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PODSTAWOWE INFORMACJE O PROJEKCIE

»Choroby genetycznie uwarunkowane — edukacja i diagnostyka” (EDUGEN)

Projekt zaklada opracowanie i wdrozenie programu edukacyjnego w oparciu o transfer i
rozwdj technologii oraz procedur diagnostycznych, ktérego celem bedzie podnoszenie
kwalifikacji kadr medycznych w odpowiedzi na potrzeby epidemiologiczno-
demograficzne kraju w zakresie specjalistycznej diagnostyki chordb genetycznie
uwarunkowanych w tym wrodzonych wad metabolizmu (WWM). W dobie zwiekszajacej
sie liczby chordb objetych badaniami przesiewowymi noworodkéw, w tym chordb
rzadkich, pojawia sie luka w postaci dalszego postepowania diagnostycznego i
terapeutycznego. Dlatego wdrozenie diagnostyki obejmujgcej zaréwno genomike,
proteomike, jak i metabolomike, da mozliwie petny obraz zmian towarzyszgcych
chorobom genetycznie uwarunkowanym i umozliwi postawienie ostatecznego
rozpoznania. Obserwowany wzrost liczby pacjentow z chorobami genetycznie
uwarunkowanymi powoduje zwiekszenie prawdopodobienstwa zetkniecia sie z nimi
kazdego lekarza. To otwiera konieczno$¢ dostarczenia kadrze medycznej aktualnej
wiedzy na temat dostepnosci badan, indywidualnego podejscia diagnostycznego oraz
umiejetnosci wykorzystania aparatury medycznej do wykonywania okreslonych
procedur. Dlatego zaproponowany model dziatania tgczacy badania genetyczne,
protoemiczne i metaboliczne umozliwi unikalne, kompleksowe podejscie do choréb
genetycznie uwarunkowanych oraz szerokie rozpowszechnienie wiedzy w tej
dziedzinie, co zaowocuje istotng poprawg samego zakresu, jak i jakosci diagnostyki
dzieci, mtodziezy i calych rodzin oraz mozliwosci profilaktyki i ich leczenia. Projekt
bedzie realizowany w Instytucie Matki i Dziecka (IMiD) przez Zaktad Badan
Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej (ZBPiDM) oraz przez Zaktad Genetyki
Medycznej (ZGM). W ramach projektu zostang wdrozone dziatania i rozwigzania, ktore
przyczynig sie do podniesienia poziomu wiedzy z zakresu genetyki cziowieka, w tym
uwarunkowan genetycznych, oraz metebolomiki i proteomiki wsréd oséb szkolonych w
Tytut lub zakres ramach realizacji projektu. Wykorzystanie nowoczesnej aparatury w diagnostyce

projektu zwiekszy dla pacjentow dostepnos¢ do nowoczesnej diagnostyki genetycznej i
biochemicznej przy jednoczesnym obnizeniu kosztow jej $wiadczenia. Dzieki
odpowiednio opracowanym programom szkoleniowym i edukacyjnym podniesiony
zostanie poziom wiedzy z zakresu diagnostyki choréb genetycznie uwarunkowanych
wsérdd kadr medycznych zwigzanych z opieka medyczng dzieci i miodziezy, w tym
lekarzy rodzinnych, pediatrow, neurologéw, onkologéw, immunologéw, gdyz to od nich
zalezy szybko$¢ podjecia skutecznej $ciezki diagnostycznej i ewentualnej terapii.
Jednoczesnie w dobie upowszechniania sie testow genetycznych konieczne jest
dostarczenie specjalistycznej wiedzy wymienionym grupom lekarzy. Realizatorzy
projektu beda wspétuczestniczy¢ w badaniach i transferze technologii dotyczgcych
patologii molekularnych, metabolizmu komorki i proteomiki w zakresie chordb
genetycznie uwarunkowanych. Bedg réwniez opracowywac¢ metody systematycznego
okreslania jakosci i efektywnosci ustug genetycznych majgc na uwadze standardy i
normy europejskie zgodne z zasadami dobrej praktyki klinicznej i laboratoryjnej.

Ponadto w zwigzku z wdrozeniem nowych technologii badan genomu oraz postepem w
zakresie badan i diagnostyki genetycznej konieczne jest zapewnienie narzedzi i
specjalistébw na potrzeby przetwarzania olbrzymiej ilosci informacji na koncowy wynik
diagnostyczny. Dlatego zaktadane jest rowniez, we wspotpracy z partnerami krajowymi,
wdrozenie programow szkoleniowych i edukacyjnych oraz prac badawczych w obszarze
bioinformatyki w zakresie analizy danych genomowych. Dziatania edukacyjne zostang
skierowane do studentdéw uczelni medycznych, politechnicznych, absolwentéw,
specjalistbw. Prace badawcze realizowane bedg we wspotpracy ze specjalistami
(lekarze, diagnosci, biolodzy, genetycy, inzynierowie) i ewentualnie
wyselekcjonowanymi uczestnikami szkolen.

Zakres dzialalnosci Zaktadu Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej

IMID prowadzgc badania przesiewowe dla catej populacji noworodkéow posiada w




Zaktadzie Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej wysokospecjalistyczne
laboratorium biochemiczne, ktére bedzie stanowito baze badawczo-rozwojowg dla
aktywnosci prowadzonej w ramach projektu, obejmujgcej takze diagnostyke genetyczng
w zakresie badan specjalistycznych. ZBPiDM jest koordynatorem i wykonawca
programu badan przesiewowych noworodkéow w catej Polsce w kierunku choréb
dziedzicznych i jako jedyny w Polsce prowadzi badania wykonywane metoda
tandemowej spektrometrii mas umozliwiajgce wykrycie rzadkich wad metabolizmu.
ZBPiDM bedzie ponadto kontynuowat prace w zakresie metabolomiki i proteomiki, ktére
sg obecnie przedmiotem wielu badan. Wraz z postepem wiedzy okazato sie, zZe
informacja genetyczna oraz badanie proteomu powinno by¢ uzupetnione o identyfikacje
zmian zachodzacych w komodrce wyjasniajgcych odpowiedzi organizmu na bodzce
fizjologiczne i patofizjologiczne. Przewiduje sig, ze wyniki tych badan poszerzg zakres
diagnostyki chorob genetycznie uwarunkowanych i przyczynia sie do szybszej
weryfikacji rozpoznania klinicznego. Realizacja prac badawczo-wdrozeniowych oraz
przeprowadzenie odpowiadajgcych im dziatan edukacyjno-szkoleniowych dla kadr
medycznych umozliwi rozpowszechnienie wiedzy z zakresu choréb genetycznie
uwarunkowanych chorob rzadkich, jak i przyspieszy obecnie czesto zbyt dtugg
procedure diagnostyczng. W celu realizacji powyzszego zadania zostanie utworzony
interdyscyplinarny zespét specjalistow z genetyki, pediatrii metabolicznej, neurologii,
immunologii i biochemii, przy wspétpracy z innymi osrodkami w Polsce i za granica.

Zakres dzialalnosci Zaktadu Genetyki Medycznej

W wyniku realizacji projektu, wykorzystujagc doswiadczenie edukacyjne i naukowe oraz
zaplecze diagnostyczne, badawcze i kliniczne, Zaktad Genetyki Medycznej jako
wyspecjalizowany osrodek genetyczny bedzie oferowat w duzo wiekszym zakresie
niz obecnie molekularng i cytogenetyczng diagnostyke genetyczng osobom oraz
rodzinom z chorobami i zaburzeniami o podtozu genetycznym. Zastosowanie
wysokoprzepustowych maszyn do sekwencjonowania DNA, planowanych do
zakupienia w projekcie, znaczaco obnizy koszt jednostkowy badan genetycznych i
upowszechni do nich dostep, umozliwiajgc wczesng diagnoze i interwencje medyczng
wszystkim zainteresowanym niezaleznie od miejsca zamieszkania. Badania te majg
ogromne znaczenie w aspekcie spoteczno-ekonomicznym. Bedg tez krokiem w
kierunku przysztych rozwigzan zwigzanych z medycyng spersonalizowana.

