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Uzasadnienie wyboru projektu w sposob niekonkurencyjny oraz
wyboru podmiotu, ktéry bedzie wnioskodawca:

Projekt jest odpowiedzig na problem zwigzany z nastepujacymi brakami w
polskim systemie ksztatcenia kadr medycznych, a takze pozamedycznych,
ktére uczestniczg w opiece nad pacjentami z chorobami genetycznie
uwarunkowanymi, w szczegdlnosci w obszarach objetych projektem:

e Brak wiedzy wsrdd kadr medycznych o objetych projektem
chorobach metabolicznych u dzieci i ich obrazie w zyciu
prenatalnym; w wybranych zakresach niedostateczna wiedza z
zakresu perinatologii, pediatrii metabolicznej i diagnostyki
metabolicznej oraz genetycznej dla kobiet w cigzy i ptodu;

e Dysproporcja pomiedzy postepem naukowym i medycznym
zwigzanym z technikami analizy genomu a wiedzg kadr medycznych
i praktycznymi mozliwosciami ich wykorzystania w objetym
projektem zakresie diagnostyki choréob metabolicznych u dzieci, w
tym w okresie prenatalnym;

e Niedostatek szkolen z zakresu wykorzystania wysokospecjalistycznej
aparatury diagnostycznej w perinatologii, pediatrii metabolicznej,
genetyce medycznej, przesiewie noworodkowym, wrodzonych
wadach metabolizmu (wysokospecjalistyczne kursy USG dla
perinatologow s rzadko organizowane i na ogot koszt udziatu jest
dodatkowym ograniczeniem);

e Brak szkolen oraz skutecznych kanatéw dostarczania wiedzy i
uzupetniania luk kompetencyjnych z zakresu metod
diagnostycznych, interpretowania wynikéw badan specjalistycznych,
Sciezek postepowania diagnostyczno-terapeutycznego w opisanym
zakresie;

e Trudnos¢ dostepu do medycznego, laboratoryjnego personelu
stanowigca bariere rozwoju lub zastosowania wiedzy i metod z
zakresu objetego projektem;

e Brak wzorcéw doraznego specjalistycznego postepowania

medycznego w przypadku podejrzenia choroby metabolicznej u



ptodu lub wystepowania obcigzenia genetycznego w rodzinie; brak

diagnostyki prenatalnej choréb metabolicznych u ptodow.
Dotychczasowe doswiadczenia wskazujg, ze system ksztatcenia kadr
medycznych w Polsce pozostawia istotne luki dla jakos$ci $wiadczonych
ustug medycznych i postepu medycznego, edukacyjnego i systemowego,
w powyzej wskazanych obszarach. Dziatania systemowe z przyczyn
obiektywnych obejmujg gtdwne nurty ksztatcenia, zas adaptacje nie mogq
nastepowac na tyle szybko, jak wymagajg tego dziedziny
charakteryzujace sie szybkim postepem. Barierg jest réwniez 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 staty wysitek w zakresie
adaptacji aktualnych zdobyczy naukowo-medycznych.
Dlatego konieczna jest realizacja przedsiewziecia, ktore zapewni
podnoszenie kwalifikacji kadr medycznych w zakresie wczesnej
diagnostyki wrodzonych wad metabolizmu ptodu i pacjentek ciezarnych, a
takze odpowiednich zagadnien z zakresu neonatologii, pediatrii
metabolicznej, chordéb genetycznie uwarunkowanych, neurologii,
diagnostyki genetycznej oraz metabolomicznej i proteomicznej, w oparciu
zaréwno o najnowszg wiedze i praktyke specjalistyczng, jak rowniez
infrastrukture badawcza.
Z wyzej opisanymi problemami wigzg sie ponizej opisane bariery
uwidaczniajace sie w obszarze technologiczno-procesowym, ktéry ma
wptyw na zakres medyczny i edukacyjny:

e W przypadku niektorych choréb genetycznie uwarunkowanych m.in.

z grupy chorob lizosomalnych wdrozenie szybkiej diagnostyki

réznicowej (poprzesiewowej), ktdra wykonywana jest za granicq;

mozliwe zapewnienie szybszego wtaczenia skutecznego

postepowania u noworodkow z mozliwg do leczenia rozpoznang po

porodzie chorobg;



e Brak mozliwosci rozpoznania przyczyn czesci zaburzen rozwoju i
wad ptodu ujawniajacych sie w trakcie opieki prenatalnej — potrzeba
poszerzenia mozliwosci diagnozowania chordb genetycznie
uwarunkowanych w okresie prenatalnym;

e Koniecznos$¢ podjecia dziatan zmierzajacych do wyeliminowania luki
diagnostycznej zwigzanej z nieobejmowaniem opiekg specjalistyczng
ciezarnych i ptodéw w opiece przedporodowej z podejrzeniem
choroby metabolicznej u ptodu lub cigzy u pacjentki z chorobg
metaboliczng, udostepnienie wiedzy o dostepnych metodach
diagnostycznych i sposobach ich wykonywania;

e Niewystarczajgca w stosunku do potrzeb liczba i rodzaj
prowadzonych badan w kierunku diagnostyki wrodzonych wad
metabolizmu dla pacjentek ciezarnych i ptodu w okresie
prenatalnym;

e Niska dostepnos¢ lub niedostepnosc na rynku ochrony zdrowia
rozwigzan technologicznych i sprzetowych umozliwiajacych
wykonywanie badan genetycznych i metabolicznych w diagnostyce
Srédcigzowej;

e Niedostatek narzedzi do analizy w diagnostyce prenatalnej.
Podstawg rozwiniecia dziatalnosci edukacyjnej beda obecne dokonania na
polu diagnostycznym i naukowym IMiD w zakresie perinatologii,
potoznictwa i ginekologii, interdyscyplinarnej prenatalnej opieki
koordynowanej, diagnostyki biochemicznej i genetycznej, w tym badan
przesiewowych, pediatrii metabolicznej, i innych. Prace wdrozeniowe bedg
komplementarne do prowadzonych dotychczas prac badawczo-
wdrozeniowych, m.in. dzieki finalizowanemu projektowi ,,Choroby
genetycznie uwarunkowane - edukacja i diagnostyka” w ramach Dziatania
4.3 PO WER 2014-2020. Zostat tu wdrozony szeroki zakres metod
diagnostycznych, m.in. panele diagnostyczne wykonywane przy
wykorzystaniu wysokoprzepustowego sekwencjonowania metodg
nastepnej generacji. W przypadku obecnego projektu wdrozone zostang

Sciezki postepowania medycznego i metody diagnozy, ktdre mozna uznac



za komplementarne, tj.: metoda Rapid WES, dedykowane panele
diagnostyki NGS i profilowanego (do konkretnych choréb metabolicznych)
badania wolno krgzgacego DNA ptodu (ffDNA), ktore bedg mogty by¢
stosowane w diagnostyce prenatalnej oraz metody analizy biochemicznej
pozwalajace na szybkie przeprowadzenie diagnostyki postnatalnej w
podejrzeniu chorob lizosomalnych (szybkie analizy z tzw. suchej krwi
obecnie wykonywane przez zagraniczne osrodki) oraz oznaczania znanych
markeréw choréb metabolicznych w krwi pepowinowej ptodu
wykonywanych obecnie rutynowo dopiero po porodzie w ramach
diagnostyki przesiewowej. W ramach projektu wykorzystywana bedzie
rowniez czes¢ aparatury nabytej w poprzednim projekcie.

