a w szczegolnosci z Celem 3: Zapewnic wszystkim w kazdym wieku zdrowe Zycie oraz
promowac dobrostan*. Opiera sie ona takze na podstawowych funkcjach zdrowia publicznego
rekomendowanych przez WHO? (The 10 Essential Public Health Operations), ktore koresponduja
z kierunkami dziatan w zdrowiu publicznym, jak opracowywanie rekomendacji oraz mobilizowanie
partnerstw do identyfikowania i rozwigzywania problemow zdrowotnych, a takze wzmacnianie
spoteczenstwa w kwestiach zdrowotnych.

W Polsce w ostatnich latach umieralnos¢ noworodkow, dzieci i mtodziezy a takze liczba urodzen
martwych - po okresie spadku - osiggnety stan stabilizacji, ale poréwnanie z krajami Europy
Zachodniej3 pokazuje istniejacy potencjat do dziatan na rzecz dalszego obnizenia odpowiednich
wskaznikow. Niepokojacy jest takze wysoki odsetek cie¢ cesarskich, ponad dwukrotnie
przekraczajacy wartosci tego wskaznika w Europie. Ponadto, obserwuje sie wzrost odsetka dzieci
z nadwaga i otytoscig oraz nieprawidtowymi wartosciami cisnienia tetniczego krwi4. Niekorzystne
zmiany wystepuja réwniez w populacji dzieci i miodziezy szkolnej i dotycza gtdwnie
pogarszajacych sie zachowan zdrowotnych oraz wskaznikdw zdrowia psychosomatycznego.
Ma to odzwierciedlenie w niezadowalajacej pozycji Polski w rankingach miedzynarodowychs.

* Cele zréownowazonego rozwoju. Dostep: https://un.org.pl/

2The-10-Rssential-Public-Health-Operations. Dostep: https://www.euro.who.int/en/health-topics/Health-
systems/public-health-services/policy/the-10-essential-public-health-operations)

3Euro-Peristat project. European Perinatal Health Report. Core indicators of the health and care of pregnant women
and babies in Europe in 2015

4 Fijatkowska A, Oblacinska A, Korzycka M (red.), Zdrowie i styl zycia polskich ucznidw, Instytut Matki i Dziecka,
Warszawa 2019.

5Inchley J, Currie D, Budisavljevic S, Torsheim T, Jastad A, Cosma A et al. editors. (2020) Spotlight on adolescent
health and well-being. Findings from the 2017/2018 Health Behaviour in School-aged Children (HBSC) survey in
Europe and Canada. International report. Volume 1. Key findings. Copenhagen: WHO Regional Office for Europe,
Licence: CCBY-NC-SA 3.01GO. 56
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Od opieki perinatalnej do wczesnej dorostosci.

Istotng role w dziataniach na rzecz poprawy zdrowia w populacji kobiet ciezarnych i populacji
w wieku rozwojowym petni wysokiej jakosci opieka zdrowotna w okresie perinatalnym,
dziecinstwie i okresie adolescencji z zagwarantowaniem jej ciaggtosci, w tym badania przesiewowe i
profilaktyczne oraz promocja zachowan prozdrowotnych. Ponadto, w ostatnich latach, w celu
maksymalizacji zdrowia i potencjatu zdrowotnego populacji, podkresla sie koniecznos¢
rozszerzenia zadan opieki, zwtaszcza perinatalnej, poza dziatania stricte kliniczne: zorientowanie
na osobe (patient-centered care) i jej dobrostan oraz promowanie efektywnej komunikacji
i wsparcia.

Waznym czynnikiem wptywajacym negatywnie na zdrowie jest trwajaca obecnie pandemia Covid-
19, ktdra obniza jakos¢ standardowej opieki zdrowotnej i ogranicza realizacje dziatan
profilaktycznych i promujacych zdrowie, szczegdlnie waznych dla kobiet ciezarnych, dzieci
i miodziezy. Konieczne jest wiec uwzglednienie w ocenie zdrowia i jakosci opieki oraz
w planowanych dziataniach wyzwan dotyczacych sytuacji epidemiologicznej wynikajacej
z pandemii SARS-Cov-2.

Podsumowujac, strategia Instytutu Matki i Dziecka w obszarze zdrowia publicznego koncentruje
sie na potrzebach zdrowotnych kobiet ciezarnych, noworodkow oraz dzieci i mtodziezy. Zajmuje
sie identyfikacjg tych potrzeb (rozpoznanie gtéwnych problemdéw zdrowotnych, badania nad
czynnikami ryzyka, ocena jakosci opieki zdrowotnej) oraz podejmowaniem dziatan na rzecz
zdrowia i dobrostanu (opracowanie i wdrazanie rekomendacji, badania i dziatania profilaktyczne,
programy promocji zdrowia, udziat w tworzeniu polityki zdrowotnej). Ponadto, obejmuje
prowadzenie analiz z zakresu ekonomiki zdrowia oraz oceny kosztow i obcigzen spotecznych
zwigzanych z jednostkami chorobowymi typowymi dla kobiet ciezarnych, noworodkow, dzieci
i mtodziezy.

2. Cele ogdlne

1. Prowadzenie badan naukowych i prac rozwojowych w zakresie uwarunkowan, zapobiegania,
rozpoznawania i leczenia powiktfan cigzy i choréb okresu noworodkowego, jakosci opieki nad
matka i noworodkiem oraz nastepstw choréb i zaburzen w okresie rozwojowym dla stanu
zdrowia w wieku dorostym.

2. Monitorowanie stanu zdrowia w okresie okotoporodowym w Polsce.
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3. Tworzenie wysokiej jakosci raportow krajowych i miedzynarodowych dotyczacych zdrowia
matek i dzieci na podstawie wskaznikdow wypracowanych przez reprezentatywne grupy
ekspertow.

4. Prowadzenie badan nad kluczowymi zagadnieniami zwigzanymi ze zdrowiem i opieka
zdrowotng nad matkami i dzie¢mi ze szczegdlnym uwzglednieniem okresu okotoporodowego
i jakosci opieki perinatalnej rozumianej jako zintegrowana i wielodyscyplinarna opieka nad
kobietami obejmujaca planowanie rodziny, opieke przedkoncepcyjny, przed-, srod-
i poporodowa oraz opieke nad noworodkiem.

5. Planowanie, wdrazanie i ewaluacja programow z zakresu promocji zdrowia w okresie
przedkoncepcyjnym i perinatalnym.

6. Monitorowanie stanu zdrowia i rozwoju dzieci, mtodziezy i mtodych dorostych oraz wybranych
uwarunkowan na podstawie obiektywnych i subiektywnych miernikéw zdrowia i stylu zycia,
w tym sposobu zywienia, z uwzglednieniem danych zbieranych administracyjnie oraz badan
wiasnych.

7. Planowanie, wdrazanie i ewaluvacja programdéw z zakresu nowoczesnej profilaktyki
skierowanych do dzieci, mtodziezy i rodzicow. Promowanie dziatan opartych na dowodach,
w tym programow profilaktycznych o udowodnionej skutecznosci.

8. Monitorowanie i standaryzacja opieki profilaktycznej nad dzie¢mi i mtodzieza w wieku o-19
lat- realizacja zadan wynikajgcych z ustawy o opiece zdrowotnej nad uczniami z dnia 12
kwietnia 2019 r., Dz. U. 2019 poz. 1078.