Przewiduje sie rowniez wigczenie do tworzenia i realizacji programu edukacyjno-
wdrozeniowego Klinike Pediatrii, gdzie rozwijany jest unikalny w skali kraju profil
pediatrii metabolicznej, Klinike Neurologii Dzieci i Mtodziezy, gdzie we wspétpracy z
Zaktadem genetyki Medycznej IMID wdrazane sg nowe metody diagnostyki oraz inne
jednostki IMID

Uzasadnienie
realizacji projektu
w trybie
pozakonkursowym

Projekt jest odpowiedzig na problem zwigzany z nastepujgcymi brakami w polskim

systemie prowadzenia badan chordb genetycznie uwarunkowanych oraz ksztatcenia

kadr medycznych:

e niedostateczna wiedza z zakresu genetyki cziowieka i diagnostyki choréb
genetycznie uwarunkowanych;

e niewystarczajgca w stosunku do potrzeb liczba i rodzaj prowadzonych badan w
kierunku chordb genetycznie uwarunkowanych w tym wrodzonych wad

metabolizmu;
e niska dostepnos¢ lub niedostepnosé na rynku ochrony zdrowia rozwigzan
technologicznych i  sprzetowych  umozliwiajgcych  wykonywanie  badan

genetycznych i metabolicznych;

e niedostatek szkolenh z zakresu wykorzystania wysokospecjalistycznej aparatury
diagnostycznej w genetyce medycznej, przesiewie noworodkowym, wrodzonych
wadach metabolizmu, analizie proteomicznej i metabolomicznej);

s brak szkolen oraz skutecznych kanatdéw dostarczania wiedzy i uzupetniania luk
kompetencyjnych z zakresu metod diagnostycznych, interpretowania wynikéw
badan specjalistycznych, sciezek postepowania diagnostyczno-terapeutycznego;

e niedostatek narzedzi do analizy genetycznej i brak specjalistow z zakresu analizy
danych genomowych (bioinformatyki) odpowiadajgcych potrzebom szybkiego
postepu w zakresie genetyki i mozliwosci przetworzenia bardzo duzych ilosci
informacji na wynik diagnostyczny;

s brak stosownych uregulowan prawnych normujgcych wykorzystanie testéw
genetycznych.

Nalezy podkresli¢, ze przewidziane wdrozenia w zakresie diagnostyki wrodzonych wad




metabolizmu i innych choréb genetycznie uwarunkowanych poprawiajg sytuacje
medyczng nie tylko w odniesieniu do dzieci/mfodziezy, ale i catych rodzin. Na ogét
identyfikacja choroby i podjecie leczenia u jednego cztonka rodziny oznacza bowiem
okreslenie grupy ryzyka i rozpoczecie interwencji diagnostyczno-leczniczej u innych
cztonkow rodziny. Dlatego program podniesienia wiedzy i kwalifikacji, ktory jest celem
projektu obejmie kadry medyczne zwigzane z diagnostykg i leczeniem zaréwno
dzieci/miodziezy, u ktorych zidentyfikowano wade dziedziczna, jak tez ich rodzin.

IMID jest jednostkg badawczo-rozwojowg. Posiada wiedze i doswiadczenie w
diagnostyce i leczeniu choréb genetycznie uwarunkowanych. Whniosek Instytutu Matki i
Dziecka o realizacje w trybie pozakonkursowym wynika z unikalnosci profilu badan
diagnostycznych wykonywanych w IMiD oraz bazuje na ponad 60 letnim do$wiadczeniu
w diagnostyce i leczeniu chordb dziedzicznych. IMiD realizuje i koordynuje wieloletni
Program badan przesiewowych noworodkoéw w Polsce Ministra Zdrowia dla calej
populacji i jako jedyny w Polsce wykonuje badania przesiewowe i diagnostyczne
w kierunku wrodzonych wad metabolizmu Program ten zostat w IMiD wypracowany i
od poczatku IMID byt jego jedynym realizatorem. W potgczeniu z innymi badaniami
biochemicznymi, a zwtaszcza z szerokim profilem badan genetycznych IMID jest jedyna
i unikalng w Polsce jednostka z tak kompleksowg diagnostyka chordb genetycznie
uwarunkowanych.

IMID aktywnie uczestniczy w przygotowywaniu i doskonaleniu zawodowym kadr
medycznych (m.in. staze specjalizacyjne, szkolenia), w szczegdlnosci w obszarze
genetyki medycznej i diagnostyki metabolicznej. Dotychczasowe doswiadczenia
wskazuja, ze system ksztatcenia kadr medycznych w Polsce pozostawia istotne, dla
jakosci swiadczonych ustug medycznych i postepu, luki w powyzej wskazanych
obszarach. Dziatania systemowe z przyczyn obiektywnych obejmujg gtéwne nurty
ksztatcenia, zas adaptacje nie mogg nastepowacé na tyle szybko, jak tego wymagajg
dziedziny charakteryzujgce sie szybkim postepem. Barierg jest rowniez to, ze istotnym
warunkiem podnoszenia kwalifikacji w omawianym zakresie jest wiedza praktyczna, a w
tym wypadku dostep do wysokospecjalistycznej aparatury laboratoryjno-medycznej i
rozwigzan technologicznych, ktére powinny stanowi¢ wazny element szkolenia oraz
staly wysitek w zakresie adaptacji aktualnych zdobyczy naukowo-medycznych.

Dlatego konieczne jest podjecie przedsiewziecia, ktére zapewni podnoszenie
kwalifikacji kadr medycznych w zakresie diagnostyki chordb genetycznie
uwarunkowanych, w tym wrodzonych wad metabolizmu w oparciu zaréwno o
najnowszg wiedze, praktyke specjalistyczng, jak réwniez infrastrukture badawcza.
Podstawg rozwiniecia dziatalnosci edukacyjnej beda obecne dokonania na polu
diagnostycznym i naukowym IMID w zakresie cytogenetyki, genetyki molekularnej,
diagnostyki biochemicznej i metabolicznej oraz zaplanowane wdrozenia uwzgledniajgce
doposazenie w wysokospecjalistyczng aparature medyczng. Rozpoczete zostang prace
w obszarze bioinformatyki, skutkujgce wdrozeniem programoéw szkolenia specjalistow i
realizacjg prac badawczych.

Projekt wpisuje sie w cele przyjetej Strategii na rzecz Odpowiedzialnego Rozwoju w
zakresie obszaru ‘kapitat ludzki i spoteczny’ poprzez zwiekszanie zasobu wiedzy,
umiejetnosci oraz potencjatu zawartego w kazdym cziowieku i w spoteczenstwie, jako
catosci. Projekt odpowiada na potrzebe podwyzszania umiejetnosci zawodowych
(ksztatcenie kadr medycznych) a takze wyposazenia i pomocy dydaktycznych (zakup
aparatury niezbednej do nauczania nowoczesnej genetyki). W ramach Celu
szczegotowego Il — Rozwdj spotecznie wrazliwy i terytorialnie zrbwnowazony, obszar:
spéjnos¢ spoteczna, projekt wpisuje sie w kierunki interwencji nr 2 - Poprawa
dostepnosci do ustug, w tym spotecznych i zdrowotnych, poprzez utatwianie dostepu do
wysokiej jakosci ustug zdrowotnych (zwiekszenie dostepu do nowoczesnych badan
genetycznych poprzez obnizenie ich ceny) oraz nr 4 - Rynek pracy zapewniajacy
wykorzystanie potencjatu zasobdéw ludzkich dla rozwoju Polski - Programy profilaktyki,
wczesnego wykrywania probleméw zdrowotnych zasobéw pracy oraz zagrozen
niepetnosprawnoscig (wczesna diagnostyka wad wrodzonych). W ramach obszaru:
rozwoj zrownowazony terytorialnie, projekt nawigzuje do kierunku interwencji nr 3 -
Aktywne gospodarczo i przyjazne mieszkancom miasta - Poprawa dostepu do réznego
typu ustug publicznych o charakterze rozwojowym, w tym zwigzanych ze zdrowiem
(zwiekszenie zakresu i liczby badan chordb genetycznie uwarunkowanych).




Trudno przeceni¢ role genetyki medycznej w systemie ochrony zdrowia populacji. W
swojej istocie realizacja projektu przyczyni sie do rozwoju — poszerzenia spektrum i
liczby — genetycznych badan diagnostycznych. Przyczyni sie do zwiekszenia
wykrywalnosci wad wrodzonych i dziedzicznych (noworodkowe badania przesiewowe),
a co za tym idzie umozliwi wczesng interwencje medyczng. Przyczyni sie do
zapewniania petniejszego spektrum badan genetycznych, identyfikacji rodzin ryzyka
genetycznego i mozliwych w tym zakresie dziatan profilaktycznych.