Usytuowanie przedsiewziecia w krajowych i europejskich planach i ramach
strategicznych.

Projekt wpisuje sie w Rozporzgdzenie Parlamentu Europejskiego i Rady
(UE) 2021/1057 z dnia 24 czerwca 2021 r. ustanawiajace Europejski
Fundusz Spoteczny Plus (EFS+), ktére zaktada m.in.: zwiekszanie
rownego i szybkiego dostepu do dobrej jakosci, trwatych i przystepnych
cenowo ustug, w tym opieki zdrowotnej.

Projekt jest komplementarny z Programem UE dla zdrowia na lata 2021-
2027 (EU4Health) wprowadzony Rozporzadzeniem Parlamentu
Europejskiego i Rady (UE) 2021/522 z dnia 24 marca 2021 r. w sprawie
ustanowienia Programu dziatan Unii w dziedzinie zdrowia (,,Program UE dla
zdrowia”) na lata 2021-2027 w zakresie tematycznym udoskonalania
systemoéw ochrony zdrowia m.in. poprzez poprawe dostepu do opieki
zdrowotnej.

Projekt stanowi bezposrednie odwotanie do Opinii Europejskiego Komitetu
Ekonomiczno-Spotecznego ,Zapewnienie silnej europejskiej solidarnosci z
pacjentami cierpigcymi na choroby rzadkie” (2023/C 75/10), postulat
1.9.: EKES wzywa do uznania znaczenia dostepu do diagnozy choréb
rzadkich podczas badan przesiewowych w okresie okotoporodowym lub
noworodkowym lub jak najwczesniej po wystgpieniu problemoéw

zdrowotnych lub rozwojowych, korzysci ptyngcych z multidyscyplinarnej



opieki zdrowotnej oraz cato$ciowej perspektywy w odniesieniu do potrzeb i
$ciezek pacjentéw, dla ktérych korzystna mogtaby byc¢ zintegrowana
opieka medyczna i spoteczna oraz scentralizowana koordynacja opieki, a
przede wszystkim - optymalizacja dostepnosci finansowej opieki.

Projekt wpisuje sie w cele Strategii na rzecz Odpowiedzialnego Rozwoju w
zakresie obszaru ‘kapitat ludzki i spoteczny’ poprzez zwiekszanie zasobu
wiedzy, umiejetnosci oraz potencjatu zawartego w kazdym cztowieku 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). W ramach Celu szczegétowego II - Rozwdj spotecznie
wrazliwy i terytorialnie zrbwnowazony, obszar: sp6jnos¢ 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 zasobow ludzkich
dla rozwoju Polski - Programy profilaktyki, wczesnego wykrywania
problemdéw zdrowotnych zasobdw pracy oraz zagrozen
niepetnosprawnoscig (wczesna diagnostyka wad wrodzonych). W ramach
obszaru: rozwoj zréwnowazony 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).

Narodowy Program Zdrowia 2021-2025 - Projekt wpisuje sie w cel
operacyjny 5. Narodowego Programu Zdrowia 2021-2025 (projekt)
Wyzwania demograficzne (Kreowanie postaw prozdrowotnych
oddziatujacych na zdrowie prokreacyjne oraz podnoszenie kompetencji
kadr medycznych w zakresie zdrowia prokreacyjnego oraz

upowszechnianie rozwigzan systemowych w zakresie zdrowia



prokreacyjnego, w tym w opiece prekoncepcyjnej i okotoporodowej -
Instytut jest jednym z osrodkow leczenia nieptodnosci realizujgcych
zadania i Swiadczacych opieke w tym zakresie w ramach Programu
kompleksowej ochrony zdrowia prokreacyjnego w Polsce.

Strategia Rozwoju Kapitatu Ludzkiego 2030 - projekt wpisuje sie w
realizacje wszystkich 4 celéow szczegodtowych Strategii: Podniesienie
poziomu kompetencji oraz kwalifikacji obywateli, w tym cyfrowych;
Poprawa zdrowia oraz efektywnosci systemu opieki zdrowotnej; Wzrost i
poprawa wykorzystania potencjatu kapitatu ludzkiego na rynku pracy;
redukcja ubdstwa i wykluczenia spotecznego oraz poprawa dostepu do
ustug swiadczonych w odpowiedzi na wyzwania demograficzne.

Projekt wpisuje sie takze w Narodowy plan dla chordb rzadkich w
zakresie: Poprawa diagnostyki choréb rzadkich, a w tym Poprawa
dostepnosci do laboratoryjnych badan genetycznych w diagnostyce chordb
rzadkich oraz poprawe dostepnosci do laboratoryjnych badan
wysokospecjalistycznych (niegenetycznych).

Uzasadnienie wyboru podmiotu.

Instytut Matki i Dziecka (IMiD) w Warszawie zostat utworzony na
podstawie przepisdw rozporzadzenia Rady Ministréw z dnia 10 marca 1951
r. w sprawie utworzenia Instytutu Matki i Dziecka i od tego czasu
nieprzerwanie uczestniczy w rozwigzywaniu probleméw zdrowotnych i
spotecznych matek, dzieci i mtodziezy.

IMID jest jednostkg naukowo-badawczg oraz badawczo-rozwojowa.
Posiada wiedze i doswiadczenie w diagnostyce i leczeniu choréb rzadkich,
opiece perinatalnej, opiece neonatologicznej i anestezjologicznej nad
noworodkami m.in. ze stwierdzonymi wadami, leczonymi onkologicznie,
urodzonymi w przebiegu powikfan cigzowych. IMiD wykonuje i rozwija
badania diagnostyczne o unikalnym profilu oraz dysponuje ponad 70
letnim dorobkiem uznanym w kraju i na forum miedzynarodowym, a takze
unikalng ekspertyzg w diagnostyce i leczeniu chordb dziedzicznych i
cywilizacyjnych. Przedmiotem dziatalnosci IMiD jest prowadzenie badan

naukowych i prac rozwojowych oraz wdrazanie ich wynikéw, prowadzenie



szkolenia podyplomowego, a takze uczestniczenie w systemie ochrony

zdrowia ukierunkowanym na potrzeby opieki zdrowotnej ludnosci,

obejmujace w szczegdlnosci ochrone macierzynstwa i zdrowia kobiet oraz
zdrowia i rozwoju dzieci i mtodziezy (aktualny statut zostat zatwierdzony

przez Ministra Zdrowia w dniu 21 grudnia 2021 r.)

W kontekscie planowanego zakresu prac wdrozeniowych nalezy podkresli¢

unikatowg kompozycje ekspertyzy ulokowanej w IMID, ktory jest

osrodkiem ogodlnopolskim Swiadczacym zadania dla systemu zdrowia, w

tym specjalistyczng opieke medyczng w wielu obszarach zwigzanych z

potoznictwem, perinatologig, chorobami rzadkimi, w tym

wysokospecjalistyczng opiekg w zakresie Wrodzonych Wad Metabolizmu:

1. Dziatalnos¢ osrodka omicznego (OMICS; unikalne potaczenie
zastosowania metod analizy genomicznej, proteomicznej i
metabolomicznej oraz narzedzi bioinformatycznych z zakresu OMICS
Data Science) umozliwiajgca przeprowadzenie kompleksowej
diagnostyki w obrebie jednego podmiotu w przypadku choréb znaczgco
wptywajacych na obnizenie jakosci zycia rodzin, wytgczenie spoteczne i
wysokie koszty opieki medycznej.

