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Organizatorem IX Zjazdu Polskiego Towarzystwa Genety-
ki Czlowieka, ktéry odbyt sie w Centrum Kongresowym
Opera Nova w Bydgoszczy, bylo Polskie Towarzystwo Ge-
netyki Cztowieka wraz z Katedrg i Zakltadem Genetyki Kli-
nicznej Collegium Medicum Uniwersytetu Mikolaja Ko-
pernika w Toruniu. Celem konferencji byto przedstawienie
najnowszych wynikéw z dziedziny genetyki cztowieka oraz
dyskusja na temat rozwoju nauki w $wietle zmieniajgcych
si¢ regulacji prawnych, z poszanowaniem godnoéci i inte-
gralnosci kazdego czlowieka i jego dziedzictwa genetyczne-
go. Tegoroczny zjazd zgromadzit ponad 250 uczestnikéw,
wérdd ktorych znalezli si¢ lekarze klinicysci, diagno$ci la-
boratoryjni i naukowcy. W czasie trzech dni konferencji
zaprezentowano lacznie 83 wystapienia ustne ustruktu-
ryzowane w 15 sesji naukowych. Uczestnicy zjazdu mieli
réwniez mozliwo$¢ zapoznania si¢ z ponad 100 réznych
plakatéw prezentujacych najnowsze wyniki badan z za-
kresu genetyki cztowieka.

Najwiekszym zainteresowaniem zgromadzonych uczest-
nikow cieszyly si¢ sesje zatytulowane: ,,Badania przesie-
wowe noworodkéw w Polsce”, ,,Co nowego w genetyce?”,
»Genetyka kliniczna nowotworéw dziedzicznych”, ,,Poste-
py w diagnostyce zespoléw wad wrodzonych”, ,Genetyka
i muzy” oraz przede wszystkim ,Geny i zmysty” i ,Gene-
tyka choréb cywilizacyjnych”

Wyktad inaugurujacy pod tytulem ,,Czas i geny. Geny
zegarowe w chorobach cywilizacyjnych” wyglosita dr
hab. Edyta Reszka, prof. IMP z Instytutu Medycyny Pra-
cy w Lodzi. Wystapienie poswigcone bylo odkryciu mo-
lekularnych mechanizméw kontrolujacych ludzki zegar
biologiczny. Odkrycie to przyczynilo si¢ do zwigksze-
nia wiedzy na temat znaczenia higieny snu oraz wyka-
zalo, ze rytmom dobowym podlegaja wszystkie narza-
dy wewnetrzne czlowieka, jednak najwazniejszy zegar
biologiczny ukryty jest w naszej glowie. Za to przeto-
mowe odkrycie trzej amerykanscy badacze otrzyma-
li w 2017 roku Nagrode Nobla w dziedzinie fizjologii
i medycyny. Prelegentka dodatkowo przedstawila me-
chanizmy bezposredniego dziatania genéw zegarowych
oraz ich wplyw na rézne schorzenia u ludzi. Problem ten

dotyka szczegdlnie osoby pracujace w systemie zmia-
nowym i dlugotrwale narazone na $wiatto w nocy. Jest
to niezwykle istotne odkrycie w kontekscie poszuki-
wania biomarkeréw chordb cywilizacyjnych i moze zo-
sta¢ wykorzystane w dziataniach predykcyjnych oraz
prewencyjnych.

Jedna z najbardziej ciekawych sesji zatytulowana byta
»Geny i zmysly”. W panelu tym zaprezentowano sze$§¢
wystapien ustnych odnoszacych si¢ do zaburzen prze-
twarzania sensorycznego: stuchu, wzroku, dotyku i we-
chu. Sesja zostata zainaugurowana wystgpieniem prof.
Macieja Krawczynskiego, ktéry przedstawil aktualne wy-
zwania genetyczne, diagnostyczne i terapeutyczne w neu-
ropatii wzrokowej Lebera (LHON). W swojej prezentacji
prof. Krawczynski zwrdcit uwage na ograniczong znajo-
mo$¢ cech klinicznych LHON wéréd okulistow, zbyt poz-
ne rozpoczynanie diagnostyki molekularnej, problemy
w poradnictwie genetycznym oraz dostepno$¢ leczenia
idebenonem. Dodatkowo podkreslit wazna role porady
dotyczacej rokowania progresji choroby u mlodych pa-
cjentow, udzial niebezpiecznych czynnikéw $rodowisko-
wych, a takze przedstawit krétkoterminowe efekty terapii
genowej trzech polskich pacjentéw.