Cel szczegotowy PO
WER, w ramach
ktorego projekt

bedzie realizowany

Wdrozenie nowych rozwigzan, w szczegolnosci z zakresu aktywizacji zawodowej,
ksztalcenia przez cate zycie i tworzenia oraz realizacji polityk publicznych, dzieki
wspolpracy z partnerami zagranicznymi.

Priorytet inwestycyjny

9iv, 10iii

Typ/typy projektow
przewidziane do
realizacji w ramach
projektu

Projekty z komponentem ponadnarodowym realizowane poza Common
Framework.

Cel gtéwny projektu

Celem gtéwnym projektu jest prowadzenie dziatalnosci edukacyjno-diagnostycznej w
zakresie poszerzania wiedzy z dziedziny genetyki cziowieka oraz nowych mozliwosci
diagnostyki chordb dziedzicznych zaréwno w analizie genomu jak i jego produktéw oraz
zmian metabolicznych w oparciu o rozwigzania wypracowane przy udziale partnera
ponadnarodowego.

Postep, jaki na przetomie XX i XXI wieku dokonat sie w poznaniu informacji genetycznej
cztowieka w olbrzymim stopniu zmienit oblicze nie tylko wielu dziedzin i specjalnosci
medycznych, ale takze wielu sfer zycia i aktywnosci ludzi. Postep technologiczny, o
ktorym mowa znacznie wyprzedzit nie tylko $Swiadomos¢ spoteczng, czesto
manifestujgcg sie dziataniami o charakterze populistycznym, ale takze wiedze kadr
medycznych, ktére powinny posredniczy¢ w przekazywaniu jej osobom (pacjentom), do
ktorych docelowo jest kierowana. Wobec stale powigkszajgcych sie mozliwosci
okreslenia molekularnej etiologii chorob, identyfikacji nosicielstwa mutacji genowych
ws$réd osob zdrowych (krewnych chorego) jak tez pojawienia sie realnych mozliwosci
okreslania predyspozycji genetycznych wobec szeregu chordb, przedstawienie tych
mozliwosci spoteczenstwu jak tez zapewnienie porady genetycznej choremu i jego
rodzinie staje sie obowigzkiem zaréwno lekarza rozpoznajgcego chorobe jak tez
organizatoréw opieki medycznej. Dziatania, o ktérych mowa wpisujg sie w opublikowany
przez Ministerstwo Nauki i Szkolnictwa Wyzszego Krajowy Program Badan, w zakresie
tematycznym: choroby cywilizacyjne, nowe leki oraz medycyna regeneracyjna.1

Jednoczesnie ma miejsce dynamiczny rozwdj zapotrzebowania w obszarze diagnostyki
i leczenia chorob dziedzicznych cztowieka. Sformutowane zostaty w ramach Unii
Europejskiej rekomendacje utworzenia przez kraje czionkowskie narodowych
programow na rzecz chorob rzadkich®. Komisja Europejska jeszcze w 2004 r.
przedstawita rekomendacje dotyczgce etycznych, prawnych i spotecznych implikacji
badan genetycznych. Instytut Matki i Dziecka jest koordynatorem i realizatorem
programu badan przesiewowych, ktéry obejmuje wszystkie noworodki urodzone w

! Krajowy Program Badan zostat ustanowiony Uchwatq Rady Ministréw z dnia 16 sierpnia 2011 roku.

2 Decyzja nr 1295/1999/EC Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 29 kwietnia 1999 r. przyjmujgca wspdélnotowy program
dziatania w dziedzinie chordb rzadkich w ramach dziatari w zakresie zdrowia publicznego (1999 do 2003); 2) uzupetniajgco
motyw 7 do rozporzqdzenia nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z 16 grudnia 1999; 3) Decyzja nr 1350/2007/WE
Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 23 pazdziernika 2007 r. ustanawiajgca drugi program dziatan w dziedzinie zdrowia
na lata 2008-2013 i zalecenia Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w dziedzinie rzadkich chordb, ktdre
rekomendowato paristwom cztonkowskim ustanowienie i realizacje planéw dotyczqcych rzadkich choréb w celu zapewnienia
pacjentom cierpigcym na rzadkie choroby dostepu do opieki zdrowotnej wysokiej jakosci, w tym diagnostyki, leczenia,
rehabilitacji, wsparcia gwarantujgcego maksimum niezaleznosci osob i dostepu do lekéw sierocych.




Polsce. Obecnie w IMID w ramach programu przesiewowego prowadzone sg badania w
kierunku 27 choréb wrodzonych, w tym 23 rzadkich wad metabolizmu. Stworzyto to
zapotrzebowanie na specjalistyczng diagnostyke biochemiczng, gtéwnie opartg o
metabolomike oraz na szerokie rozpowszechnienie wiedzy w tej dziedzinie.

Dlatego Instytut Matki i Dziecka, w oparciu o wtasny dorobek medyczno-naukowy i
ogolnopolski charakter dziatalnosci, w tym unikalno$¢ dziatan w zakresie przesiewu
noworodkowego oraz zapotrzebowanie wynikajgce z aktualnych polityk zdrowotnych i
trendow rozwojowych, przedstawia koncepcje dziatan wdrozeniowo-edukacyjnych
obejmujgcych obszary genetyki medycznej i diagnostyki choréb genetycznie
uwarunkowanych oraz bioinformatyki.

Gtéwne zadania
przewidziane do
realizacji w projekcie
ze wskazaniem grup
docelowych

Grupg docelowg projektu beda:

e kadry IMID,

e pracownicy laboratoriéw genetycznych i diagnostycznych,

e lekarze pierwszego kontaktu i specjalisci,

e studenci i absolwenci uczelni wyzszych (profil biomedyczny oraz kierunki

bioinformatyczne)

Szczegdlng grupa beda lekarze rodzinni i pediatrzy, na ktérych spoczywa
odpowiedzialnos¢ w pierwszej kolejnosci i ktérzy powinni mie¢ tatwy dostep do
specjalistycznej konsultacji i szybkiej $ciezki diagnostycznej. W ramach projektu
zostanie potozony tez szczegdlny nacisk na rozwdj i podnoszenie poziomu wiedzy z
zakresu genetyki, chordb genetycznie uwarunkowanych, wrodzonych wad metabolizmu
w spoteczenstwie. Przyczyni sie to do lepszego zrozumienia i zwiekszenia zaufania
opinii publicznej dla tych zagadnien i oferowanych spoteczenstwu nowych procedur
diagnostycznych i terapeutycznych.

W ramach projektu zaktada sie nastepujgce dziatania:

1) zakup wysokospecjalistycznych urzadzen laboratoryjnych wykorzystywanych w
ramach dziatalnosci badawczej i diagnostycznej (np. wysokoprzepustowe maszyny
do sekwencjonowania DNA), ktére sg niezbedne do przeprowadzenia w pierwsze;j
kolejnosci szkolen specjalistycznych dla personelu laboratoryjnego (obstuga i
wykorzystanie wysokospecjalistycznej aparatury laboratoryjno-diagnostycznej),
wdrozenia nowych procedur diagnostycznych i badawczych przez kadry IMiD, a
nastepnie do przeprowadzenia szkoleh i programéw edukacyjnych dla kadry
medycznej i interdyscyplinarnej (m.in. informatycy, biolodzy i in.).

Szacunkowa warto$¢ kosztow bezposrednich: ok. 23 min zt.

Zaktadana liczba wprowadzonych do wykorzystania urzgdzen i zestawéw w ramach
wdrozenia nowych procedur diagnostycznych (aparatura wysokospecjalistyczna zgodna
ze zdefiniowanym w projekcie profilem — warunek konieczny do przeprowadzenia
szkolen grupy docelowej w celu podniesienia jej umiejetnosci): 33

Kamien milowy: Przygotowanie zaplecza niezbednego dla przygotowania szkolen dla
personelu laboratoryjnego i kadr medycznych — IV kw. 2020 r.