9. Prowadzenie badan naukowych i podejmowanie dziatan z obszaru tworzenia polityki opartej
na danych z badan naukowych, jako podstawa do tworzenia i publikowania ekspertyz, zalecen
i rekomendacji.

10. Ocena wptywu czynnikdw zywieniowych na stan odzywienia dzieci w wieku
przedpokwitaniowym.

11. Weryfikacja zalecen zywieniowych, w kierunku prozdrowotnym, dotyczacych zywienia
dziecka w wieku niemowlecym, poniemowlecym, przedszkolnym i wczesnoszkolnym.
Opracowywanie i uaktualnianie modeli bezpiecznego zywienia dzieci i mtodziezy.

12. Wypracowanie uniwersalnego algorytmu postepowania diagnostyczno- terapeutycznego na
podstawie analizy postepowania zywieniowego u dzieci z grupy ryzyka otytosci.

13. Wykonywanie analiz kosztow (bezposrednich medycznych) i obcigzen spotecznych (kosztow
posrednich) zwigzanych z jednostkami chorobowymi typowymi dla dzieci i mtodziezy.

14. Prowadzenie badan jakosci zycia dzieci, mtodziezy i kobiet w wieku rozrodczym m. in. jako
element pomiaru uzytecznosci stanow zdrowia i pozniejszych analiz farmakoekonomicznych.
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15. Wykonywanie analiz z zakresu ekonomiki zdrowia prowadzacych do oceny opfacalnosci
wybranych procedur diagnostycznych i terapeutycznych, w tym opieki koordynowanej
stosowanych u dzieci i mtodziezy oraz kobiet w zakresie opieki przedkoncepcyjnej, przed-,
$rod- i poporodowe;.

3. Cele szczegotowe

I. Zadania dotyczgce identyfikacji potrzeb zdrowotnych oraz opracowania sposobow ich
realizacji w populacji kobiet ciezarnych oraz dzieci i mtodziezy

1. Opracowywanie systemu pogtebionych badan perinatalnych - ogolnokrajowych lub
regionalnych, majacych na celu cykliczng ocene stanu zdrowia i jego podstawowych
uwarunkowan u kobiet ciezarnych i noworodkéw. Prowadzenie takich badan.

2. Dziatania na rzecz wypracowania oraz wigczenia do systemu rutynowej sprawozdawczosci
zestawu wskaznikdw umozliwiajgcych ocene jakosci opieki zdrowotnej w okresie
perinatalnym w kontekscie realizacji standardu w zakresie opieki w czasie cigzy i potogu oraz
w okresie noworodkowym a takze jej wptywu na wyniki cigzy oraz stan zdrowia dziecka.
Wdrozenie zintegrowanych baz danych.

3. Ocena responsywnosci systemu opieki zdrowotne] (opieka zorientowana na osobe) w okresie
perinatalnym i czasie porodu, jej uwarunkowan oraz wptywu na wyniki cigzy.

4. Wdrazanie nowych skal pomiaru zdrowia i oceny srodowiska dorastania, jak rowniez metod
oceny nieréwnosci w zdrowiu.

5. Okreslanie obszarow priorytetowych wymagajacych podejmowania dziatan interwencyjnych
(np. otytos¢, niedostatek aktywnosci fizycznej) ze szczegdlnym uwzglednieniem realidow
zwigzanych z aktualna sytuacjg pandemiczng i w perspektywie — popandemiczna.

6. Kompleksowa ocena sposobu zywienia dzieci w roznych przedziatach wieku w odniesieniu do
stanu ich odzywienia i uwarunkowan rodzinno-srodowiskowych.

7. ldentyfikacja czynnikoéw zywieniowych zwigzanych z zaburzeniami stanu odzywienia u dzieci
w wieku przedpokwitaniowym.

8. Badanie wptywu na rozwoj somatyczny dzieci niekonwencjonalnego sposobu ich zywienia,
(np. diety wegetarianskiej ) oraz diet eliminacyjnych.
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Il.  Zadania dotyczgce populacyjnych dziatan profilaktycznych i promocji zdrowia

1. Opracowanie i wdrazanie programéw promujacych prawidtowe zywienie i adekwatng
suplementacje, aktywnosc¢ fizyczng oraz inne zachowania prozdrowotne kobiet w okresie
okotokoncepcyjnym i perinatalnym. Prowadzenie prac na rzecz dostosowania tematyki
edukacji przedporodowej do potrzeb kobiet ciezarnych.

2. Opracowanie standardow opieki profilaktycznej nad matym dzieckiem oraz nowelizowanie
standarddw opieki profilaktycznej nad uczniami.

3. Opracowanie zatozen dziatan wdrozeniowych oraz udziat we wdrazaniu opracowywanych
programow profilaktycznych zwigzanych z zachowaniami zdrowotnymi dzieci i mtodziezy.

4. Opracowanie programow edukacyjnych ukierunkowanych na poprawe stylu zycia dzieci
i mtodziezy w celu zapobiegania wystepowania czynnikow ryzyka sercowo-naczyniowego.

5. Wzmacnianie polityki w zakresie wtasciwego doboru zywnosci w ztobkach, przedszkolach
i szkotach.

6. Rozwijanie i wdrazanie strategii aktywnego uczestnictwa mtodziezy w badaniach naukowych
i dziataniach z zakresu promocji zdrowia (zgodnie ze Strategiag Unii Europejskiej na rzecz
mtodziezy na lata 2019—-2023 i podobnymi dokumentami).

7. Wykorzystanie strategii e-health oraz nowoczesnych technologii w promocji zdrowia dzieci,
mtodziezy i mtodych dorostych do monitorowania oraz nauki spetniania zalecen dotyczacych
masy ciata, tetna, aktywnosci fizycznej i odzywiania sie.

8. Tworzenie partnerstw w zakresie dziatan na réznym poziomie profilaktyki (administracja
publiczna, samorzady lokalne, organizacja pozarzadowe, jednostki naukowo-badawcze
krajowe i miedzynarodowe, szkoty, przedszkola i spotecznosci lokalne).

Ill. Zadania dotyczqce diagnostyki, leczenia, rehabilitacji i specjalistycznego poradnictwa
medycznego i psychologicznego wraz z oceng kosztow i efektow niektorych z nich

1. Badanie mechanizmoéow powstania zaburzen zwigzanych z zywieniem dzieci, szczegdlnie
otytosci i niedozywienia.
2. Ocena kosztow wybranych choroéb rzadkich.

3. Ocena skutecznosci, kosztdw oraz optacalnosci ekonomicznej programdéw opieki
koordynowanej z uwzglednieniem ich przydatnosci w systemie ochrony zdrowia.
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4. Spodziewane efekty i korzysci wynikajace z realizacji programu

1. Dostarczenie naukowo udokumentowanych informacji umozliwiajacych prowadzenie polityki
zdrowotnej w zakresie opieki nad matka i dzieckiem opartej na danych i wielodyscyplinarnej
ekspertyzie naukowe;.

2. Poprawa jakosci opieki zdrowotnej nad kobietg ciezarng i w okresie okotoporodowym.
3. Poprawa stanu zdrowia kobiet ciezarnych oraz noworodkdw, dzieci i mtodziezy.