2. Dzieki zapleczu medyczno-naukowemu Kliniki Potoznictwa i Ginekologii
i innych jednostek w IMID jest jedyny na Mazowszu os$rodek
koordynowanej opieki perinatalnej. Dziata tu Interdyscyplinarny Zespot
ds. Wad ptodu. Na bazie doswiadczenia tej dziatalnos$ci zdefiniowana
zostata potrzeba i mozliwos¢ dokonania interwencji medyczno-
edukacyjnej przewidzianej zakresem opisanego projektu.

e Realizowany jest Program Zdrowia Prokreacyjnego - od 2023 IMiD
posiada certyfikat Centrum Zdrowia Prokreacyjnego;

e Wykonywane sg zabiegi wewnatrzmacicznej terapii ptodu, dziatajg 4
pracownie ultrasonograficzne diagnostyki prenatalnej w obrebie
ktérych realizowany jest Program Diagnostyki Prenatalnej oraz
objete s opiekq ultrasonograficzng pacjentki z rozpoznanymi lub
podejrzewanymi wadami u ptodu. Dziata tu przeprowadzajgca

unikalne procedury specjalistyczne Pracownia Konfliktéw Matczyno-



Ptodowych, gdzie diagnozowane sg pacjentki z podejrzeniem
wystgpienia w cigzy konfliktu matczyno-ptodowego i wykonywane sg
wysokospecjalistyczne zabiegi lecznicze. W pracowniach
diagnostycznych wykonywane sg badania z zakresu inwazyjnej
diagnostyki genetycznej (amniopunkcja, biopsja kosmowki,
kordocenteza). W roku 2022 wykonano najwiecej na Mazowszu 800
inwazyjnych badan diagnostycznych;

Klinika Potoznictwa i Ginekologii jest osrodkiem III stopnia
referencyjnosci, co oznacza kwalifikacje do najwyzszego
ponadregionalnego stopnia opieki okotoporodowej. Specjalizuje sie
w zagadnieniach medycyny matczyno-ptodowej, patologii
rozrodczosci i cigzy, perinatologii oraz chordb kobiecych;

Ponadto w Klinice odbywajq praktyki zawodowe studenci
Uniwersytetu Medycznego Wydziatu Nauki o Zdrowiu - kierunek
potoznictwo. Klinika posiada akredytacje do prowadzenia
specjalizacji w zakresie: potoznictwa i ginekologii, perinatologii,
onkologii ginekologicznej. Klinika ma uprawnienia do prowadzenia
stazy czastkowych dla innych specjalizacji. We wspétpracy z
Warszawskim Uniwersytetem Medycznym w Klinice dziata
Studenckie Koto Naukowe;

Od 2022 roku Klinika ksztafci studentow wydziatu medycznego
Uczelni Lazarskiego w Warszawie. W klinice odbywajq sie zajecia
praktyczne dla studentéw IV i V roku oraz seminaria. Studenci majgq
takze wyktady z pracownikami naszej Kliniki. Przy Klinice od roku
2022 realizowane sg kursy USG prenatalnego dla potoznikéw pod
egidg PTGIiP. Kursanci w trakcie ich trwania spotykajq sie z
wybitnymi specjalistami z catego kraju zajmujgcymi sie tematyka
diagnostyki prenatalnej. JesteSmy otwarci na innych dlatego do
udziatu w naszych kursach zapraszamy wybitnych wyktadowcow z
kraju jak i z zagranicy by mogli podzieli¢ sie z uczestnikami swojq

unikatowg wiedza.



3. IMiD realizuje i koordynuje wieloletni Program Badan Przesiewowych
Noworodkdéw w Polsce Ministra Zdrowia dla catej 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 gtdwnym realizatorem. W
poftaczeniu z innymi badaniami biochemicznymi, a zwtaszcza z szerokim
profilem badan genetycznych IMID jest jedyng i unikalng w Polsce
jednostkg z tak kompleksowga diagnostyka chordob genetycznie
uwarunkowanych, wrodzonych wad metabolizmu. W Zaktadzie Badan
Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej IMID wdrozone zostaty i sq
rozwijane unikatowe w niektérych przypadkach metody analizy
enzymatycznej i biochemicznej na skale nie tylko Polski, ale rowniez
Europy.

e Zakfad Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej
uczestniczy w miedzynarodowych programach diagnostycznych oraz
przeprowadza nastepujgce dziatania szkoleniowo-edukacyjne:

v obligatoryjne staze i szkolenia z zakresu badan przesiewowych do
specjalizacji z genetyki medycznej;

v szkolenia dla diagnostéw laboratoryjnych;

v' kursy specjalizacyjne z zakresu Pediatrii Metabolicznej w ramach
CMKP.

e Szczegdlnie unikalny charakter w skali kraju majg szkolenia z
zakresu noworodkowych badan przesiewowych w kierunku choréb
dziedzicznych. Aktywnosc¢ ta bazuje bowiem na jedynym w Polsce
warsztacie i doswiadczeniu jakie w tej dziedzinie zostaty
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 sg przez kadre IMiD.

4. Zaktad Genetyki Medycznej przeprowadza unikalng w skali kraju
diagnostyke dla wielu chordb genetycznie uwarunkowanych w tym

miedzy innymi niepetnosprawnosci intelektualnej, chordb
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neurodegeneracyjnych, choréb nerwowo-miesniowych, genodermatoz,
zespotdw dysmorficznych. Zaktad Genetyki Medycznej jest osrodkiem
referencyjnym w zakresie diagnostyki cytogenetycznej, molekularnej
oraz poradnictwa genetycznego szerokiego zakresu chordb genetycznie
uwarunkowanych w tym miedzy innymi niepetnosprawnosci
intelektualnej, choréb neurodegeneracyjnych, choréb nerwowo-
miesniowych, genodermatoz, zespotdow dysmorficznych.
Z powodzeniem wdrozyt unikalne techniki analizy catogenomowej i z
wykorzystaniem sekwencjonowania wysokoprzepustowego.

e 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 podlegajq
przeprowadzanym za granicg testom kontrolnym. Pracownicy
zaktadu prowadzg dziatalnos$¢ szkoleniowo-edukacyjng w zakresie:

v’ stazy i szkoleh w zakresie genetyki klinicznej i laboratoryjnej
genetyki medycznej;

v kursdéw specjalizacyjnych realizowanych w ramach CMKP
(realizatorzy kursow wytfaniani w drodze konkursu);

v wykfaddéw i kurséw dla studentéw i doktorantéw;

v' praktyk studenckich (studenci z UW, WUM, SGGW);

v wydawania ksigzek i skryptow z zakresu genetyki cztowieka i choréb
genetycznie uwarunkowanych;

v' publikacji naukowych i udziatu w konferencjach naukowych.

e W zaktadzie przygotowano po kilkadziesiat prac licencjackich,
magisterskich i doktorskich.

5. Dzieki staraniom Instytutu Matki i Dziecka utworzona zostata nowa

specjalizacja pediatrii metabolicznej oraz podjete zostaty pierwsze w

Polsce starania poprawy opieki medycznej nad noworodkami, u ktérych

stwierdzona zostata wrodzona wada metabolizmu.

11



6. Utworzony tu zostat jeden z pierwszych w Polsce oddziatow

specjalizujgcych w leczeniu dzieci z wrodzonymi wadami metabolizmu -

Klinika Wrodzonych Wad Metabolizmu i Pediatrii.