Powyzsze dziatanie jest zgodne z ogélnymi zasadami EFS oraz z zapisami PO WER w
zakresie wydatkdw ponoszonych na zakup Srodkow trwatych oraz w ramach cross-
financingu, jak réwniez przyczynia sie do realizacji celu gldwnego projektu.

2) opracowanie we wspoéipracy =z partnerem ponadnarodowym  procedur
laboratoryjnych w zakresie podnoszenia kwalifikacji naukowych i zawodowych dla
personelu IMID, opracowanie programéw szkoleniowych dla kadr medycznych z
catej Polski oraz transfer dobrych praktyk organizacyjnych w ramach wdrozenia
nowych procedur diagnostycznych, poprzez:

a. wyjazdy studyjne do partneréw ponadnarodowych, konsultacje z partnerami
ponadnarodowymi;

b. szkolenia wytypowanej do udziatu w projekcie kadry IMID w zakresie
wykonywania nowych procedur laboratoryjnych; transfer wiedzy i praktyk od
partneréw ponadnarodowych;




c. opracowanie przez kadre IMID w oparciu o wspolprace z partnerami
ponadnarodowymi ww. procedur i programow szkoleniowych oraz ich
implementacja w IMiD w ramach dziatan wdrozeniowych.

Szacunkowa warto$¢ kosztow bezposrednich: ok. 4 min zt
Zaangazowana kadra IMiD: ok 40 os6b

Kamien milowy: Kadra IMiD przygotowana do prowadzenia szkolenn dla personelu
laboratoryjnego i kadr medycznych, oraz do prac w ramach grupy roboczej ds.
opracowania i wdrozenia nowych programoéw dydaktycznych, szkoleniowych z zakresu
bioinformatyki — IV kw. 2020 r.

3) przeprowadzenie szkoleh dla kadr medycznych i personelu laboratoryjnego z
zakresu obstugi wysokospecjalistycznej aparatury medycznej (genetyka medyczna i
wrodzone wady metabolizmu) z zastosowaniem wysokospecjalistycznej aparatury
laboratoryjnej oraz dla kadr medycznych z zakresu analizy i interpretowania
wynikow badan (genetyka medyczna i wrodzone wady metabolizmu) oraz
zastosowania nowoczesnej diagnostyki z zakresu genetyki medycznej i wrodzonych
wad metabolizmu w Sciezkach postepowania leczniczego;

a. rekrutacja uczestnikéw (kadry IMIiD, kadry medyczne i laboratoryjne z catej
Polski);

b. przygotowanie kadry prowadzgcej szkolenia i wspierajgcej ich realizacje, przez
IMiD;

C. opracowanie konspektow szkolen, materiatow szkoleniowych i
przeprowadzenie szkolen;

d. zapewnienie uaktualnienia informacji o nowych procedurach laboratoryjnych w
miare ich pojawiania si¢ i udostepnienie ich uczestnikom szkolen;

e. zapewnienie follow-up dla kadry medycznej poprzez opracowanie materiatow z
zakresu nowych $ciezek postepowania diagnostyczno-terapeutycznego (w
obszarach zgodnych z profilem projektu).

Szacunkowa warto$¢ kosztow bezposrednich: ok. 4,3 min zt
Szacunkowa tgczna liczba 0séb objetych szkoleniami: ok. 680 oséb

Kamienn milowy: Personel laboratoryjny i kadry medyczne przygotowane do obstugi
wysokospecjalistycznej aparatury medycznej oraz analizy i interpretowania wynikéw
badan (genetyka medyczna i wrodzone wady metabolizmu) oraz zastosowania
nowoczesnej diagnostyki z zakresu genetyki medycznej i wrodzonych wad metabolizmu
w $ciezkach postepowania leczniczego — IV kw. 2021 r.

4) Opracowanie i wdrozenie programéw edukacyjnych, dydaktycznych i szkoleniowych

z zakresu bioinformatyki w partnerstwie krajowym z Politechnikg Warszawska:

a. sformowanie grupy roboczej z kadr IMID oraz Politechniki Warszawskiej;
ewentualne zaangazowanie ekspertow spoza IMiD i Politechniki Warszawskiej
0 uznanym dorobku lub do$wiadczeniu naukowym, wdrozeniowym w obszarze
genetyki i informatyki;

b. prace merytoryczne grupy; opracowanie programow szkoleniowych dla
studentow/ absolwentéw studidow inzynierskich (informatyka), opcjonalnie
medycznych lub przyrodniczych;

c. zrekrutowanie uczestnikow szkolen sposréd ww. absolwentow studiow
inzynierskich (informatyka), opcjonalnie medycznych lub przyrodniczych, lub
studentow tych kierunkdw i przeprowadzenie szkolen;

d. przygotowanie przez grupe roboczg programu edukacyjnego bedacego
merytoryczng podstawg utworzenia nowej specjalizacji (interdyscyplinarnej);

e. follow-up — opracowywanie i dostarczanie uczestnikom szkolen w miare
pojawiania sie nowych, aktualnych informacji o rozwoju procedur
diagnostycznych, nowych rozwigzaniach informatycznych z zakresu analizy




danych  genomowych oraz identyfikowanych  nowych  potrzebach
wdrozeniowych (aktualizacja obszaru prac rozwojowych).

Szacunkowa warto$¢ kosztow bezposrednich: ok. 0,7 min zt
Szacunkowa fgczna liczba 0s6b objetych szkoleniami: ok. 70 oséb.

Kamiern milowy: Opracowane oraz wdrozenie programy edukacyjne, dydaktyczne i
szkoleniowe z zakresu bioinformatyki dla kadr interdyscyplinarnych (biolodzy,
informatycy itp.)— IV kw. 2021 r.

Ww. dziatalno$¢ bedzie realizowana na wielu ptaszczyznach:

1. Podnoszenie umiejetnosci kadr medycznych w zakresie wykonywania nowych
procedur diagnostycznych — pracownicy laboratoryjni i lekarze.

2. Podnoszenie umiejetnosci w zakresie obstugi wysokospecjalistycznej aparatury
badawczej i diagnostycznej — pracownicy laboratoryjni.

3. Podnoszenie umiejetnosci w zakresie specjalistycznej wiedzy diagnostyczno-
terapeutycznej (genetyka medyczna) w ramach Podstawowej Opieki Zdrowotnej,
Ambulatoryjnej Opieki Specjalistycznej i leczenia szpitalnego — lekarze pierwszego
kontaktu, pediatrzy, lekarze rodzinni, neonatolodzy, kierownicy jednostek i
placowek medycznych:

a. analizowanie i interpretowanie wynikéw badan wykonanych przy zastosowaniu
wysokospecjalistycznej aparatury,
b. $ciezki postepowania diagnostyczno-terapeutycznego.

4. Wdrozenie rozwigzan projakosciowych i organizacyjnych zwigkszajgcych i
utrwalajgcych dostep do wysokiej jakosci ustug medycznych w kluczowych dla
rozwoju wielu dziedzin medycyny obszarach; jednoczesne obnizenie kosztow
Swiadczen.

5. Wdrozenie unikalnych w Polsce programoéw szkolenia bioinformatykéw i rozwoju tej
dyscypliny w ramach ksztatcenia dyplomowego i podyplomowego.

W ramach projektu bedg prowadzone ogdlnopolskie programy szkoleniowe i
edukacyjne nastawione na podniesienie poziomu wiedzy i umiejetnosci kadr
medycznych. W ramach dziatan edukacyjnych i szkoleniowych zostang przygotowane
zarowno zbiory opracowan o poszczegodlnych chorobach, algorytmy diagnostyczne
oraz, co szczegollnie wazne, opisy metod leczenia, wraz z opisem przypadkow. W
oparciu o wypracowane metody dziatania beda organizowane szkolenia tematyczne
zarowno dla kadry IMiD, jak i os6b uczestniczgcych w szkoleniu rekrutowanych wsréd
kadry medycznej z catej Polski. W ramach szkolehA podyplomowych przewidujemy
prowadzenie kursdw specjalizacyjnych z genetyki klinicznej, laboratoryjnej genetyki
medycznej oraz pediatrii  metabolicznej powotanej przez Ministra Zdrowia
rozporzadzeniem z dnia 4.09.2014. Przewidujemy tu $cista wspotprace z
uniwersytetami  medycznymi.  Planujemy réwniez szkolenia dla lekarzy
niespecjalizujgcych sie w genetyce (lekarze rodzinni, pediatrzy, neurolodzy). Szkolenia
realizowane w ZBPiDM i ZGM bedg miaty charakter teoretyczny i praktyczny z
zapewnionym dostepem do urzadzen laboratoryjnych z zapoznaniem sie z
nowoczesnymi procedurami diagnostycznymi.