4. Poprawa jakosci opieki profilaktycznej nad dzie¢mi i mtodziezg w wieku o-19 lat ze
szczegdlnym uwzglednieniem potrzeby zapewnienia odpowiedniego wsparcia dla dziecka
i jego rodziny w okresie pandemicznym

5. Zahamowanie niekorzystnych tendencji zmian wskaznikéw stanu zdrowia populacji wieku
rozwojowego w tym: wskaznikdw stanu odzywienia w zakresie niedoboru lub nadmiaru masy
ciata populacji (z uwzglednieniem roznych grup wieku), niedoboru aktywnosci fizycznej
i innych zachowan ryzykownych dla zdrowia i prawidtowego rozwoju

6. Niwelowanie spotecznych nierdwnosci w zdrowiu kobiet ciezarnych, dzieci i mtodziezy

7. Wykazanie optacalnosci wybranych dziatan w perspektywie krotko- i dtugoterminowe;j

5. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja

= Opracowanie i publikacja podrecznika dla potoznych i innych oséb realizujacych edukacje
przedporodowg zgodnie z najnowsza wiedzg i zaleceniami, uwzgledniajgcego aktualne dane
dotyczace wiedzy i zachowan prozdrowotnych kobiet ciezarnych w Polsce

» Opracowanie metody oceny jakosci opieki zdrowotnej w okresie perinatalnym w kontekscie
realizacji standardu w zakresie opieki w czasie cigzy i potogu oraz w okresie noworodkowym
przy wykorzystaniu zintegrowanych baz danych

» Opracowanie i nowelizowanie standardoéw w profilaktycznej opiece zdrowotnej nad populacja
w wieku rozwojowym, ich wdrozenie i monitorowanie na poziomie ogdlnopolskim i
regionalnym

* Wdrazanie skal pomiarowych i kwestionariuszy zdrowotnych
= Wprowadzenie poradnictwa zywieniowego w podstawowej opiece zdrowotne;j

» Opracowanie podstawowe] bazy teoretycznej do produkcji zywnosci dla niemowlat i matych
dzieci

= Opracowanie programow opieki koordynowanej z wykorzystaniem narzedzi e-Zdrowia
= Opracowania i raporty na zamowienie osrodkéw zewnetrznych

» Wspotpraca w ramach partnerstwa prywatno-publicznego przy realizacji wybranych
programow prewencyjnych.
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Strategia bazuje na podstawowych dziataniach z zakresu zdrowia publicznego rekomendowanych
przez Swiatowa Organizacje Zdrowia® (The 10 Essential Public Health Operations), ktére sg zgodne
z celami zréwnowazonego rozwoju Programu Narodow Zjednoczonych ds. Rozwoju (UNDP)2.

Koresponduja one z trzema kluczowymi funkcjami zdrowia publicznego, jakimi sa:

= Opracowywanie rekomendacji, ktore wspieraja dziatania na rzecz zdrowia.

* Mobilizowanie partnerstw do identyfikowania i rozwigzywania problemoéw zdrowotnych
(samorzady lokalne, organizacja pozarzadowe, jednostki naukowo-badawcze krajowe
i miedzynarodowe).

* Informowanie, edukowanie i wzmacnianie spoteczenstwa w kwestiach zdrowotnych.

1. Gtowne cele i zadania

A. Prowadzenie badan naukowych i podejmowanie dziatan z obszaru tworzenia polityki opartej na
danych z badan naukowych (data driven policymaking) bedacych podstawa do budowania
ekspertyz, zalecen i rekomendacji, w tym:

a) Prowadzenie w trybie ciggtym badan ilosciowych o wysokich standardach
metodologicznych, na prébach populacyjnych, (m. in. zachowania zdrowotne i inne czynniki
ryzyka chordb cywilizacyjnych, monitorowanie otytosci/ niedoboru masy ciata,
monitorowanie aktywnosci fizycznej, monitorowanie opieki zdrowotnej nad uczniami).

b) Prowadzenie badan jakosciowych w obszarze zdrowia, jego uwarunkowan i zachowan
zdrowotnych dzieci i mtodziezy.

¢) Wdrazanie nowych skal do pomiaru wskaznikow zdrowotnych i oceny srodowiska
dorastania.

d) Identyfikowanie obszarow priorytetowych wymagajacych podejmowania dziatan
interwencyjnych (np. otytos¢, niedobdr masy ciata, niedostatek aktywnosci fizycznej).

e) Rozwijanie i wdrazanie strategii aktywnego uczestnictwa mtodziezy (youth engagement)
w badaniach (youth participatory action reasearch) i dziataniach z zakresu promocji zdrowia
(zgodnie ze Strategig Unii Europejskiej na rzecz mtodziezy na lata 2019-20273 i podobnymi
dokumentami).

f) Ekspertyzy, tworzenie rekomendacji dla instytucji rzadowych (Ministerstwo Zdrowia,
Ministerstwo Sportu, Gtdwny Inspektorat Sanitarny itp.)

g) Wspotpraca z instytucjami miedzynarodowymi (WHO, UNICEF) w tworzeniu i wdrazaniu
strategii zdrowia dzieci i mtodziezy.

* The-10-Rssential-Public-Health-Operations. Dostep: https://www.euro.who.int/en/health-topics/Health-systems/public-health-
services/policy/the-10-essential-public-health-operations)

2 Cele zrownowazonego rowoju. Dostep: https://un.org.pl/

3Resolution of the Council of the European Union and the Representatives of the Governments of the Member States meeting
within the Council on a framework for European cooperation in the youth field: The European Union Youth Strategy 2019-2027.
Dostep: https://eur-lex.europa.eu/legal-content/PL/TXT/PDF/?uri=CELEX:42018Y1218(01)&from=EN 62
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B. Monitorowanie wskaznikéw zdrowotnych w populacji dzieci, mtodziezy i mtodych dorostych
i monitorowanie opieki profilaktycznej nad uczniami:

B1. Monitorowanie stanu zdrowia i rozwoju dzieci, mtodziezy i mtodych dorostych w wieku 1-24 lat
oraz wybranych uwarunkowan na podstawie obiektywnych i subiektywnych miernikéw zdrowia
i stylu zycia z uwzglednieniem danych zbieranych administracyjnie oraz badan wtasnych, w tym:

* Monitorowanie wskaznikow zdrowotnych i sledzenie trendow.

* Prowadzenie i publikowanie analiz, dotyczacych umieralnosci, zachorowalnosci
i chorobowosci w formie krajowych raportéw na temat sytuacji zdrowotnej dzieci, mtodziezy
i mtodych dorostych w wieku 1-24 lat.

B2. Monitorowanie opieki profilaktycznej nad dzie¢mi i mtodzieza w wieku o0-19 lat - realizacja zdan
wynikajacych z ustawy o opiece zdrowotnej nad uczniami z dnia 12 kwietnia 2019 r., Dz. U. 2019
poz. 1078, w tym:
» Analiza informacji gromadzonych w ramach statystki publicznej i ocena realizacji opieki
zdrowotnej nad uczniami.
= Opracowywanie i przedstawianie ministrowi zdrowia corocznej informacji o realizacji opieki
zdrowotnej nad uczniami opracowanej na postawie danych statystyki publicznej mz-06.
* Proponowanie w razie potrzeby ministrowi zdrowia kierunkéw zmian w opiece zdrowotnej
nad uczniami.
* Proponowanie w razie potrzeby ministrowi zdrowia kierunkdw zmian w ksztatceniu
zawodowym os6b sprawujacych opieke zdrowotng nad uczniami.
* Opiniowanie programow ksztatcenia podyplomowego pielegniarek oraz lekarzy
podstawowej opieki zdrowotnej, w zakresie profilaktycznej opieki zdrowotnej nad uczniami.
= Wspdtpraca z ministrem edukacji w zakresie opracowywania i opiniowania programow
edukacji zdrowotnej i promocji zdrowia dla podmiotow dziatajgcych na rzecz zapewnienia
warunkow realizacji opieki zdrowotnej nad uczniami.
* Prowadzenie badan w zakresie oceny jakosci opieki zdrowotnej nad uczniami
i opracowywanie na ich podstawie nowelizacji standardow opieki profilaktycznej nad
uczniami.
* Opracowywanie w porozumieniu z towarzystwami naukowymi i konsultantami krajowymi
zalecen postepowania dotyczacych opieki nad uczniami przewlekle chorymi w szkole.