Do priorytetowych obszaréw dziatalnosci Instytutu nalezy aktywny rozwoj

Programu Badan Przesiewowych Noworodkéw w Polsce, rozwdj metod

diagnostyki i leczenia chordb genetycznie uwarunkowanych, w tym WWM,

upowszechnianie aktualnej wiedzy w obszarze diagnostyki genetycznej,

biochemicznej, oraz wspieranie rozwoju Polityki Zdrowotnej dla medycyny

spersonalizowanej chordb genetycznie uwarunkowanych.

Do zakresu dziatalnosci IMID nalezy w szczegdlnosci:

a.

prowadzenie badan naukowych i prac rozwojowych w zakresie:
edukacji zdrowotnej i promowania zdrowia populacji wieku
rozwojowego, kobiet w wieku prokreacyjnym i rodziny,
zapobiegania, rozpoznawania chorob, leczenia i rehabilitacji dzieci i

miodziezy,

. ochrony macierzynstwa i zdrowia kobiet, zwfaszcza w wieku

prokreacyjnym,

. ochrony zdrowia rodziny,

. genetyki, epidemiologii i etiopatogenezy chordb i zaburzen

rozwojowych,

organizacji ochrony zdrowia matki i dziecka,

. rozwijanie Programu Badan Przesiewowych Noworodkéw w Polsce,

. rozwijanie metod diagnostycznych i leczniczych w zakresie chordb

genetycznie uwarunkowanych, w tym wrodzonych wad
metabolizmu;

wdrazanie i przystosowanie wynikéw badan naukowych i prac
rozwojowych do potrzeb praktyki;

upowszechnianie wynikow prowadzonych badan naukowych i prac
rozwojowych, w tym upowszechnienie aktualnej wiedzy z zakresu
genetyki cztowieka oraz metod biologii molekularnej oraz
udostepnianie i upowszechnianie wiedzy w przypadku choréb

genetycznie uwarunkowanych w obszarze diagnostyki genetycznej,
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biochemicznej, proteomicznej i metabolomicznej, a takze
postepowania medycznego, zwtaszcza w zakresie terapii celowanej
chordb genetycznie uwarunkowanych, w tym wrodzonych wad
metabolizmu;

e ksztatcenie 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 Panstwa w obszarze medycyny spersonalizowanej
chordb 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, matkq i
dzieckiem, oraz opiekg nad dzieckiem i miodziezg;

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;

e prowadzenie dziatalnosci wydawniczej - IMiD moze prowadzi¢ studia
podyplomowe i doktoranckie, kursy, szkolenia i inne formy
ksztatcenia, nadaje stopnie i tytuty naukowe; moze réwniez
podejmowac inicjatywe w celu utworzenia centrum naukowo-
badawczego.

Strategia Naukowa Instytutu Matki i Dziecka przyjeta 19 grudnia 2017
stanowi, ze jednymi ze szczegdlnych obszaréw dziatalnosci naukowo-

rozwojowej sq:
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e Perinatologia ukierunkowana na cigze powiktang, przede wszystkim
wady okresu ptodowego, potoznictwo i ginekologie:

a. prowadzenie pogtebionych perinatalnych ogdlnokrajowych i
regionalnych badan majacych na celu cykliczng ocene stanu zdrowia
i jego podstawowych uwarunkowan u kobiet ciezarnych i
noworodkdéw oraz 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,
enzymatycznej, biochemicznej, , a takze postepowania
medycznego, zwtaszcza w zakresie terapii celowanej i wrodzonych
wad metabolizmu;

e Ocena jakosci opieki okotoporodowej. Rozwijanie Programu Badan
Przesiewowych Noworodkdéw w Polsce;

e Rozwijanie metod diagnostycznych i leczniczych w zakresie choréb
genetycznie uwarunkowanych, w tym choréb rzadkich i
ultrarzadkich;

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

Podkresli¢ nalezy réwniez fakt, ze w poprzedniej perspektywie finansowej
Instytut Matki i Dziecka otrzymat rekomendacje z Ministerstwa Zdrowia, w
piSmie sygnowanym z upowaznienia Ministra Zdrowia, do realizacji
projektu, ktéry jest finalizowany , Choroby genetycznie uwarunkowane -
edukacja i diagnostyka” i kwalifikacje do naboru pozakonkursowego w
ramach Dziatania 4.3 PO WER 2014-2020. Jednoczes$nie podkreslone
zostaty unikalny dorobek, potencjat i rola Instytutu Matki i Dziecka w
systemie zdrowotnym w Polsce w zwigzku z realizacjq i dynamicznym
rozwojem Programu badan przesiewowych noworodkéw w Polsce.

Cel szczeg6towy FERS, w ramach ktérego projekt bedzie

realizowany:
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Cel szczegotowy g) wspieranie uczenia sie przez cate zycie, w
szczegolnosci elastycznych mozliwosci podnoszenia i zmiany kwalifikacji
dla wszystkich, z uwzglednieniem umiejetnosci w zakresie
przedsiebiorczosci i kompetencji cyfrowych, lepsze przewidywanie zmian i
zapotrzebowania na nowe umiejetnosci na podstawie potrzeb rynku pracy,
utatwianie zmian Sciezki kariery zawodowej i wspieranie mobilnosci
zawodowej.

Opis projektu:

Cel gtéwny projektu:

Celem projektu jest opracowanie i wdrozenie programéw edukacyjnych we
wspotpracy ponadnarodowej z zakresu perinatalnej diagnostyki
wrodzonych wad metabolizmu oraz Sciezek specjalistycznego
postepowania medycznego.

Sciezki edukacyjne obejma wiedze i umiejetnosci trudno dostepne lub
unikatowe w systemie ksztatcenia dyplomowego i podyplomowego w
obszarze medycyny w Polsce. Dotyczg dziedzin (m.in. perinatologia,
genetyka, pediatria metaboliczna, czy ogdlnie diagnostyka zwigzana z
tymi obszarami), w ktérych nastepuje staty i niezwykle szybki postep,
zaréwno technologiczny, procesowy, jak i naukowo-medyczny. Dlatego
cele projektu przyczynig sie do podniesienia kwalifikacji i umozliwig
rozwdj/zmiane Sciezki kariery wsrdd grupy docelowej, ktéra ogniwem
dodatkowo ,re-transferujgcym” wiedze i umiejetnosci w innych
podmiotach medycznych, posréd kadr medycznych i pacjentow.

Nowymi metodami i schematami opieki wielospecjalistycznej objete
zostang kobiety w cigzy z zaobserwowanymi w badaniu USG
nieprawidtowosciami lub z obcigzonym wywiadem rodzinnym, potozniczym
sugerujacym podejrzenie choroby metabolicznej oraz noworodki z
nieprawidtowosciami wymagajgcymi potwierdzenia lub wykluczenia
wrodzonych wad metabolizmu, a w szczegdlnosci spichrzeniowych chordb
lizosomalnych.