Trwalosé:

Po zakonczeniu realizacji projektu, IMiD bedzie utrzymywat zakupione urzgdzenia i
kontynuowat dziatania podjete w czasie realizacji projektu w oparciu o zdobyte
doswiadczenie i wypracowane z partnerem ponadnarodowym procedury i materiaty
szkoleniowe. W zakresie dziatan edukacyjnych bedg prowadzone szkolenia dla ww.
grup docelowych w ramach dziatalnosci statutowej. Prowadzone bedg badania
naukowe, ktérych celem bedzie wdrozenie i upowszechnienie testow genetycznych w
praktyce medycznej. Badania te bedg prowadzone z wykorzystaniem zakupionej




aparatury w zakresie genetyki i cytogenetyki molekularnej oraz szerokiej palety metod
analizy biochemicznej.

Po wdrozeniu projektu oraz réwnolegle z projektem IMID zaktada realizacje
nastepujgcych dziatan:

1. Prowadzenie nowoczesnych badan choréb genetycznie uwarunkowanych w tym
wrodzonych wad metabolizmu

2. Propagowanie nowej wiedzy specjalistycznej zwigzanej z prowadzong dziatalnosciag
naukowo-badawczg, w wyniku, ktérej wdrazane bedg nowe metody postepowania
diagnostyczno-leczniczego — lekarze pierwszego kontaktu i inni specjalisci.

3. Wspodipraca naukowo-edukacyjna z innymi placowkami w kraju i za granicg, w
ramach tego: rozwdj kadr: lekarze, pracownicy naukowi, personel techniczny; transfer i
dystrybucja wiedzy i praktyk; prace rozwojowe; szkolenia zagraniczne i krajowe; transfer
wiedzy do $rodowisk specjalistéw spoza IMID.

3. Popularyzacja wiedzy z zakresu genetyki medycznej, biologii molekularnej i choréb
genetycznie uwarunkowanych w spoteczenstwie (uczniowie i studenci, rodzice, inne
grupy osob niebedacych specjalistami w opisanych dziedzinach, w zaleznosci od
tematyki realizowanych programoéw edukacyjnych).

Podmiot zgtaszajacy
projekt®

Centrum Projektow Europejskich

Podmiot, ktéry bedzie
wnioskodawca

Instytut Matki i Dziecka

Uzasadnienie wyboru
podmiotu, ktory
bedzie
wnioskodawca)4

Instytut Matki i Dziecka (IMiD) jest instytutem badawczym dziatajgcym od 66 lat. IMiD
zostat powotany uchwatg Rady Ministrow w 1951 r. Nadzér nad dziatalnoscig IMiD
sprawuje Ministerstwo Zdrowia. Instytut jest panstwowa jednostka organizacyjna,
wyodrebniong pod wzgledem prawnym, organizacyjnym i ekonomiczno-finansowym,
posiada osobowos$¢ prawna. IMID, jako instytut badawczy w catosci kontrolowany przez
Skarb Panstwa, jest podmiotem publicznym. Zgodnie z nowoprojektowanym
rozporzadzeniem Ministra Zdrowia dotyczgcym statutu IMiD przedmiotem dziatalnosci
IMID jest m.in. prowadzenie badan naukowych i prac rozwojowych i wdrazanie ich
wynikow, prowadzenie szkolenia podyplomowego, uczestniczenie w systemie ochrony
zdrowia ukierunkowanym na potrzeby opieki zdrowotnej ludnosci, obejmujgce w
szczegolnosci ochrone macierzynstwa i zdrowia kobiet oraz zdrowia i rozwoju dzieci i
miodziezy (statut zostat zatwierdzony przez Ministra Zdrowia w dniu 6 lutego 2018 r.).

Do priorytetowych obszaréw dziatalnosci Instytutu nalezy aktywny rozwdj Programu
Badan Przesiewowych Noworodkéw w Polsce, rozwdj metod diagnostyki i leczenia
chordéb genetycznie uwarunkowanych, w tym WWM, upowszechnianie aktualnej wiedzy
w obszarze diagnostyki genetycznej, biochemicznej, proteomicznej i metabolicznej oraz
wspieranie rozwoju Polityki Zdrowotnej dla medycyny spersonalizowanej choréb
genetycznie uwarunkowanych.

3 W przypadku opracowywania Rocznego Planu Dziatania przez IP, podmiotem zgtaszajgcym projekt
jest IP. W przypadku opracowywania Rocznego Planu Dziatania przez IZ nalezy wpisa¢ nazwe
podmiotu, ktory zgtosit projekt do IZ.

* W szczegdlnosci w swietle art. 38 ust. 2 i 3 ustawy z dnia 11 lipca 2014 r. o zasadach realizacji
programow w zakresie polityki spojnosci finansowanych w perspektywie finansowej 2014-2020 (Dz.
U. poz. 1146) oraz podrozdziatu 5.2.1 Polityka spdjnosci, rozdziatu 5.2 Zasady wyboru projektow
Umowy Partnerstwa z dnia 21 maja 2014 r.




W szczegolnosci w zakresie dziatalnosci IMID jest:

e Prowadzenie badan naukowych i prac rozwojowych w zakresie:
a. edukacji zdrowotnej i promowania zdrowia populacji wieku
rozwojowego, kobiet w wieku prokreacyjnym i rodziny,
b. zapobiegania, rozpoznawania choréb, leczenia i rehabilitacji dzieci i
miodziezy,
c. ochrony macierzynstwa i zdrowia kobiet, zwlaszcza w wieku
prokreacyjnym,
d. ochrony zdrowia rodziny,
e. genetyki, epidemiologii i etiopatogenezy chordb i zaburzen
rozwojowych,
f. organizacji ochrony zdrowia matki i dziecka,
rozwijanie Programu Badan Przesiewowych Noworodkéw w Polsce,
rozwijanie metod diagnostycznych i leczniczych w zakresie choréb
genetycznie uwarunkowanych, w tym wrodzonych wad metabolizmu.
e Przystosowanie wynikow badan naukowych i prac rozwojowych do potrzeb
praktyki
e Wdrazanie wynikéw badan naukowych i prac rozwojowych

J @

W zwigzku z prowadzong dziatalno$cig do zadan Instytutu nalezg rowniez:

e upowszechnianie wynikow prowadzonych badan naukowych i prac
rozwojowych, w tym upowszechnienie aktualnej wiedzy z zakresu genetyki
cztowieka oraz metod biologii molekularnej oraz udostgpnianie 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 choréb genetycznie uwarunkowanych, w tym wrodzonych
wad metabolizmu;

e ksztalcenie naukowe i specjalistyczne kadr medycznych;

e wykonywanie badan i analiz oraz opracowywanie opinii i ekspertyz
dotyczacych stanu zdrowia matki i dziecka oraz rozwoju nauk w tej dziedzinie;

e podejmowanie dziatania na rzecz walidacji metod i narzedzi diagnostyczno —
badawczych;

e inicjatywa naukowo-medyczna w zakresie rozwoju Polityki Zdrowotnej
Pahstwa w obszarze medycyny spersonalizowanej choréb genetycznie
uwarunkowanych, w tym wrodzonych wad metabolizmu;

e inicjowanie i wspotudziat merytoryczny w przygotowywaniu zatozen do aktéw
prawnych oraz innych dokumentéw dotyczacych opieki zdrowotnej nad kobietg
w wieku prokreacyjnym i rodzing, matkg i dzieckiem, oraz opiekg nad
dzieckiem i mtodzieza;

e uczestnictwo w systemie ochrony zdrowia poprzez prowadzenie dziatalnosci
leczniczej na rzecz zdrowia matki, dziecka i rodziny;

e opracowywanie i udostepnianie informacji naukowej oraz prowadzenie
dziatalnosci wydawniczej w zakresie dziatalnosci Instytutu.