Dr hab. Agnieszka Zmystowska zaprezentowala program
kompleksowej opieki nad pacjentami z zespolem Wolfra-
ma (WES) wraz z przedstawieniem Ogolnopolskiego Cen-
trum Cukrzyc Monogenowych, obejmujacego Medyczne
Laboratorium Genetyki Cukrzycy oraz Poradnie Diabe-
togenetyki i Choréb Monogenowych. Oméwiono zesp6t
Wolframa jako chorobe¢ neurodegeneracyjng o podlozu ge-
netycznym, dziedziczong autosomalnie recesywnie, obja-
wiajaca si¢ cukrzyca, atrofig nerwu wzrokowego, moczow-
ka prosta i gtuchota. Dr hab. A. Zmystowska szczegdtowo
przedstawila wykorzystanie wskaznika RNFL (warstwa
wlokien nerwowych siatkéwki) jako markera progresji
zespolu Wolframa oraz wyniki badan metabolomicznych
przeprowadzonych u pacjentéw ze zdiagnozowana cukrzy-
cg typu I oraz WEFS. Dodatkowo wspomniata o leczeniu
przyczynowym pacjentéw z WFES indukowanymi pluripo-
tencjalnymi komdrkami macierzystymi.
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Jednym z prelegentéw byta dr hab. Monika Otdak, prof.
nadzw. i kierownik Zaktadu Genetyki IFPS, ktora zapre-
zentowala prace pt.: ,Dowody przeciwko dwugenowemu
dziedziczeniu niedostuchu uwarunkowanego warianta-
mi gendw TMPRSS3/GJB2 - praktyczna lekcja w dobie
sekwencjonowania generacji”. W swoim wystapieniu
dr hab. Ofdak podata w watpliwos¢ wczesniej opubliko-
wane doniesienia, ktore mialy §wiadczy¢ o dwugenowym
dziedziczeniu niedostuchu przy udziale recesywnych wa-
riantéw genéw TMPRSS3 i GJB2. Dokladna analiza wy-
nikéw otrzymanych w Zaktadzie Genetyki IFPS umozli-
wila znalezienie az czterech pacjentéw z wystepujacymi
zmianami w powyzszych genach, ktérzy nie mieli proble-
mow ze stuchem. Dane te umozliwily podwazenie hipotezy
o potencjalnym dwugenowym dziedziczeniu niedostuchu
przy udziale wariantéw patogennych w genach TMPRSS3
i GJB2. Konczac swoja wypowiedz, dr hab. Oldak podkre-
$lila, ze analize otrzymanych danych genetycznych nalezy
przeprowadza¢ bardzo rzetelnie i by¢ bardzo ostroznym
w interpretowaniu wynikow.

Zaklad Genetyki Instytutu Fizjologii i Patologii Stuchu
reprezentowali réwniez: dr Agnieszka Pollak, mgr Domi-
nika Ozigblo, mgr Anna Sarosiak oraz mgr Marcin Leja.
Pracownicy Instytutu Fizjologii i Patologii Stuchu zapre-
zentowali tacznie 5 prac naukowych (jedno wystapienie
ustne, trzy plakaty oraz jedne doniesienie opublikowane
w materiatach konferencyjnych).

Pracownicy Zakladu Genetyki zaprezentowali nastgpu-

jace prace:

» ,Nowy obraz fenotypowy u pacjentéw z patogennymi
wariantami genu TRIOBP zidentyfikowanymi z zasto-
sowaniem technologii sekwencjonowania caloeksomo-
wego” przygotowana przez Agnieszke Pollak, Urszule
Lechowicz, Victora Abla Murcia Pientkowskiego, Piotra
Stawinskiego, Joanne Kosinska, Henryka Skarzynskiego,
Monike Otdak, Rafata Ploskiego.

« ,Potwierdzenie udzialu genu TBC1D24 w powstawa-
niu niedostuchu dominujacego - identyfikacja drugiego
patogennego wariantu” przygotowana przez Dominike
Ozieblo, Marcina Lej¢, Anne Sarosiak, Grazyne Taci-
kowska, Krzysztofa Kochanka, Henryka Skarzynskiego,
Monike Otdak.

« ,Gen PTPRQ odpowiedzialny za rozwoj niedostuchu
dominujacego w drugiej rodzinie na $wiecie” przygo-
towang przez Anne Sarosiak, Dominike Ozieblo, Anne
Adamiok, Henryka Skarzyniskiego, Monike Otdak.

« ,Zastosowanie sekwencjonowania nastepnej genera-
¢ji do odkrywania wariantéw genu WFSI w rodzinach
z niedostuchem” przygotowang przez Marcina Leje,
Dominike Ozigbto, Anne¢ Adamiok, Sar¢ Domagale,
Henryka Skarzynskiego, Monike Oldak.

Waznym elementem tegorocznego Zjazdu bylo spotka-
nie z prof. dr hab. Marig Malgorzata Sasiadek, konsul-
tantem krajowym w dziedzinie genetyki klinicznej, oraz
prof. dr. hab. Lucjuszem Jakubowskim, przewodniczacym
PTGCz, i srodowiskiem genetykdw w Polsce. Tematem prze-
wodnim tego spotkania byly sukcesy, porazki oraz plany na
przyszto$¢ polskiej genetyki. Dyskutowano na temat braku
regulacji prawnych, niskich nakltadéw Narodowego Fundu-
szu Zdrowia na poradnictwo i diagnostyke genetyczng oraz
problemdéw mlodych lekarzy, ktérzy decyduja si¢ na specja-
lizacje z genetyki klinicznej. Z rozmowy tej ptynal réwniez
wniosek pozytywny — naukowcy skutecznie zdobywaja fi-
nansowanie na projekty, ktére oprocz celu naukowego za-
pewniaja pacjentom dostep do najnowszych, zaawansowa-
nych §wiadczen medycznych z zakresu badan genetycznych.

Kazdej sesji towarzyszylo duze zainteresowanie oraz ozy-
wione dyskusje, ktore w trakcie przerw przenosily sie z sal
wyktadowych do kuluaréw. IX Zjazd Polskiego Towarzy-
stwa Genetyki Czlowieka byt doskonalg okazjg do zaktu-
alizowania wiedzy z trudnej dziedziny medycyny, jaka jest
genetyka, a takze do nawigzania kontaktéw, ktére w przy-
szlodci moga zaprocentowaé wspdtpraca naukows.
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