Kluczowymi dla wdrozonych Sciezek bedzie potaczenie diagnostyki

wykonywanej przy uzyciu USG, metody diagnostyki genetycznej Rapid
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WES (Whole Exome Sequencing), dedykowanych paneli diagnostyki NGS
(Next Generation Sequencing), profilowanego badania wolno krgzacego
DNA ptodu (ffDNA). Jednoczesnie nalezy podkresli¢, ze w Polsce nie ma
dostepu do szybko wykonywanych badan z tzw. suchej kropli krwi w
kierunku rozpoznania spichrzeniowych chorob lizosomalnych,

w ktorych przypadku czas postawienia diagnozy i wiaczenia
odpowiedniego postepowania medycznego jest kwestig krytyczng. Analizy
tego typu beda réwniez wdrozone w ramach projektu, a takze oznaczanie
znanych biomarkeréw choréb metabolicznych z krwi pepowinowej ptodu
wykonywanych obecnie rutynowo dopiero po porodzie. Transfer
technologii bedzie uzupetniony przeprowadzenie czesci prac
wdrozeniowych w oparciu ekspertyze posiadang w IMID, m.in. w zakresie
opieki perinatalnej, diagnostyki genetycznej.

Efektem projektu bedzie wypracowanie i wdrozenie programu kurséw i
warsztatow obejmujacych m.in. wykonywanie i analizowanie
ukierunkowanych specjalistycznych badan USG, ukierunkowanej
diagnostyki genetycznej, enzymatycznej i biochemicznej oraz niezbedne
zagadnienia z zakresu potoznictwa, genetyki, pediatrii metabolicznej,
biochemii.

Projekt umozliwi zdobycie i podniesienie kwalifikacji kadr medycznych w
unikatowym i wcigz deficytowym obszarze zdrowia w odpowiedzi na
niezaspokojone potrzeby medyczne w grupie polskich pacjentéw z
rzadkimi chorobami. Takie zadania sg szczegdlnie wazne obecnie w
poczatkowej fazie realizacji przyjetego w Polsce Planu dla Choréb
Rzadkich.

Stanowi to odpowiedz na potrzeby podnoszenia kwalifikacji kadr, ktore w
zwigzku z nieustajacymi zmianami i szybkim postepem w medycynie, w
szczegdblnosci w obszarze perinatologii, medycynie metabolicznej,
genetyce klinicznej i laboratoryjnej, diagnostyce laboratoryjnej i
generalnie w przypadku chordb genetycznie uwarunkowanych, nie sg lub
nie mogq jeszcze zostac¢ zaspokojone w ramach powszechnego systemu

ksztatcenia. Dlatego w tym obszarze nieodzowne jest zapewnienie dostepu
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do ,lifelong learning”. Jednoczesnie projekt utatwi kadrom z grupy
docelowej zmiane Sciezki kariery lub jej pomysine rozpoczecie w
przypadku oséb wchodzacych dopiero na rynek pracy, dla ktorych
uzyskana w ramach projektu wiedza bedzie waznym elementem pozycji
rynkowej. Mozliwo$¢ pozyskania nowych, niekiedy unikatowych
kompetencji pokierowania dalszg karierg w pozgdanym kierunku
zdecydowanie wptynie na zwiekszenie mobilnosci zawodowej grupy
docelowej, bezposrednio w przypadku osdéb szukajacych sposobnosci do
poprawy osobistych mozliwosci rozwojowych.

Nalezy réwniez podkresli¢, ze dostarczenie nowych kwalifikacji kadrom
medycznym i niemedycznym wg opisywanego w projekcie zakresu,
przyczyni sie do zwiekszenia dyfuzji wiedzy i praktyk do innych podmiotéw
medycznych (osrodkdéw leczniczych, laboratoridw i innych).

Projekt obejmuje wdrozenie nowego modelu diagnostyczno-
prognostycznego z zakresu wrodzonych wad metabolizmu dla pacjentek
ciezarnych oraz ich ptodow, tj. jeszcze w okresie prenatalnym oraz dla
noworodkdéw z podejrzeniem wrodzonych wad metabolizmu, a zwtaszcza
chordb lizosomalnych w pierwszych dniach zycia. Efektem bedzie ustalenie
biomarkeréw wrodzonych wad metabolizmu umozliwiajacych wczesne
rozpoznanie i wdrozenie odpowiedniej $ciezki medycznej u ciezarnych oraz
noworodkéw z wrodzonymi wadami metabolizmu - zaréwno w okresie
cigzy, jak juz w pierwszych dniach zycia.

Czesc¢ prac przedwdrozeniowych i wdrozeniowych ukierunkowana bedzie
na ustalenie kryteridow inicjowania sSciezki postepowania dotyczacej
rozpoznania choroby metabolicznej u ptodu.

W przypadku niektorych wrodzonych wad metabolizmu im wczesniejsze
wykrycie choroby i w konsekwencji wczesniejsze rozpoczecie leczenia, tym
lepsze rokowanie co do zycia i prawidtowego rozwoju psycho-ruchowego
dziecka i zdecydowanie mniejsze obcigzenia dla systemu opieki
zdrowotnej w kraju.

Zidentyfikowanie u kobiety wrodzonej wady metabolizmu pozwala na

monitorowanie jej przebiegu podczas catej cigzy, a zwtaszcza w okresie
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okotoporodowym i podczas potogu. zapobiegac celu zapobiegania
rozwojowi zespotu wad wrodzonych u ptodu, spowodowanego toksycznym
wptywem wysokich stezen okreslonych metabolitow.
Wykryte w ultrasonografii ptodowej wady ptodu jak np. wady moézgu,
kosScca czy nerek przy prawidlowym wyniku standardowego testu
genetycznego i braku innych przyczyn powstania tych wad, jak rowniez
wybrane powiktania potoznicze bedg stanowity jeden z punktéw
rozpoczecia schematu rozpoznania obejmujgcego rowniez wdrazane w
ramach projektu procedury diagnostyki genetycznej.
Wdrozenie opisywanych metod przyczyni sie do dalszego rozwoju opieki
medycznej w okresie prenatalnym w Polsce - ustalenie wtasciwych
Sciezek diagnostycznych dla WWM w okresie prenatalnym jest warunkiem
postepu w zakresie wczesnego rozpoczecia ewentualnego leczenia
wewnatrzmacicznego.
Prace wdrozeniowe obejmujace procedury diagnostyczne pozwolg
stwierdzié¢, w ktérych przypadkach i jakich zaburzen w korelacji z obrazem
USG ptodu, mozliwa jest implementacja przewidywanych sciezek
postepowania oraz w jakim zakresie konieczne jest podjecie innych
Sciezek badawczych. Kolejnym z celdw jest doprowadzenie do
wyeliminowania luki diagnostycznej zwigzanej z nieobejmowaniem opiekg
specjalistyczng ciezarnych i ptodow w opiece przedporodowej z
podejrzeniem choroby metabolicznej u ptodu lub cigzy u pacjentki z
chorobg metaboliczng, udostepnienie wiedzy o dostepnych metodach
diagnostycznych i sposobach ich wykonywania.
Efekty prac wdrozeniowych obejmujacych implementacje dedykowanych
programow edukacyjnych nie tylko umozliwig udostepnienia unikatowej
wiedzy i umiejetnosci dla kadr medycznych, ale przyczynig sie réwniez do
osiggniecia przewidywanych korzysci dla systemu zdrowotnego w Polsce,
tj.:

v’ znaczacej poprawy rokowan u ptoddéw i dzieci dotknietych

wybranymi chorobami uwarunkowanymi genetycznie, w tym ptodow

z chorobami metabolicznymi,

18



v' doprowadzenia do wyeliminowania luki diaghostycznej zwigzanej z
nieobejmowaniem opiekg specjalistyczng ciezarnych z
nieprawidlowym USG bedqcym wskazaniem do diagnostyki
pogtebionej przy prawidtowym wyniku klasycznego badania
genetycznego,

v zwiekszenia skutecznosci leczenia w przysztosci, a takze obnizenia
kosztéw leczenia wynikajacych z wczesniejszego wdrozenia
skutecznego postepowania medycznego, zwigzanych z rehabilitacjg,

v ograniczenia kosztéw spotecznych.