Instytut prowadzi dziatalno$¢ wydawniczg, moze prowadzi¢ studia podyplomowe i
doktoranckie, kursy, szkolenia i inne formy ksztatcenia, nadaje stopnie i tytuty naukowe.
Moze roéwniez podejmowaé inicjatywe w celu utworzenia centrum naukowo-
badawczego.

Strategia Naukowa Instytutu Matki i Dziecka przyjeta 19 grudnia 2017 stanowi, ze
jednymi ze szczegodlnych obszaréw dziatalnosci naukowo-rozwojowej sa:
¢ Rozwijanie Programu Badan Przesiewowych Noworodkéw w Polsce
e Rozwijanie metod diagnostycznych i leczniczych w zakresie chordb
genetycznie uwarunkowanych, w tym choréb rzadkich i ultrarzadkich
a. Upowszechnienie aktualnej wiedzy z zakresu genetyki cztowieka oraz
metod biologii molekularnej




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

e Inicjatywa naukowo-medyczna w zakresie rozwoju Polityki Zdrowotnej
Pahstwa w obszarze medycyny spersonalizowanej choréb genetycznie
uwarunkowanych, w tym wrodzonych wad metabolizmu

Zapewniono rowniez spojno$¢ opisanych priorytetowych obszaréw dziatalnosci z
unormowaniem zawartym w Regulaminie Organizacyjnym IMID, przyjetym
zarzgdzeniem Dyrektora w dn. 12 grudnia 2017.

Podkresli¢ nalezy réwniez fakt, ze Instytut Matki i Dziecka otrzymat rekomendacje z
Ministerstwa Zdrowia, w piSmie sygnowanym z upowaznienia Ministra Zdrowia,
do realizacji opisywanego projektu i kwalifikacje do naboru pozakonkursowego w
ramach Dziatania 4.3 Wspoétpraca ponadnarodowa Programu Operacyjnego Wiedza
Edukacja Rozw¢j. Jednoczesnie podkreslone zostaty unikalny dorobek, potencjat i rola
Instytutu Matki i Dziecka w systemie zdrowotnym w Polsce w zwigzku z realizacjg i
dynamicznym rozwojem Programu badan przesiewowych noworodkéw w Polsce.

IMiD jest jedyna jednostka w Polsce, ktéra wykonuje i koordynuje program badan
przesiewowych noworodkéw, w ramach ktérego wykonuje badania w kierunku
wrodzonych wad metabolizmu, niedoczynnosci tarczycy i wrodzonego przerostu kory
nadnerczy oraz przeprowadza sie w szerokim zakresie diagnostyke r6znicowg chordb
metabolicznych zaréwno na poziomie genetycznym jak i biochemicznym, Ponadto
przeprowadza unikalng w skali kraju diagnostyke dla wielu choréb genetycznie
uwarunkowanych w tym miedzy innymi niepetnosprawnos$ci intelektualnej, chordb
neurodegeneracyjnych, choréb nerwowo-mies$niowych, genodermatoz, zespotéw
dysmorficznych.

Zaklad Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej przeprowadza badania
biochemiczne i wdraza unikatowg diagnostyke w zakresie metabolomiki i proteomiki.
ZBPiDM uczestniczy w miedzynarodowych programach diagnostycznych oraz
przeprowadza nastepujgce dziatania szkoleniowo-edukacyjne:

e obligatoryjne staze i szkolenia z zakresu badanh przesiewowych do specjalizacji
z genetyki medycznej;

e szkolenia dla diagnostéw laboratoryjnych;
e  kursy specjalizacyjne z zakresu Pediatrii Metabolicznej w ramach CMKP.

Szczegolnie unikalny charakter w skali kraju majg szkolenia z zakresu
noworodkowych badan przesiewowych w kierunku choréb dziedzicznych.
Aktywnos¢ ta bazuje bowiem na jedynym w Polsce warsztacie i doswiadczeniu
jakie w tej dziedzinie zostaly wypracowane w zespole ZBPiDM. Majac tez na
uwadze zasadnos¢ szkolenia kadr medycznych, IMiD byt inicjatorem utworzenia
nowej specjalizacji —pediatrii metabolicznej, a kursy z tej tematyki realizowane sa
przez kadre IMiD.

Zaktad Genetyki Medycznej jest osrodkiem referencyjnym w zakresie diagnostyki
cytogenetycznej, molekularnej oraz poradnictwa genetycznego szerokiego zakresu
choréb genetycznie uwarunkowanych w tym miedzy innymi niepetnosprawnosci
intelektualnej, choréb  neurodegeneracyjnych, choréb  nerwowo-miesniowych,
genodermatoz, zespotdow dysmorficznych. ZGM byt jednym z pierwszych osrodkéw w
Polsce, w ktérych wprowadzono do diagnostyki chordb dziedzicznych metody analizy
kwasow nukleinowych a ostatnio najnowoczesniejsze metody cytogenetyki
molekularnej. Laboratoria ZGM podlegajg przeprowadzanym za granicg testom
kontrolnym. Pracownicy zakladu prowadzg dziatalnos¢ szkoleniowo-edukacyjng w
zakresie:

e stazy i szkoleh w zakresie genetyki klinicznej i laboratoryjnej genetyki




medycznej;

e  kursow specjalizacyjnych realizowanych w ramach CMKP (realizatorzy kurséw
wyfaniani w drodze konkursu);

e wykladdéw i kurséw dla studentow i doktorantow;
e praktyk studenckich (studenci z UW, WUM, SGGW);

e wydawania ksigzek i skryptdw z zakresu genetyki cztowieka i chordb
genetycznie uwarunkowanych;

e publikacji naukowych i udziatu w konferencjach naukowych.

W zakiadzie przygotowano po kilkadziesigt prac licencjackich, magisterskich i
doktorskich, 6 osob habilitowato sie, a 3 osoby uzyskaty tytut profesora.

Ponadto IMID:

1. Prowadzi dziatalno$¢ naukowo-badawczg (badania statutowe, NCN, NCBIR,
MZ, Fundacja na rzecz Nauki Polskiej, Horyzont); dziatalno$¢ medyczng, gdzie
m.in. takie jednostki jak Zaktad Genetyki Medycznej, Klinika Onkologii
Chirurgicznej, Mazowieckie Centrum Diagnostyki i Terapii Nowotworow Uktadu
Kostno-Szkieletowego u Dzieci i Miodziezy, Klinika Anestezjologii i Oddziat
Intensywnej Terapii sg osrodkami referencyjnymi; prowadzi badania kliniczne;
prowadzi dziatalno$¢ edukacyjng (szkolenia, staze, kursy specjalizacyjne,
Studium Doktoranckie); dziatalno$¢ opiniodawczg (wydawanie eksperckich
opinii o produktach dla populacji wieku rozwojowego na wniosek producentow i
dystrybutoréw oraz przygotowywanie ekspertyz zleconych przez urzedy
panstwowe w tym Ministerstwo Zdrowia czy Urzgad Ochrony Konkurencji i
Konsumentéw oraz organizacje niezalezne); oraz dziatalno$¢ wydawniczg
(Medycyna Wieku Rozwojowego).Wspdtpracuje z renomowanymi osrodkami
naukowymi i medycznymi w kraju, w Europie i na swiecie, m.in.: Katolicki
Uniwersytet Medyczny w Leuven (Belgia), Baylor College of Medicine w
Houston, CZD, COI, UW, WUM, GUM i wiele innych.

2. Jest czlonkiem gremidéw lub uczestniczy w dziataniach: WHO HBSC - Health
Behaviour in School-Aged Children, WHO COSI - Childhood Obesity
Surveillance Initiative, E-IMD - European Registry and Network for Intoxication
type Metabolic Diseases, E-HOD - European Network and Registry for
Homocystynurias and Methylation Defects, INTD - International Network on
Neurotransmitter related Disorders, 22qlldeletion syndrome International
Consortium, European Huntington's Disease Network, Rare Epileptic
Syndromes Consortium, Polski Rejestr Guzéw Kosci, Polska Grupa ds
Leczenia Guzéw Litych, Polska Grupa ds Leczenia Miesaka Ewinga, EURO-
PERISTAT network (projekt finansowany z Programoéw Zdrowotnych Unii
Europejskiej), Human Gene Mutation Database, Alamut, European Molecular
Genetics Quality Network (EMQN), Cystic Fibrosis Clinical Trial Network.