* The-10-Rssential-Public-Health-Operations. Dostep: https://www.euro.who.int/en/health-topics/Health-
systems/public-health-services/policy/the-10-essential-public-health-operations)

2 Cele zrownowazonego rowoju. Dostep: https://un.org.pl/ 6
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C. Prowadzenie dziatan z zakresu nowoczesnej profilaktyki i promocji zdrowia,
w tym:Promowanie programow profilaktycznych o udowodnionej skutecznosci.

» Opracowywanie, wdrazanie i ewaluacja programow interwencyjnych.

* Dziatania zmierzajgce do zahamowania niekorzystnych tendencji zmian wskaznikow
zdrowotnych populacji wieku rozwojowego poprzez planowanie i realizacje programow
promocji zdrowia, profilaktycznych i interwencyjnych.

* Dziatania prowadzace do zahamowania niekorzystnych wskaznikow stanu odzywienia
w zakresie niedoboru/nadmiaru masy ciata populacji w roéznych grupach wieku
z uwzglednieniem specyfiki okresu rozwojowego poprzez planowanie i realizacje
programdw promocji zdrowia, profilaktycznych interwencyjnych.

* Wdrazanie strategii e-health w profilaktyce zachowan zagrazajacych zdrowiu dzieci
i mtodziezy.

*  Wykorzystanie nowoczesnych technologii w promocji zdrowia dzieci, mtodziezy i mtodych
dorostych, np. sprzetu oraz technologii do monitorowania oraz nauki spetniania zalecen
dotyczacych masy ciata, tetna, aktywnosci fizycznej, odzywiania sie, etc.).

» Wykorzystanie narzedzi nowoczesnej profilaktyki popularnych w $rodowisku dzieci
i mtodziezy, takich jak np. Vloging, Gaming, problem solving, jako drogi skutecznego
oddziatywania wspierajgcego profilaktyke klasyczna.

* Wykorzystanie wspotczesnych mechanizméw w  kreowaniu zdrowego stylu zycia
mtodziezy, wykorzystanie kanatow komunikacyjnych takich, jak: nowoczesne media
spotecznosciowe, influencerzy oraz mechanizmu trend-settingu.

= Opracowywanie zatozen dziatan wdrozeniowych oraz udziat we wdrazaniu
opracowywanych programow.

2. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja

* Wdrozenie i monitorowanie dziatan wynikajacych z ustawy o opiece zdrowotnej nad
populacjg w wieku rozwojowym na poziomie ogdlnopolskim.

* Prowadzenie badan naukowych, opracowania i raporty na zamowienie osrodkdéw
zewnetrznych.

= Wspodtpraca w ramach partnerstwa publiczno-prywatnego przy realizacji wybranych
programow profilaktycznych.
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3. Popularyzacja nauki (wiedzy i wynikow badan)

* Opracowanie i publikacja wynikéw badan w pracach naukowych (artykuty w czasopismach
krajowych i zagranicznych, monografie naukowe).

* Prezentacja wynikow badan na konferencjach krajowych i miedzynarodowych.

= Opracowanie i Publikacja prac popularnonaukowych, poradnikéw i innych opracowan dla
srodowisk zwigzanych z promocja zdrowia, dla srodowisk zwigzanych z populacja wieku
rozwojowego (rodzice, nauczyciele), dla dzieci i mtodziezy i dla ogotu spoteczenstwa.

* Wdrazanie innych form edukacji spoteczenstwa (m. in. organizacja i prowadzenie szkolen
dla réznych grup i srodowisk, prowadzenie warsztatéw edukacyjnych dla dzieci i mtodziezy
szkolnej, udziat w piknikach naukowych).

» Wspieranie Fundacji IMiD w dziataniach ukierunkowanych na poprawe zdrowia i zachowan
zdrowotnych dzieci i mtodziezy.
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2. ZAKEAD EPIDEMIOLOGII I BIOSTATYSTYKI

1. Krétki opis problemu

W nowoczesnym Panstwie, prowadzacym polityke zdrowotng z wykorzystaniem metod
naukowych, istotnym jej elementem jest monitorowanie zjawisk zdrowotnych w populacji w celu
wykrywania ewentualnych niekorzystnych trendéw i stymulowania korzystnych zmian.
Elementem takiej polityki jest tez najlepsze zrozumienie proceséw, pod wptywem ktérych
ksztattuje sie zdrowie populacji, w tym zdrowie matki i dziecka w okresie okotoporodowym.

Przemiany w zakresie zachowan prokreacyjnych i zdrowotnych kobiet, postep w zakresie sposobu
prowadzenia cigzy i porodu oraz w opiece nad noworodkiem powodujy, ze dla rzetelnej
interpretacji zjawisk okotoporodowych w skali kraju konieczne sg zarowno dane stuzace biezgcemu
monitorowaniu tych zjawisk, z uwzglednieniem zréznicowania terytorialnego i spotecznego oraz
organizacji stuzby zdrowia i podstawowych czynnikow ryzyka, jak i pogtebione badania
epidemiologiczne prowadzone w skali populacyjnej, ktorych celem powinno by¢ wyjasnianie
uwarunkowan wystepowania wybranych powiktan cigzy, niekorzystnych zakorczen cigzy oraz
zachorowalnosci i umieralnosci matek i noworodkow. Badania takie powinny stuzy¢ podejmowaniu
stosownych dziatan przeciw niekorzystnym zjawiskom w perspektywie biezacej i na przysztosc.

W Polsce instytucja, ktora najdtuzej i w sposdb najbardziej kompleksowy prowadzi takie
ogolnokrajowe badania jest Instytut Matki i Dziecka reprezentowany w tym zakresie przez Zaktad
Epidemiologii i Biostatystyki we wspotpracy z Klinika Potoznictwa i Ginekologii oraz Klinika
Neonatologii i Intensywnej Terapii Noworodka. Nasza dziatalnos¢ jest oparta na pofaczeniu
gruntownej wiedzy metodycznej i merytorycznej, co powoduje ze Instytut Matki i Dziecka jest
rozpoznawalnym uczestnikiem badan miedzynarodowych w tym przedmiocie, na przyktad projektu
Unii Europejskiej Euro-Peristat od 2004 roku.

W latach 2017-2020 Zaktad Epidemiologii i Biostatystyki realizowat takze - w ramach Narodowego
Programu Zdrowia - ogolnopolskie badanie ,Przeprowadzenie kompleksowych badan
epidemiologicznych dotyczacych sposobu zywienia i stanu odzywienia kobiet ciezarnych wraz
z identyfikacja czynnikdw ryzyka zaburzen odzywiania, ocena poziomu aktywnosci fizycznej,
poziomu wiedzy zywieniowej oraz wystepowania nierownosci w zdrowiu” .