Wypracowane w Instytucie Matki i Dziecka we wspotpracy z Partnerem lub

Partnerami Ponadnarodowymi (m.in. Katolicki Uniwersytet w Leuven,

Belgia) rozwigzania i rozwdj technologiczny pozwolg na zwiekszenie

dostepnosci do unikatowych procedur postepowania medycznego dla kadr

medycznych i pacjentdw w Polsce, ktére obejmg opisane metody

diagnostyki genetycznej i biochemicznej w powigzaniu z

wysokospecjalistyczng analizg obrazowania USG:

1. Zaplanowana jest wspotpraca partnerska z Katolickim Uniwersytetem w
Leuven w zakresie m.in. Rapid WES, dedykowanych paneli diagnostyki
NGS, profilowanego badania wolnokrazacego DNA ptodu (ffDNA) i
ewentualne dodatkowe technologie uzgodnione w toku dalszych prac.

2. Trwajg uzgodnienia z jednym z osrodkdéw europejskich w Wiedniu
dotyczgce wspotpracy w zakresie diagnostyki réznicowej w kierunku
choroéb lizosomalnych (biochemia)

Wstepnie uzgodniony zostat rowniez udziat Partnera Krajowego - Instytut

Psychiatrii i Neurologii w Warszawie. Tamtejszy Zaktad Genetyki rozwija

rowniez diagnostyke metaboliczng (Pracownia metaboliczna), oparta nie

tylko na metodach genetycznych, ale réwniez enzymatycznych i

biochemicznych. To wiodacy w Polsce osrodek specjalistyczny w zakresie

diagnostyki choréb lizosomalnych. Ekspertyza tej jednostki bytaby
wykorzystana zaréwno do szybkiego wdrozenia objetych projektem metod

biochemicznych, jak rowniez do zwiekszenia skali udostepnienia nowej
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diagnostyki w dwdéch osrodkach oraz mozliwosci edukacyjnych zwigzanych
z celami projektu.

W Instytucie Matki i Dziecka zostang wdrozone nowe metody diagnostyki
laboratoryjnej w opisanym zakresie, wypracowane wskazania do
poszerzonej diagnostyki prenatalnej, opisane Sciezki postepowania
diagnostycznego stuzgce do wykrywania przypadkéw koniecznych do
objecia specjalistyczng opiekg prenatalng i tuz po urodzeniu oraz
wprowadzona bedzie szybka diagnostyka réznicowa u noworodkow z
podejrzeniem wystgpienia wrodzonych wad metabolizmu, a zwtaszcza
spichrzeniowych choréb lizosomalnych.

Prace wdrozeniowe bedg realizowane przez interdyscyplinarny zespot
specjalistdw obejmujacy m.in.: perinatologoéw, ginekologéw-potoznikow,
specjalistédw pediatrii metabolicznej, neonatologéw, neurologdéw,
genetykow klinicznych, specjalistow USG, diagnostow laboratoryjnych
specjalizujgcych sie w diagnostyce biochemicznej, diagnostow
laboratoryjnych specjalizujacych sie w genetyce laboratoryjnej, personelu
laboratoryjnego, i innych. Odbiorcami wypracowanych rozwigzan bedzie
przede wszystkim kadra medyczna o wyzej wskazanych specjalnosciach.
Efektem projektu bedzie wdrozenie i przetestowanie programoéw
edukacyjnych, ktérych adresatami beda kadry z grupy docelowej:

e kadry IMID,

e lekarze perinatolodzy, potoznicy i ginekolodzy, specjalisci USG,

e pracownicy laboratoriow genetycznych i diagnostycznych,

e genetycy, diagnosci laboratoryjni,

e pediatrzy, neonatolodzy, specjalisci pediatrii metabolicznej, lekarze
intensywnej opieki medycznej, a takze inni lekarze oraz osoby w
trakcie specjalizacji, jak rowniez psycholodzy i psychiatrzy
(ewentualnie pedagodzy majacy kontakt z rodzinami oséb
dotknietych dtugotrwatymi skutkami chordb genetycznie

uwarunkowanych),
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e studenci i absolwenci uczelni wyzszych (profil medyczny, nauki
przyrodnicze, biomedyczny, psychologicznych, pedagogicznych oraz
kierunki bioinformatyczne).

Nabyte wiedza i umiejetnosci przyczynig sie do zaspokojenia

zidentyfikowanych na rynku zdrowotnym potrzeb edukacyjnych,

kwalifikacyjnych, w tym zniwelowania rozpoznanych luk i barier
charakterystycznych dla dziedzin, w ktorych obserwowane jest wysokie
tempo postepu technologicznego oraz merytorycznego przy jednoczesnym
niedostatku w zakresie systemowego upowszechniania najnowszej, szybko
zmieniajgcej sie wiedzy. Podniesienie kwalifikacji utatwi jednoczesnie
mozliwos¢ pozadanego ksztattowani $ciezki kariery, zaréwno jej zmiany

lub rozwijania w przypadku oséb dysponujacych doswiadczeniem, jak i

pomyslinego jej rozpoczecia w przypadku oséb, ktére wchodza na rynek

pracy lub nie dysponujq jeszcze pozytywnie weryfikowanym przez rynek
doswiadczeniem.

Trwatosc¢:

Po zakonczeniu realizacji projektu, IMiD bedzie utrzymywat zakupione

urzadzenia 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 beda prowadzone szkolenia dla ww. grup docelowych w

ramach dziatalnosci statutowej IMiD. Prowadzone bedg badania naukowe,

ktérych celem bedzie wdrozenie i upowszechnienie testéw genetycznych

w praktyce medycznej. Badania te bedg prowadzone z wykorzystaniem

zakupionej aparatury w zakresie perinatologii, pediatrii i neonatologii,

analizy biochemicznej i genetycznej. Dodatkowo zaktadane jest w oparciu

o rezultaty projektu:

1. Prowadzenie nowoczesnych badan w zakresie opieki perinatalnej w tym
interdyscyplinarnej opieki medycznej nad kobietami w cigzy i ptodem w
przypadku podejrzenia zaburzen o podtozu metabolicznym i innym.

2. Propagowanie nowej wiedzy specjalistycznej zwigzanej z prowadzong,

dziatalnoscig naukowo-badawczg, w wyniku, ktérej wdrazane bedg
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nowe metody postepowania diagnostyczno-leczniczego - lekarze
pierwszego kontaktu i inni specjalisci.

3. Wspodtprace naukowo-edukacyjna z innymi placowkami w kraju i za
granicg, w ramach tego: rozwdéj kadr: lekarze, pracownicy naukowi,
personel techniczny; transfer i dystrybucja wiedzy i praktyk; prace
rozwojowe; szkolenia zagraniczne i krajowe; transfer wiedzy do
Srodowisk specjalistow spoza IMiD.

4. Popularyzacje wiedzy z zakresu perinatologii, neonatologii, pediatrii
metabolicznej, diagnostyki proteomicznej, metabolomicznej i
genetycznej (uczniowie i studenci, rodzice, inne grupy oséb
niebedacych specjalistami w opisanych dziedzinach, w zaleznosci od
tematyki realizowanych programow edukacyjnych).