3. Zajmuje sie promocjg zdrowia w ramach realizowanych programow polityki
zdrowotnej (Narodowy Program Zdrowotny, akcje spoteczne — np. ,W trosce o
serce”).

4. Wspdtdziata ze stowarzyszeniami wspierajgcymi rodziny dzieci chorych, w
szczegolnosci na choroby rzadkie.

Czy projekt bedzie
realizowany w
partnerstwie?

TAK X NIE

Podmioty, ktore beda
partnerami
w projekcie
i uzasadnienie ich

Udziat partneréw zagranicznych w projekcie zapewni dostep do sprawdzonych
rozwigzan organizacyjnych i wdrozeniowych. Nie wyeliminuje to niezbednego wkfadu
naukowego i innowacyjnego ze strony IMiD, jednak wspétpraca zapewni biezgce
wsparcie w zakresie weryfikacji przyjetych zatozeh: edukacyjnych, naukowych,




wyboru®

medycznych i wdrozeniowych. ZBPiDM oraz ZGM wspotpracujg ponadto z krajowymi
uczelniami w tym przede wszystkim z uniwersytetami medycznymi. Szeroka wspotpraca
z zakresu genetyki medycznej obejmuje réwniez wspodlne projekty z instytutami
resortowymi Ministerstwa Zdrowia i instytutami Polskiej Akademii Nauk.

Ponadto w zwigzku z planami realizacji opisywanych dziatann podjeta zostanie
interdyscyplinarna wspétpraca z Wydziatem Elektroniki i Technik Informacyjnych
Politechniki Warszawskiej w pionierskim na skale swiatowag obszarze bioinformatyki. Na
Politechnice Warszawskiej, na Wydziale Elektroniki i Technik Informacyjnych, na bazie
Zaktadu Sztucznej Inteligencji i Zakladu Systeméw Informacyjnych od kilku lat
funkcjonuje unikalny zespodt do rozwijania metod analizy genomu cztowieka w obszarze
zastosowan bioinformatyki. Zespot ten powstat w oparciu o doswiadczenia zdobyte
gtéwnie w Baylor College of Medicine (Houston, USA) i specjalizuje sie w analizie
danych genomowych to jest przetwarzaniu informacji uzyskanych w wyniku
wieloprzepustowego sekwencjonowania genomu cziowieka na rzecz zastosowan w
medycynie - glownie analizie danych w chorobach genetycznie uwarunkowanych.

Rozwd¢j badan i diagnostyki genetycznej oznacza wytworzenie olbrzymiej ilosci
informacji, ktéra musi ulec przetworzeniu na koncowy wynik diagnostyczny. Rola
bioinformatyki na tym etapie jest kluczowa. Wspotpraca z Wydziatem Elektroniki i
Technik Informacyjnych obejmuje wdrozenie programu edukacyjnego/dydaktycznego,
przewiduje prowadzenie szkoleh na kazdym z poziomow trojstopniowego systemu
bolonskiego, jak tez w zakresie szkolenia podyplomowego. Nacelowanie szkolenia na
studentow i absolwentow Politechniki wynika wprost z koniecznosci wyksztatcenia
bioinformatykow, ktorzy zaangazowaliby sie w analize danych genomowych. Zaktadana
jest rowniez realizacja wspdlnych projektéw badawczych zwigzanych z opracowaniem
algorytmdw przetwarzania danych genetycznych.

Dopuszczalna jest wspotpraca partnerska z innymi osrodkami krajowymi, jak
uniwersytety medyczne w zwigzku z prowadzong w projekcie dziatalnoscig
wdrozeniowo-edukacyjng w obszarze genetyki klinicznej i laboratoryjnej oraz biochemii i
proteomiki.

Zgodnie z planami i prowadzonymi uzgodnieniami partnerami ponadnarodowymi beda
osrodki, ktdre sg jednymi z najwazniejszych centréw diagnostyki w zakresie genetyki
medycznej i choréb metabolicznych w Europie. Ze wzgledu na dotychczasowe
doswiadczenia i kontakty naukowe planowana jest wspétpraca z kierowanym przez
prof. Jorisa Vermeescha Zaktadem Genetyki Cztowieka Katolickiego Uniwersytetu w
Leuven (Belgia). Badania tego osrodka koncentrujg sie na patogenezie choréb
genetycznie uwarunkowanych, w tym choréb neurologicznych i nowotworéw.
Prowadzone badania o charakterze naukowym, jak praktycznym nakierowane sg na
zapewnienie pacjentom szybkiej, zgodnej z najnowsza wiedzg i osiggnieciami biologii
molekularnej  diagnostyki chorob o podiozu genetycznym. Dziatania te
podporzadkowane sg strategii leczenia spersonalizowanego. Przy Zaktadzie Genetyki
cztowieka funkcjonuje laboratorium technik genomowych, na ktérego wyposazeniu
znajdujg sie sekwenatory wysokoprzepustowe (lllumina: NovaSeq, HiSeq 2500 i 4000,
NextSeq i MiSeq, 2x PacBio), narzedzia do przygotowania bibliotek do
sekwencjonowania nastepnej generacji, narzedzia do fragmentacji i analizy jakosci
kwasow nukleinowych), jak tez petne wyposazenie do analiz genomowych w technologii
mikromacierzy. Laboratorium genomowe jest jednym z wiodgcych osrodkéw w zakresie
sekwencjonowania metodg nastepnej generacji. Warto wspomnie¢, ze jest
zaangazowane w belgijski program badan prenatalnych, ktérego elementem jest
nieinwazyjna diagnostyka wykorzystujgca wolny ptodowy DNA krgzacy z krwioobiegu
matki. Doktadnie te same platformy analizy genomu cztowieka planujemy rozwija¢
w ramach programu POWER. Wspotpraca z osrodkiem belgijskim umozliwi zaréwno
wymiange naukowa, jak tez szkolenie i zapoznanie sie z nowymi technikami i

® Wypetnié w przypadku projektu realizowanego w partnerstwie. W przypadku, gdy nie sg znane konkretne podmioty, ktére bedg
partnerami w projekcie nalezy wpisac¢ pozgdane cechy partneréw oraz uzasadni¢ wskazanie okreslonych cech.




procedurami sekwencjonowania kwaséw nukleinowych i badan genomu. Umozliwi
rébwniez opracowanie i wdrozenie automatyzacji pracy w laboratorium zajmujgcym sie
analizami wysokoprzepustowymi.

Podjeta zostanie tez wspotpraca z Department of Chemistry, VU Medical Center,
Amsterdam, Netherlands i Charles University in Prague, Czech Republic. Department of
Chemistry w VU Medical Center to laboratorium zajmujgce sie rozbudowang
diagnostyka chorob metabolicznych i pierwszy osrodek, ktéry wprowadzit diagnostyke
drgawek pirydoksyno-zaleznych - deficyt SSADH (dehydrogenaza bursztynylo semi
aldehydowa) oraz AASA (dehydrogenaza - alfa- amino-adypinowego - semialdehydu).
Osrodek ten zajmuje sie poszukiwaniem nowych markeréw biochemicznych
wskazujgcych na zaburzenia transportu w osrodkowym uktadzie nerwowym (zaburzenia
neurotransmiteréw oraz metabolizmu kreatyny). Wykorzystuje metody Immunoblottingu
i elektroforezy do analizy biatek. Wspodtpraca z VU Medical Center bedzie stanowita
wsparcie we wprowadzaniu:

e analizy biatek - metody Immunoblotting, elektroforeza (PAGE), rozktad biatek

e diagnostyki drgawek pirydoksyno-zaleznych
e analizy kwasow tluszczowych (PUFA i VLCFA)

Uniwersytet Karola w Pradze to o$rodek zajmujgcy sie diagnostykg choréb

metabolicznych, przesiewem noworodkowym. Prowadzi szerokg diagnostyke zaburzen

metabolizmu aminokwasow siarkowych, w tym homocystunurii oraz zaburzen

metabolizmu kwasu foliowego i remetylacji. Wspotpraca z Uniwersytetem Karola bedzie

stanowita wsparcie w wprowadzaniu

e rozpoznawaniu i réznicowaniu zaburzen metabolizmu aminokwaséw siarkowych
oraz zaburzeh zwigzanych z niedoborem lub brakiem kobalaminy, na poziomie
mitochondrialnym i cytoplazmy

e wykorzystaniu LC-MS/MS w diagnostyce enzymatycznej, w tym oznaczanie
aktywnosci OTC, czy enzymatycznej diagnostyce homocystynurii przez oznaczanie
aktywnosci syntazy Beta-cystationiny za pomoca LC-MS/MS;

e roznicowaniu zaburzen remetylaciji.