2. Cele ogodlne

Prowadzenie populacyjnych badan naukowych i prac rozwojowych w zakresie zapobiegania,
rozpoznawania i leczenia powiktan cigzy i choréb okresu noworodkowego, jakosci opieki nad matka
i noworodkiem oraz nastepstw niekorzystnych zjawisk w okresie okotoporodowym dla stanu
zdrowia w zyciu dorostym.
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2. ZAKEAD EPIDEMIOLOGII I BIOSTATYSTYKI

3. Cele szczegotowe

1) Tworzenie raportow dotyczacych porownania zdrowia matek i dzieci w krajach Europy,
z wykorzystaniem wskaznikéw wypracowanych przez reprezentatywne grono ekspertéw
miedzynarodowych. Prowadzenie badan (w ramach sieci Euro-Peristat) nad kluczowymi
zagadnieniami zwigzanymi ze zdrowiem i opieka zdrowotng na matkami i dziecmi,
rozpatrywanymiw ujeciu populacyjnym.

2) Monitorowanie stanu zdrowia w okresie okotoporodowym w Polsce.

3) Prowadzenie pogtebionych perinatalnych ogdlnokrajowych i regionalnych badan majacych
na celu cykliczng ocene stanu zdrowia i jego podstawowych uwarunkowan u kobiet ciezarnych
i noworodkow oraz ocene jakosci opieki okotoporodowe;j.

4) Prowadzenie interdyscyplinarnych badan naukowych poswieconych wybranym patologiom
cigzy oraz chorobom ptodow i noworodkoéw (wspdlnie z wtasciwymi zaktadami i klinikami)

4. Opis sposobu realizacji programu z okresleniem zadan

ad 1 i 2) Monitorowanie stanu zdrowia w okresie okotoporodowym w Europie opiera sie na
wykorzystaniu rutynowych niezagregowanych baz danych. W Polsce sg to zgtoszenia urodzenia
noworodka i karty zgonu (GUS) oraz dane Narodowego Funduszu Zdrowia (hospitalizacja) i inne
zrodfa. Modyfikacja zakresu zmiennych w tych bazach, taczenie i pogtebiona analiza tych baz
z wykorzystaniem wiedzy merytorycznej i metodycznej pozwala na publikowanie cyklicznych
raportow umozliwiajgcych ocene stanu zdrowia populacji w okresie okotoporodowym oraz jakosci
opieki okotoporodowej a wspotpraca w ramach sieci Euro-Peristat — dokonywanie rzetelnych
poréwnan miedzynarodowych.

W wymiarze krajowym, planowana jest kontynuacja prac nad nastepujacymi szczegdtowymi

zagadnieniami:

® czas trwania cigzy i masa urodzeniowa noworodka z uwzglednieniem grup spotecznych matki,
rozktadu terytorialnego i trendow czasowych

= zgony noworodkdow i niemowlat z uwzglednieniem czasu trwania cigzy w momencie urodzenia,
masy urodzeniowej, przyczyn zgonu a takze grup spotecznych matki, rozktadu terytorialnego
i trendéw czasowych

= zgony kobiet w okresie cigzy, porodu i potogu z uwzglednieniem wyjsciowej, posredniej
i bezposredniej przyczyny zgonu oraz odstepu czasowego od porodu

* martwe urodzenia

Jednoczesnie dazyc sie bedzie do poszerzenia zakresu danych dostepnych w skali populacyjne;. 6
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2. ZAKEAD EPIDEMIOLOGII I BIOSTATYSTYKI

Ad 3) Dane zgromadzone w latach 2017-2020 w trakcie realizacji ogélnopolskiego prospektywnego
badania ,Przeprowadzenie kompleksowych badan epidemiologicznych dotyczacych sposobu
zywienia i stanu odzywienia kobiet ciezarnych wraz z identyfikacja czynnikdw ryzyka zaburzen
odzywiania, ocena poziomu aktywnosci fizycznej, poziomu wiedzy zywieniowej oraz
wystepowania nieréwnosci w zdrowiu” umozliwia m.in. przygotowanie wielu opracowan
naukowych dotyczacych wiedzy, zachowan i problemdw zdrowotnych kobiet ciezarnych w Polsce,
w tym:

* znajomosci zasad prawidtowego stylu zycia w czasie cigzy (m.in. odzywianie sie, aktywnos¢
fizyczna, stosowanie uzywek)

= odzywiania sie w poszczegdlnych trymestrach cigzy

= aktywnosci fizycznej w poszczegdlnych trymestrach cigzy

» wystepowania ciec cesarskich z uwzglednieniem uwarunkowan spotecznych

= zwigzku masy urodzeniowej noworodka ze sposobem odzywiania sie matki i aktywnoscia
fizyczng matki w poszczegolnych trymestrach cigzy

= wystepowania cukrzycy cigzowej i populacyjnych uwarunkowan tego zjawiska

* wystepowania nadcisnienia w czasie cigzy i populacyjnych uwarunkowan tego zjawiska

= Wobec obszernosci zgromadzonych danych, przygotowanie powyzszych opracowan zajmie
kilka lat.

Ad 4) Program bedzie realizowany gtdwnie sitami wiasnymi zaktadu wzmocnionymi - w miare
mozliwosci - pozyskanymi srodkami

5. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.

Badania (punkt 1-3) dostarcza naukowo udokumentowanych ogdlnopolskich informac;ji
przydatnych dla prowadzenia polityki zdrowotnej w zakresie opieki nad matka i dzieckiem
opartej na dowodach i ekspertyzie naukowej.

W efekcie dziatania programu (punkt 4) nastgpi gtebsze zrozumienie wybranej patologii
potozniczej a Instytut Matki i Dziecka bedzie postrzegany jako ekspert w obszarze objetym
programem.

6. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja

Wdrozeniem bedzie wykorzystanie analiz wynikajacych z prowadzonych badan w praktyce,

w szczegolnosci:

= uydziatw przygotowaniu kolejnej edycji europejskiego raportu Euro-Peristat

= wydanie publikacji ksiagzkowe]j przeznaczonej dla potoznych, lekarzy i organizatoréw opieki
zdrowotnej wraz z aneksem dla pacjentow (materiaty informacyjne) zawierajacej praktyczne
zalecenia dotyczace diety, przyrostu masy ciata i aktywnosci fizycznej kobiet ciezarnych.
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3. ZAKEAD ZYWIENIA

1. Krétki opis problemu

Sposdb zywienia dzieci jest uznawany za wazny czynnik prognostyczny ich zdrowia w okresie
dorostosci. Badania naukowe dotyczgce powigzania czynnika zywieniowego ze stanem odzywienia
dzieci wskazujg, ze istotne znaczenie dla optymalnego rozwoju dzieci ma taki sposob zywienia,
w ktorym podaz sktadnikow pokarmowych z diety dziecka odpowiada jego zapotrzebowaniu.
Zbilansowana dieta, czyli odpowiednia podaz sktadnikow pokarmowych, prawidtowo ksztattowane
zachowania zywieniowe oraz preferencje smakowe to podstawowe sktadowe sposobu zywienia,
ktory moze by¢ opisany takze poprzez wzory zywienia. Wzory zywienia we wczesnym dziecinstwie
sg kluczowym czynnikiem profilaktyki chorob przewlektych zwigzanych z dietg [m.in. otytosci,
choréb uktadu sercowo - naczyniowego, zespotu metabolicznego, alergii na pokarm].