Glowne zadania przewidziane do realizacji w projekcie, ze

wskazaniem grup docelowych (o ile dotyczy), planowanych

terminow realizacji zadan (o ile dotyczy) oraz szacunkowych
kosztow ich realizacji (% budzetu projektu - o ile dotyczy):

W ramach projektu przewidywany jest nastepujacy zakres dziatan:
> Zadanie 1 - Wspodtpraca z Partnerem/Partnerami

Ponadnarodowymi, w tym wyjazdy studyjne i konsultacje online.
Uczestniczyta w nich bedzie kadra medyczna IMID i ewentualnie
Partnera Krajowego (specjalisci perinatologii, potoznictwa i
ginekologii, USG, pediatrii metabolicznej, pediatrii, neonatologii,
diagnosci laboratoryjni specjalizujacy sie w analizach genetycznych i
biochemicznych, personel laboratoryjny, inni). Wspétpraca przez
caty okres realizacji projektu z malejgca intensywnoscia.

Szacowany budzet: 300 000 zt

Zakres dziatania:

- dobdr kadry do prac transferowych,

- organizacja i przeprowadzenie wizyt studyjnych,

- organizacji sesji online konsultacyjnych.

Kamien milowy 1: Uzgodnienie obszaru technologicznego i zatozen

wdrozeniowych.
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Kamien milowy 2: zakonczenie konsultacji zwigzanych z weryfikacjg,
wdrazanych procedur postepowania medycznego.
> Zadanie 2 - Prace wdrozeniowe i testowanie rozwigzania -
wypracowanie we wspotpracy z Partnerami Ponadnarodowymi
oczekiwanych rozwigzan medycznych i przeprowadzenie prac
badawczo-wdrozeniowych w Instytucie Matki i Dziecka przy
zaangazowaniu interdyscyplinarnej kadry specjalistycznej (m.in.
specjalisci potoznictwa i ginekologii, USG, pediatrii metabolicznej,
pediatrii, neonatologii, diagnosci laboratoryjni specjalizujacy sie w
analizach genetycznych i biochemicznych, personel laboratoryjny).
Ich efektem bedzie wdrozenie procedur diagnostycznych dla
pacjentek ciezarnych i ptodu oraz zwigzanych z postepowaniem
terapeutycznym od pierwszych chwil po narodzeniu dziecka z wadg
wrodzong metabolizmu.
Projektem bedgq objeci pacjenci IMID. Dodatkowo mozliwe jest podjecie
wspotpracy z innym podmiotem potozniczym i wtedy projektem objete
byty rowniez pacjentki z innego osrodka/éw. W 2022 r byto ok 305 tys.
urodzen, z ktérych - ustalajac proporcje odnoszacq sie do powyzszych
wyliczen potencjalna zbiorowos¢ pacjentek, ktére mogtyby by¢ objete
diagnostykg genetyczng i inng w ramach wypracowanych $ciezek
postepowania to zawiera sie w przedziale 6000-10000 pacjentek rocznie.

Grupy pacjentow (szczegdlny zakres medyczny) objete niedostepnymi

obecnie metodami diagnostyczno-terapeutycznymi: Pacjentki od 11 do 34

tygodnia cigzy w podziale na podgrupy w zaleznosci od wymagan
metodologicznych i leczniczych objete specjalnie wdrozonymi badaniami
przesiewowymi w kierunku wrodzonych wad metabolizmu i wybranych
wad klinicznie powigzanych: wad osrodkowego ukfadu nerwowego, wad
serca, zespotdw akinezji ptodu, zahamowania wzrastania ptodu.

W ramach zadania zakupiony zostanie niezbedny sprzet specjalistyczny
oraz przeprowadzony zostanie waski zakres prac adaptacyjno-
remontowych, rowniez z myslg o koniecznosci przeprowadzenia szkolen

praktycznych w projekcie. Wstepnie przewidywany jest m.in. zakup
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aparatow USG, sprzet do chtodzenia w niskich temperaturach, wiréwka
oraz inny sprzet laboratoryjny, medyczny oraz wyposazenie. Zaktadany
jest rowniez niewielki zakres prac adaptacyjnych w obrebie IMID w celu
zapewnienia lokalizacji do zakupywanej aparatury oraz modyfikacji
organizacji ruchu i pracy.

Szacowany budzet: 9 300 000 zt (spodziewane wydatki w ramach cross-
financingu ok. 2 250 000 zi).

Zakres dziatania:

dobdr kadry do prac wdrozeniowych,

utworzenie zespotdéw interdyscyplinarnych,

zakup dedykowanej aparatury medycznej,

wykonanie niezbednych prac adaptacyjno-remontowych,

przeprowadzenie prac wdrozeniowych.
Kamien milowy 1: Zakupienie aparatury.
Kamien milowy 2: Wykonanie prac remontowo-adaptacyjnych.
Kamien milowy 3: Utworzenie zespotdéw wdrozeniowych i zorganizowanie
ich prac.
Kamien milowy 4: Wyselekcjonowanie rodzajéw zaburzen, przypadkow
diagnostycznych do przeprowadzenia prac badawczo-wdrozeniowych.
Kamien milowy 5: Przyjecie i wdrozenie ostatecznego zakresu sciezek
postepowania medycznego.
> Zadanie 3 - Opracowanie i testowanie programéw edukacyjnych dla
kadr medycznych, laboratoryjnych i niemedycznych uczestniczacych
w okreslonej opiece nad pacjentami w Polsce z zakresu wdrazanych
badan przesiewowych, innych wdrazanych elementéw postepowania
medycznego oraz wiedzy stanowigcej niezbedne uzupetnienie dla
zapewniania wysokiej skutecznosci edukacyjnej, rozwojowej dla
opisanej grupy:
e specjalisci perinatologii, potoznictwa i ginekologii, USG, pediatrii
metabolicznej, pediatrii, neonatologii, diagnosci laboratoryjnie
specjalizujgcy sie w analizach genetycznych i biochemicznych,

personel laboratoryjny, psychologowie, psychiatrzy, pedagodzy
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uczestniczacy w opiece nad rodzinami pacjentéow dotknietych
skutkami chorob metabolicznych, studenci uczelni medycznych,
przyrodniczych, z kierunkéw psychologicznych, pedagogicznych,
z kierunkdéw technicznych zwigzanych z rozwijaniem technologii
informatycznych, w tym z zakresu data science, lekarze i
diagnosci w trakcie specjalizacji, osoby planujace swojg dalszg
kariere w charakterze technicznego wsparcia laboratoryjnego.

e Pojedyncze szkolenia (tematy) na ogoét dwu i jednodniowe, w
roznych sciezkach edukacyjnych (od jednego do kilku tematéw);
kursy warsztatowe oraz wyktadowe, z wykorzystaniem analizy
przypadkdéw. Ze wzgledu na specyfike zagadnien i forme pracy
podczas zajec, przewidywana wstepnie liczebnos¢ grup srednio
ok. 15 oséb, w przypadku czesci zaje¢ warsztatowych mozliwa
koniecznos¢ utworzenia mniej licznych grup, ewentualnie pracy
rownolegtej w podgrupach.

