GWIAZDKOWE SPOTKANIE
/ CHOROBAMI RZADKIMI

12 GRUDNIA 2026

09:00-09:30

09:30-10:00

10:00-10:20

10:20-10:40

10:40-11:00

11:00-11:10

11:10-11:30

11:30-11:50

11:50-12:10

12:10-12:30

12:30-12:50

12:50-13:00

Rozpoczecie wydarzenia
prof. Mieczystaw Walczak, prof. Robert Smigiel

Pacjenci niezdiaghozowani z podejrzeniem choroby rzadkiej - znaczenie diaghostyki
dla leczenia celowanego
prof. Robert Smigiel

Przysztosé badan przesiewowych noworodkow z perspektywy genetyka
prof. Monika Gos

Przysztosé¢ badan przesiewowych noworodkow z perspektywy klinicysty
prof. Jolanta Sykut-Cegielska

Macierzyninstwo i przygotowanie do macierzynstwa we wrodzonych wadach
metabolizmu
dr Ewa Starostecka

Przerwa

PKU - nowe rewolucyjne mozliwosci leczenia znanej choroby dietozaleznej
prof. Maria Gizewska

Rewolucja w opiece i leczeniu choréb rzadkich uktadu kostnego — odmienne
mechanizmy terapii celowanej
dr hab. Izabela Michatus

Nowy rozdziat w leczeniu achondroplazji - czego nauczyt nas pierwszy rok terapii
wosorytydem w Polsce? Co wiemy po 7 latach obserwacji na Sswiecie?
Prof. Robert Smigiel

Rodzaje terapii w chorobach lizosomalnych u dzieci -terapie dostepne
i terapie przysztosci
dr Dariusz Rokicki

CLN2 pod lupa - pierwszy napad padaczkowy, utrata stow. Objawy alarmowe,
ktérych nie wolno przeoczyé
prof. Justyna Paprocka

Problemy endokrynologiczne u dziewczat z chorobami rzadkimi w okresie
dojrzewania
prof. Matgorzata Wajcik



13:00-13:15

13:15-13:40

13:40-14:05

14:05-14:30

14:30-14:55

14:55-15:05

15:05-15:30

15:30-15:55

15:55-16:20

16:20-16:45

16:45

Przerwa

Problemy behawioralne i zaburzenia snu dziecka z choroba rzadka
dr n. med. Maja Krefft

Zywienie w chorobach rzadkich: niedowaga i zaburzenie odzywiania
dr Agnieszka Borys Iwanicka

Zywienie w chorobach rzadkich: nadwaga i otyto$é
prof. Agnieszka Zachurzok

Osteoporoza w chorobach rzadkich - dla lekarza pediatry i lekarza rodzinnego
prof. Pawet Matusik

Przerwa

Komunikacja wspomagajaca i alternatywna w chorobach rzadkich
mgr Magdalena Bucyk

Wspoétpraca i komunikacja w chorobach rzadkich - jak przekazywaé trudne

informacje i "negocjowac" oczekiwania rodzicow
dr Maria Libura

Oczekiwania rodzicéw odnos$nie terapii w chorobach rzadkich a istniejace
mozliwosci medyczne - tu i teraz
prof. Jolanta Wierzba

Odmienne podejscie do terapii chorob ultrarzadkich — nadzieja i przysztosé¢
prof. Krzysztof Szczatuba

Zakonczenie konferencji