2. Cele ogdlne

Celem planowanych badan bedzie kompleksowa ocena sposobu zywienia dzieci w wieku 2 — 10 lat
w powigzaniu z ich stanem odzywienia, ze zwrdceniem szczegdlnej uwagi na wybrane wskazniki
biochemiczne stanu odzywienia.

3. Cele szczegotowe

a) Ocena stanu odzywienia dzieci na podstawie wybranych cech i wskaznikdw
antropometrycznych, sktadu ciata oraz wybranych wskaznikéw biochemicznych, ktore
moga by¢ wczesnymi markerami zaburzen w rozwoju psychosomatycznym dziecka.

b) Ocena postepowania zywieniowego, w tym wzorow zywienia dzieci, profilu sktadnikow
odzywczych w dietach dzieci, w odniesieniu do nowelizowanych norm zywienia
i standardow medycznych

c) lIdentyfikacja czynnikdw zywieniowych zaburzajacych stan odzywienia badanych dzieci
pozostajacych na dietach fizjologicznych badz eliminacyjnych [diety - bezmleczna, bez
laktozy, bez fruktozy, bezglutenowa, bez miesa, diety ubogoenergetyczne]

4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu

Uzyskane wyniki pozwolg na opracowanie i / lub modyfikacje zalecen dotyczacych zywienia dzieci
oraz wytycznych do reformulacji sSrodkow spozywczych dla dzieci

5. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja

* materiaty edukacyjne dla rodzicow/opiekundw, personelu medycznego, personelu
w placéwkach opiekunczo-wychowawczych,

» wytyczne dla producentow zywnosci przeznaczonej dla dzieci
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4. ZAKEAD FARMAKOEKONOMIKI

1. Krétki opis problemu

Farmakoekonomika jest interdyscyplinarng dziedzing wiedzy stuzgcg ekonomicznej ocenie
optacalnosci dziatan w sektorze ochrony zdrowia. Oprécz wymiaru kosztowego jest ona gteboko
powigzana z epidemiologig i zdrowiem publicznym. Dziatania w tym zakresie s3 rdzenna
kompetencjg Instytutu Matki i Dziecka. Dotyczy to zaréwno badan populacyjnych dzieci np. nad
otytoscig, jak i kobiet w cigzy, choréb metabolicznych, onkologii dzieciecej, neurologii dzieciecej,
chirurgii i wielu innych. Obiecujaca kierunkiem badan jest wykorzystanie danych genetycznychiich
powigzanie z ujeciem ekonomicznym.

2. Cele ogdlne

Celem ogdlnym strategii jest znalezienie synergii miedzy obszarami nauki trwale zakorzenionymi
w dziatalnosci Instytutu a zakresem dziatan ekonomiki zdrowia.

3. Cele szczegotowe

= Wykorzystanie danych medycznych i sprawozdawczych Instytutu do zaplanowania
programow opieki koordynowane;

= Zaciesnienie wspotpracy w zakresie zdrowia publicznego dzieci i mtodziezy oraz ekonomiki
zdrowia

* Ocena optacalnosci wybranych procedur operacyjnych np. nowatorskich operacji
twarzoczaszki

» Poszukiwania synergii wykorzystania badan genetycznych i ich wymiaru ekonomicznego
w zakresie prewencji i leczenia chorob

4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.

W/w dziatania pozwolg na odzwierciedlenie tak waznego w obecnych czasach wymiaru
zarzadczego, ekonomicznego dziatan diagnostyczno-leczniczych, umozliwi ocene kosztowej-
efektywnosci technologii medycznych stosowanych w Instytucie.

5. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja.

Prace moga stanowi¢ podstawe przygotowania publikacji naukowych o duzym zasiequ,
komunikacji na konferencjach i kongresach oraz, ze wzgledu na aplikacyjny, praktyczny charakter
projektow farmakoekonomicznych, wdrozen np. w zakresie opieki koordynowanej
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5. ZAKEAD USPRAWNIANIA LECZNICZEGO

1. Krétki opis problemu

Fizjoterapia z dekady na dekade nabiera coraz wiekszego znaczenia znajdujac zastosowanie
w leczeniu coraz wiekszej liczby schorzen zaréwno o przebiegu ostrym jak i przewlektym. Mimo
dynamicznego rozwoju fizjoterapii nadal istniejg w jej obrebie obszary budzace duzy niedosyt
badawczy i praktyczny. Naleza do nich diagnostyka fizjoterapeutyczna i prawidtowy dobor
okreslonych metod fizjoterapeutycznych opartych na tej diagnostyce, a takze monitorowanie
i koncowa ocena programu rehabilitacji. Coraz wiekszego znaczenia nabiera rowniez
fizjoprofilaktyka dotyczaca gtdwnie chorodb cywilizacyjnych oraz odlegtych patologii bedacych np.
konsekwencjami poporodowymi lub przecigzeniowymi ukt. ruchu.

2. Cele ogdlne

Celem podstawowym dziatalnosci naukowej Zaktadu Usprawniania Leczniczego w najblizszych
latach bedzie nowelizacja, poszerzenie i doskonalenie diagnostyki i metod kompleksowej
rehabilitacji dzieci i mtfodziezy z przewlekts chorobg wieku rozwojowego, a takze kobiet
z zaburzeniami w obrebie dna miednicy. Dziatalnos¢ kliniczna Zaktadu bedzie rozszerzona
o wczesng opieke poporodowa na Kl. Potoznictwa.

3. Cele szczegotowe

a) Fizjoprofilaktyka najczestszych zagrozen chorobami cywilizacyjnymi oraz odlegtymi
patologiami poporodowymi w obrebie miednicy matej poprzez poradnictwo i stosowanie
programow zapobiegawczych.

b) Opracowanie jednolitych kryteriow diagnostycznych oraz metod monitorowania i koricowej
oceny programu rehabilitacji.

c) Propagowanie opieki rehabilitacyjnej dtugofalowej stosowanej w warunkach domowych
poprzez wigczenie rodziny w proces terapeutyczny ich dziecka.

4. Zadania badawcze

a) Wypracowanie optymalnego postepowania fizjoterapeutycznego z dzieckiem przewlekle
chorym na podstawie dtugofalowych badan skutecznosci réznych metod fizjoterapii,
w roznych grupach schorzen wieku dzieciecego i mtodzienczego ze szczegdlnym
zwroceniem uwagi na schorzenia wynikajace z zagrozen cywilizacyjnych jak otytos$¢ oraz
wady postawy, ktdére pojawiaja sie juz w okresie przedszkolnym i nasilajg sie w okresie
szkolnym stanowigc istotny czynnik ryzyka pogorszenia stanu zdrowia mtodych Polakow.
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a)

b)

a)

b)

a)

5. ZAKEAD USPRAWNIANIA LECZNICZEGO

Niezmienng od lat strategie dziatalnosci naukowo-klinicznej Zaktadu stanowig choroby
nowotworowe i zaburzenia neurorozwojowe w okresie niemowlecym. Na podstawie
dziatalnosci fizjoterapeutycznej w Klinikach Onkologii i Neurologii oraz Osrodka Rehabilitacji
Dziennej dla Dzieci planuje sie opracowanie i modyfikacje metod usprawniania dzieci
objetych opieka rehabilitacyjna.