Dorobek wdrozeniowo-medyczny, bedacy efektem opisanej wspoipracy i prac
rozwojowych w Instytucie Matki i Dziecka stanie si¢ przedmiotem transferu wiedzy w
ramach interwencji szkoleniowo-edukacyjnej skierowanej do opisanych w fiszce kadr
medycznych w Polsce.

Czy projekt bedzie
projektem TAK NIE X
grantowym?
Przewidywany
termin Il kw. 2018

ztozenia wniosku

o dofinansowanie
(kwartat albo

miesigc oraz rok)

Przewidywany okres
realizacji projektu

Data zakonczenia
(miesigc oraz rok)

Data rozpoczecia

. 01.11.2018
(miesigc oraz rok)

31.10.2021

SZACOWANY BUDZET PROJEKTU

Szacowana kwota wydatkow w projekcie w podziale na lata i ogétem (PLN)




w roku 2017 w roku 2018 w roku 2019 w roku 2020 w roku 2021 ogétem
X 1 000 000 21 000 000 9 000 000 4 750 000 35 750 000
Szacowany wkfad wtasny beneficjenta (PLN)
TAK 3,00% NIE

Szacowany wktad UE (PLN)

33708 675 PLN

ZAKLADANE EFEKTY PROJEKTU WYRAZONE WSKAZNIKAMI (W PODZIALE NA PLEC | OGOLEM)

WSKAZNIKI REZULTATU

Wartosé docelowa

Nazwa wskaznika W podziale na:®

Ogotem w projekcie
Kobiety Mezczyzn

1. Liczba instytucji, ktore dzieki wspétpracy
Z partnerami zagranicznymi w programie 1
wdrozyly nowe rozwigzania

2. Liczba oséb, ktére podniosty
kompetencje w obszarze realizacji
projektu, z wykorzystaniem zakupionego
sprzetu.

750

WSKAZNIKI PRODUKTU

Wartos¢ docelowa

Nazwa wskaznika W podziale na:’

Ogotem w projekcie
Kobiety Mezczyzn

1. Liczba instytucji, ktore podjely wspotprace
z partnerem zagranicznym w programie

SZCZEGOLOWE KRYTERIA WYBORU PROJEKTU

® Rozbicie wartosci docelowych na pteé jest nieobowigzkowe — wypetniane w zaleznosci od specyfiki wsparcia i samego
projektu oraz zidentyfikowanego problemu, ktéry projekt ma rozwigzac¢ lub ztagodzié.

" Rozbicie wartosci docelowych na pteé jest nieobowigzkowe — wypetniane w zaleznosci od specyfiki wsparcia i samego
projektu oraz zidentyfikowanego problemu, ktéry projekt ma rozwigzac¢ lub ztagodzic.




KRYTERIA DOSTEPU

1. W projekcie wykorzystywane sa przynajmniej dwa rodzaje dzialan wspétpracy ponadnarodowej
sposrod nastepujacych:

1) wypracowanie i wdrozenie nowegol/ych rozwigzania/n;

2) transfer, zaadaptowanie i wdrozenie nowegol/ych rozwiazania/n;

3) roéwnolegte tworzenie i wdrozenie nowego/ych rozwigzania/n;

4) wymiana informacji i doswiadczen,

w tym obowigzkowo jednym z nich jest wymiana informacji i doswiadczen

Uzasadnienie:

Zastosowanie dziatan wspétpracy ponadnarodowej nastawionych na wdrozenie
wypracowanych rozwigzan pozwoli na adaptowanie rozwigzan sprawdzonych w innych
krajach lub wypracowanie nowych rozwigzan dotychczas nie stosowanych w Polsce.
Projekty zaktadajace wspotprace w tworzeniu wspolnych produktéw lub réwnolegte
tworzenie rozwigzan umozliwia wypracowanie nowatorskich rozwigzan wykorzystujgcych
potencjat i odmienne uwarunkowania wszystkich partneréw. Natomiast realizacja projektu
opartego na transferze nowych rozwigzan pozwoli w znacznym stopniu ograniczy¢ koszty
wdrozenia tego rozwigzania ze wzgledu na skrécony czas jego implementac;ji, czy eliminacje
potencjalnych bteddéw i probleméw.

Sposéb weryfikacji kryterium — na podstawie zapiséw wniosku o dofinansowanie projektu.

2. Wniosek o dofinansowanie projektu jest skladany w partnerstwie ponadnarodowym, co oznacza, ze:

1) cel, produktly i rezultatly projektu musza byé powigzane ze wspéipracg ponadnarodowa
i pokazywa¢ wartos¢ dodang takiej wspétpracy;

2) wskazane zostato uzasadnienie dla wykorzystania wspoétpracy ponadnarodowej dla osiggniecia
celu projektu.

Uzasadnienie:

Whioskodawca jest zobowigzany do przedstawienia zasadnosci wykorzystania doswiadczen
dostepnych w danym kraju/regionie/instytucji partnera ponadnarodowego dla osiggniecia
celu projektu, a tym samym do rozwigzania przedstawionego w projekcie problemu/6w.
Whnioskodawca musi wykazaé, ze produkt/y i rezultatly projektu powstaly w wyniku
wspotpracy z partnerem ponadnarodowym.

Sposéb weryfikacji kryterium — na podstawie zapiséw wniosku o dofinansowanie projektu.

3. Whniosek o dofinansowanie zawiera koncepcje wdrozenia rozwigzania wypracowanego we wspétpracy
ponadnarodowej do praktyki, w tym po zakonczeniu realizacji projektu.

Uzasadnienie:

Poniewaz celem projektéw wspétpracy ponadnarodowej jest wdrozenie wypracowanych
rozwigzan do praktyki, beneficjent musi doktadnie przemysle¢ oraz precyzyjnie zaplanowaé
swoje dziatania w tym zakresie, juz na etapie wniosku
o dofinansowanie. Ponadto, majgc na uwadze wymogi dotyczgce trwatosci rezultatéw
projektu, beneficjent jest takze zobowigzany do zapewnienia stosowania wypracowanego
rozwigzania takze po zakonczeniu realizacji projektu, w formie i zakresie przewidzianym
whnioskiem o dofinansowanie projektu.

W opisie koncepcji nalezy zawrze¢ informacje potwierdzajgce realno$¢ wdrozenia
wypracowanego/ zaadaptowanego rozwigzania, tj. wskazaé, ze bedzie ono mogto by¢
bezposrednio w projekcie wdrozone w ramach obecnych warunkéw krajowych, tj. na dzieh
ztozenia wniosku (np. bez wymogu dokonania zmian legislacyjnych).

Beneficjent musi opisa¢ we wniosku o dofinansowanie forme oraz sposob wdrozenia
rozwigzania wypracowanego we wspotpracy ponadnarodowej do praktyki oraz przewidywany
rodzaj instytucji, w ktorej/ktérych dane rozwigzanie bedzie wdrozone. Rozwigzanie moze




zosta¢ wdrozone w instytucji beneficjenta (w tym u jego partneréw krajowych) lub innych
podmiotach przewidzianych we wniosku o dofinansowanie. Forma wdrozenia, na podstawie
decyzji odpowiedniego podmiotu zarzadzajgcego, jest zalezna od specyfiki instytucji oraz
samego rozwigzania.

Poprzez  wdrozenie rozumie  sie¢  wykorzystywanie ~w  praktyce nowego

instrumentu/narzedzia/podejscia bedgcego przedmiotem projektu, zgodnie z zatozeniami
projektu okreslonymi we wniosku o dofinansowanie.

Za wdrozenie kompleksowego/kompleksowych rozwigzania/rozwigzan uznaje sie wdrozenie
do praktyki przez podmioty, ktérych zadan merytorycznych to rozwigzanie dotyczy.

Sposob weryfikacji kryterium — na podstawie zatgcznikow do wniosku o dofinansowanie
projektu.