Opracowanie i wdrozenie programow edukacyjnych dla kobiet po porodzie zapobiegajacych
zaburzeniom funkcjonalnym miesni dna miednicy.

Zastosowanie roznych testéw czynnosciowych oceniajagcych wydolnos¢ fizyczng oraz
funkcje uktadow miesniowego i oddechowego w celu opracowywania, monitorowania
i koncowej oceny programu rehabilitacji stosowanej w réznych jednostkach chorobowych
wieku dzieciecego i mtodzienczego oraz u kobiet z problemami uroginekologicznymi.

. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu

Uzyskanie lepszych efektéw terapeutycznych.

Zwiekszenie swiadomosci prozdrowotnej wsrdd kobiet po porodzie oraz rodzin dzieci
i mtodziezy z r6znymi schorzeniami zaréwno o przebiegu ostrym jak i przewlektym

. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja

Upowszechnianie wynikdw poprzez publikacje i prezentacje na konferencjach.

b) Szkolenia dla fizjoterapeutdw.

Q)

Poradniki dla rodzicow, kobiet po porodzie i z problemami uroginekologicznymi.
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6. ZAKEAD WCZESNEJINTERWENCJI PSYCHOLOGICZNEJ

1. Krétki opis problemu

Dziatalnos¢ naukowa i kliniczna Zaktadu Wczesnej Interwencji Psychologicznej obejmuje
zagadnienia z zakresu psychopatologii rozwojowej, zdrowia psychicznego niemowlat i matych
dzieci oraz psychologii pre- i perinatalnej. Wczesne dziecinstwo uwazane jest za kluczowy czas dla
rozwoju psychiki, jak rowniez zdrowia i funkcjonowania cztowieka w perspektywie cyklu zycia.
W tym czasie dziecko jest szczegdlnie podatne na dziatanie réznego typu niekorzystnych
czynnikow, z drugiej jednak strony mozliwosci zmiany nieoptymalnych trajektorii rozwojowych s3
rowniez znacznie wieksze niz w innych okresach rozwojowych.

Wyniki wielu badan wskazujg na istnienie okresow sensytywnych, kiedy dziatania z zakresu
wczesnej interwencji maja najwiekszg szanse powodzenia. To "okno" szczegodlnej wrazliwosci
dziecka na oddziatywania o charakterze wspierajgcym rozwoj najprawdopodobniej zawiera sie
w pierwszych pieciu latach zycia, a wedtug niektorych autoréw przypada na czas do wieku2-3 lat
(Daelmansiin., 2016).

Zgodnie z podejsciem transakcyjnym (Sameroff, 2010) rozwoj psychiczny, rozumiany jako proces
nieustannej, ukierunkowanej reorganizacji, warunkowany jest ztozonymi relacjami pomiedzy
czynnikami biologicznymi oraz srodowiskowymi, w kontekscie witasnej aktywnosci podmiotu.
Na obecnym etapie wiedzy mozna uzna¢, ze jednym z waznych sposobow wspierania szans
rozwojowych matych dzieci jest, z jednej strony, wczesna identyfikacja sygnatow nieprawidtowosci
rozwojowych, z drugiej zas, odpowiednie oddziatywanie na i poprzez najblizsze srodowisko, czyli
rodzicow/ opiekunow.

Kluczowym celem oddziatywania na rodzicow jest wspieranie tzw. opieki prorozwojowej (ang.
nurturing care), polegajgcej na stwarzaniu warunkow do zaspokojenia podstawowych potrzeb
dziecka, w tym potrzeb emocjonalnych, spotecznych i poznawczych (Britto i in., 2016; Chan, Lake,
Hansen, 2016). Cecha takiej opieki jest wrazliwos¢ rodzica na potrzeby dziecka, widoczna
w codziennych interakcjach, opartych na szacunku i uwaznosci opiekuna na sygnaty dziecka,
wspieraniu dziecka w podejmowaniu kolejnych zadan rozwojowych, stwarzaniu warunkéw dla
rozwoju autonomii adekwatnie do wieku, ale jednoczesnie nadawaniu aktywnosci dziecka
odpowiedniej struktury. Warto podkresli¢, ze znaczenie opieki prorozwojowej jest
w niedostatecznym stopniu uwzgledniane w dostepnych w Polsce $wiadczeniach z zakresu
wczesnej interwencji/ wczesnego wspomagania rozwoju, ktore ukierunkowane s3 przede
wszystkim na bezposrednia prace z samym dzieckiem. Co wiecej, jesli nawet dziatania
ukierunkowane na wspieranie opieki prorozwojowej s3 podejmowane, to jest to czesto robione
stosunkowo p6zno, z pominieciem okresu cigzy i pierwszych miesiecy po porodzie. Tymczasem ich
skuteczno$¢ w znacznej mierze opiera sie m.in. na oddziatywaniu w odpowiednim czasie,
w sposob, ktory uwzgledni mozliwie rézne czynniki ryzyka oraz w oparciu o istniejgce zasoby
(Brittoiin., 2016).
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6. ZAKEAD WCZESNEJINTERWENCJI PSYCHOLOGICZNEJ

Nalezy podkreslic, ze pomimo dynamicznego rozwoju neuronauki, mechanizmy patologizacji
rozwoju psychicznego, jak rowniez mechanizmy rezyliencji (odpornosci psychicznej) zostaty
wyjasnione jedynie czesSciowo. Jest to jeden z wazniejszych problemdw badawczych w obszarze
psychopatologii rozwojowej, wczesnej interwencji, jak rowniez zdrowia psychicznego niemowlat
i matych dzieci.

2. Cele ogdlne

a) Prowadzenie badan i opracowanie zastosowan klinicznych w obszarze zdrowia
psychicznego dzieci o-5 i wczesnej interwencji, a w szczegodlnosci analiza trajektorii
rozwojowych dzieci z wybranych grup ryzyka zaburzen rozwoju, z uwzglednieniem
ztozonych zaleznosci pomiedzy uwarunkowaniami biologicznymi i relacyjnymi.

b) Analiza wybranych uwarunkowan trudnosci emocjonalnych u rodzicow w okresie przed
i poporodowym oraz opracowanie odpowiednich form pomocy psychologicznej

c) Dtugofalowa analiza sytuacji psychologicznej matek i ojcow w kontekscie: zaburzen
i trudnosci rozwojowych dzieci, choréb somatycznych w rodzinie, zagrozen cywilizacyjnych.

3. Cele szczegotowe

Ad. a)

1. Analiza zaleznosci pomiedzy wczesnymi formami i jakosciag komunikacji rodzice-noworodek
urodzony przedwczesnie oraz regulacjg autonomiczna a dalszym rozwojem komunikowania sie
i spotecznego poznania (we wspotpracy z zespotem Kliniki Neonatologii i Intensywnej Terapii
Noworodka oraz prof. Maya Gratier z Uniwersytetu Nanterre w Paryzu)

2. Przygotowanie polskiego ttumaczenia oraz prace nad polskim wydaniem Klasyfikacji DC:0-5,
unikalnej klasyfikacji zaburzen rozwojowych i problemoéw zdrowia psychicznego niemowlat
i matych dzieci

3. Analiza trajektorii i profili rozwojowych dzieci urodzonych skrajnie przedwczesnie i ich
porownanie w zaleznosci od wystepowania (lub nie) zwiekszonego ryzyka zaburzen ze
spektrum autyzmu (jak rowniez innych probleméw emocjonalnych i behawioralnych)

Ad.b)

1. Analiza czestosci wystepowania depresji, leku i zaburzen po stresie traumatycznym u rodzicow
oczekujacych narodzin dziecka oraz po porodzie w zaleznosci od stanu zdrowia dziecka
i stopnia ryzyka rozwojowego.

2. Prdba opisania doswiadczen i przezy¢ rodzicow w sytuacji niepomysinej diagnozy u ptodu/
noworodka
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Ad.

6. ZAKEAD WCZESNEJINTERWENCJI PSYCHOLOGICZNEJ

Opracowanie modelu pomocy psychologicznej dla rodzicdw doswiadczajacych trudnosci
wymienionych w punkcie b) 1. Po weryfikacji model mdgtby stac sie podstawa dla szkolen
psychologdw.

Opracowanie systemu szkolen dla lekarzy, pielegniarek i potoznych.
9)

Analiza doswiadczen rodzicielskich  ojcdw niemowlat zagrozonych niepetnosprawnoscia
ruchowa.

Poréwnanie wskaznikow zdrowia psychicznego ojcow i matek dzieci z zaburzeniami ze
spektrum autyzmu oraz z niepetnosprawnoscia sprzezona.

Analiza doswiadczen rodzicielskich ojcow i matek w obliczu pandemii COVID-1g9.

5. Opis sposobu realizacji programu z okresleniem zadan.

Program oparty jest na taczeniu dziatalnosci naukowej i klinicznej. Bedzie realizowany wspdlnie
z partnerami z IMID oraz innych jednostek. Od strony metodologicznej przyjmujemy podejscie
polegajace na taczeniu ilosciowych i jakosciowych metod analizy. Realizacja celéw szczegdtowych
wymagata bedzie prowadzenia badan w planie podtuznym z zastosowaniem nowatorskich metod
analizy danych (np. wykorzystanie programu Observer XT z modutem do integrowania danych
behawioralnych i fizjologicznych). Szczegdtowe zadania zostang opracowane po wnikliwej ocenie
mozliwosci realizacji poszczegdlnych celdw, jak rowniez ustaleniu zasad wspotpracy z partnerami.

6. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.

Wsrod spodziewanych efektow i korzysci warto wymienic:

a)

b)
@)
d)

opracowanie propozycji nowych, opartych na wskaznikach synchronii biobehawioralnej, form
wczesnej interwencji dla noworodkdw i ich rodzicdw

w warunkach szpitalnych oraz prace nad sprawdzeniem ich efektywnosci.
upowszechnienie Klasyfikacji DC:0-5

opracowanie form wsparcia matek i ojcow w kontekscie ich doswiadczen rodzicielskich
zwigzanych z choroba lub niepetnosprawnoscia dziecka oraz wyzwaniami cywilizacyjnymi.

75



UZASADNIENIE WYBORU CELOW | SPOSOBY ICH OSIAGANIA
I1l. DZIALALNOSC W OBSZARZE ZDROWIA PUBLICZNEGO | INNYCH

6. ZAKEAD WCZESNEJINTERWENCJI PSYCHOLOGICZNEJ

Warto podkreslic, ze proponowane badania odnoszg sie zarowno do biologicznych, jak
i relacyjnych czynnikow ryzyka, czynnikow dajacych sie zidentyfikowa¢ w okresie pre-
i perinatalnym, jak rowniez do tych, ktére mozna opisa¢ w kolejnych miesigcach i latach zycia
dziecka. Jednoczesnie waznym kierunkiem naszych poszukiwan bedzie préba okreslenia tych
mechanizmow, ktére moga odgrywac funkcje chronigca rodzine i dziecko pomimo wystgpienia
wymienionych wyzej czynnikow ryzyka patologizacji rozwoju. Mozna przypuszcza¢, ze waznymi
mechanizmami o znaczeniu ochronnym sg procesy zachodzace w relacjach rodzice-dziecko i to
one moga by¢ waznym celem interwencji terapeutycznej. W efekcie prowadzonych badan
opracowane zostang rozne formy wczesnej interwencji psychologicznej, oparte na wspieraniu

prorozwojowej opieki, np. dla dzieci urodzonych przedwczesnie i ich rodzicow

7. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja.

* Modele wczesnej interwencji i wsparcia psychologicznego
= System szkolen dla specjalistow i rodzicow
= Publikacje w czasopismach naukowych

= Konferencja
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7. ZAKEAD ZDROWIA PROKREACYJNEGO

1. Krotki opis problemu

Wspotczesne metody laboratoryjnej diagnostyki prenatalnej nie dostarczajg zadnych markeréw
biologicznych, ktdére pozwolityby potwierdzi¢c homeostaze srodowiska wewnatrzmacicznego,
a tym samym pomoc w wykryciu wszelkich zaburzen homeostazy z potencjalnymi krotko-
i dtugoterminowymi konsekwencjami zdrowotnymi w okresie pourodzeniowym. Innymi stowy
dysponujemy bardzo skromnymi narzedziami do oceny srodowiska wewnatrzmacicznego,
w ktérym rozwija sie ptod.

2. Cele ogodlne

a)

b)
@)

Prowadzenie badan naukowych i prac rozwojowych w zakresie opracowania opieki nad
kobietag w kazdym okresie zycia, w tym: podczas cigzy, porodu i opieki po porodzie, oraz
zapobieganie zachorowalnosci i umieralnosci matek i noworodkdw.

Promocja polityki i strategii zdrowia prokreacyjnego.

Wspotpraca z instytucjami zajmujgcymi sie zdrowiem prokreacyjnym.

3. Cele szczegotowe

a)

Poszukiwanie biomarkerow specyficznie zaangazowanych w wewnatrzmaciczne procesy
towarzyszgce rozwojowi ptodu.

Biomarkery bedg poszukiwane w trzech materiatach klinicznych: w smétce noworodkow
i surowicy kobiet ciezarnych oraz w ptynie owodniowym.

Oznaczenia Aminopeptydazy N podobnie jak innych enzymoéw proteolitycznych
skumulowanych w smoétce ma na celu dostarczenie wiedzy o ich udziale w fizjologicznych
procesach ptodowego rozwoju tkanek i narzadow oraz wskazanie na ich kliniczg przydatnosc¢
jako biomarkerdw dla rozpoznawania standw patologicznych.

Surowica kobiet ciezarnych jest bogatym zrddtem tysiecy indywidualnych biatek.
Elektroforeza jest prosta metoda laboratoryjng, roznicujaca na 6 frakcji 22 najobfitsze,
dobrze poznane biatka surowicy, stanowigce 99% catkowitego proteomu.

Rozszerzenie wiedzy o lokalnych procesach wewnatrzmacicznych przy wykorzystaniu
parametrow laboratoryjnych.

Ocena mozliwosci wykorzystania nieinwazyjnie uzyskiwanych podczas porodu materiatéw
klinicznych dla roznicowania zagrozen okotoporodowych (ptyn owodniowy, smotka,
surowica krwi matki)

4. Spodziewane efekty i korzysci realizacji programu.

Oprocz korzysci poznawczych, planowane s3 publikacje w czasopismach z listy filadelfijskiej oraz
przedstawienie wynikow na zjazdach towarzystw naukowych.

5. Potencjalne wdrozenia lub komercjalizacja.

Istnieje mozliwos¢ komercjalizacji i zastosowania w praktyce klinicznej odkrytych markerdéw
dobrostanu ptodu ocenianych in utero. 77