Szacowany budzet: 4 950 000 zt

Zakres dziatania:

- dobor kadry do prac wdrozeniowo-szkoleniowych,

- opracowanie listy i wstepnego zakresu tematycznego,

- opracowanie materiatdw dydaktycznych, pomocniczych, programéw
szkolen,

- opracowanie i przeprowadzenie seminariow merytorycznych zwigzanych
z uruchomieniem interwencji szkoleniowej i naborem uczestnikow
(koniecznos¢ podjecia rekrutacji aktywnej),

- rekrutacja uczestnikéw z grupy docelowej,

- przeprowadzenie i monitorowanie kursow,

Kamien milowy 1: opracowanie wstepnego zakresu tematycznego
kurséw i przypisanie dedykowanych grup docelowych.

Kamien milowy 2: opracowanie materiatow i programow kurséw.
Kamien milowy 3: opracowanie i przeprowadzenie seminariow

merytorycznych.
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Kamien milowy 4: zrealizowanie kursow i dziatan zwigzanych z
monitorowaniem.

> Zadanie 4 - Analiza efektéw testowania i wypracowanie oraz

wdrozenie ostatecznych wersji rozwigzan: postepowanie
diagnostyczno-terapeutyczne, programy edukacyjne.
Szacowany budzet: 450 000 zt
Zakres dziatania:
- przeprowadzenie analizy efektow testowania i wypracowanie ostatecznej
wersji rozwigzan dotyczacych Sciezek postepowania medycznego,
- przeprowadzenie analizy efektow testowania i wypracowanie ostatecznej
wersji rozwigzan dotyczgcych opracowania i testowania programoéw
edukacyjnych,
- dobdr zespotu eksperckiego opiniujgcego wnioski z testowania i
ostateczne rozwigzania w zakresie wdrazania Sciezek postepowania
medycznego i zatwierdzenie ostatecznych rozwigzan,
- dobdr zespotu eksperckiego opiniujgcego wnioski z testowania i
stateczne rozwigzania w zakresie wdrozenia wdrazania programéw
edukacyjnych i zatwierdzenie ostatecznych rozwigzan.
Kamien milowy 1: przeprowadzenie analiz z zakresu $ciezek
postepowania medycznego.
Kamien milowy 2: przeprowadzenie analiz z zakresu programow
edukacyjnych.
Kamien milowy 3: zatwierdzenie ostatecznej wersji rozwigzan
dotyczacych Sciezek postepowania medycznego.
Kamien milowy 4: zatwierdzenie ostatecznej wersji rozwigzan
dotyczacych programéw edukacyjnych.
Czy projekt bedzie realizowany w partnerstwie?
o Tak

Podmioty, ktére beda partnerami w projekcie ze wskazaniem
realizowanych zadan i uzasadnienie wyboru partneréw:
Przewidywana jest wspoéfpraca z Katolickim Uniwersytetem w Leuven

(Belgia), ktory jest jednym z wiodacych osrodkdw europejskich w
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zakresie zastosowania i rozwoju technologii diagnostyki genetycznej oraz
prowadzeniu prac badawczo-wdrozeniowych. Badania tego osrodka
koncentrujg sie na patogenezie chordb genetycznie uwarunkowanych.
Prowadzone badania o charakterze naukowym, jak praktycznym
nakierowane sg na zapewnienie pacjentom szybkiej, zgodnej z najnowsza
wiedzg i osiggnieciami biologii molekularnej diagnostyki choréb o podtozu
genetycznym. Dziatania te podporzadkowane sg strategii leczenia
spersonalizowanego. KU Leuven jest zaangazowany w belgijski program
badan prenatalnych.
Nalezy podkresli¢, ze jest sprawdzony pod katem wspdtpracy
ponadnarodowej osrodek. Zaktadany transfer obejmie m.in. Rapid WES,
dedykowanych paneli diagnostyki NGS, profilowanego badania
wolnokrazacego DNA ptodu (ffDNA) i ewentualne dodatkowe technologie
uzgodnione w toku dalszych prac wdrozeniowych.
Ponadto zaplanowana jest wspodtpraca z innym osrodkiem europejskim w
Wiedniu, w zakresie transferu technologii na potrzeby wdrozenia szybkiej
diagnostyki z tzw. suchej kropli krwi w zakresie choréb lizosomalnych.
Wskazanie podmiotu bedzie mozliwe w pdzniejszym okresie.
Wedtug obecnych uzgodnien przewidziana jest réwniez wspotpraca z
Partnerem Krajowym - Instytutem Psychiatrii i Neurologii (Zaktad
Genetyki, Pracownia metaboliczna), czego spodziewanym efektem bedzie
zwiekszenie dostepnosci do efektéw wdrozenia, zarédwno w zakresie
wykonywanej diagnostyki, jak i dziatalnosci edukacji oraz dyfuzji wiedzy i
informacji.
Czy projekt bedzie projektem grantowym?
« Nie

Przewidywany termin ztozenia wniosku o dofinansowanie:

« IV kw. 2023 .
Przewidywany okres realizacji projektu:

o IV kw. 2023 - III kw. 2026

Szacowany budzet projektu:

27



Szacowana kwota wydatkow w projekcie w podziale na lata i ogdtem
(PLN): 15 000 000,00:
« wroku 2023: 0,3 min zt
o wroku 2024: 6 min zt
o wroku 2025: 6 min zt
« wroku 2026: 2,7 min zt
Wymagany wkiad wilasny beneficjenta (PLN):
« Tak
Procentowy poziom wymaganego wkitadu wtasnego:
. 3,00%
Szacowany wkitad UE (PLN):
. 12 378 000 z
Cross-financing:
« kwota 2 250 000 mlin zt
« 15,00 %
Rodzaj planowanych wydatkéw w ramach cross-financingu:

. Roboty adaptacyjno-remontowe w obrebie IMID w celu zapewnienia
lokalizacji do zakupywanej aparatury oraz modyfikacji organizacji
ruchu i pracy.

Zakladane efekty Projektu wyrazone wskaznikami (w podziale na

ptec i ogotem):
Wskazniki Rezultatu

1. Nazwa wskaznika: Liczba instytucji, ktore dzieki wspdtpracy z
partnerami zagranicznymi w programie wdrozyty nowe rozwigzania
Wartos¢ docelowa dla projektu: 2
W podziale na (o ile dotyczy) (uzupetnij):

Kobiety: n/d
Mezczyzn: n/d

2. Nazwa wskaznika: Liczba osoéb, ktére podniosty kompetencje w
obszarze realizacji projektu i w zwigzku z wykorzystaniem zakupionego

sprzetu.

28



Wartos$¢ docelowa dla projektu: 500

W podziale na (o ile dotyczy) (uzupetnij):
Kobiety: n/d

Mezczyzn: n/d

Wskazniki Produktu

1.

Nazwa wskaznika: Liczba instytucji, ktore podjety wspotprace z
partnerem zagranicznym w programie.

Wartos¢ docelowa dla projektu: 2

W podziale na (o ile dotyczy) (uzupetnij):

Kobiety: n/d

Mezczyzn: n/d

. Nazwa wskaznika: Liczba okreslonych i zweryfikowanych we

wspotpracy z Partnerem Ponadnarodowym procedur diagnostycznych i
Sciezek postepowania. Wartos$c¢ docelowa dla projektu: 4

W podziale na (o ile dotyczy) (uzupetnij):

Kobiety: n/d

Mezczyzn: n/d

. Nazwa wskaznika: Liczba opracowanych programéw edukacyjnych z

zakresu diagnostyki prenatalnej WWM, obstugi urzadzen i wykonywania
specjalistycznej diagnostyki prenatalnej i biochemicznej, perinatologii,
pediatrii metabolicznej, neonatologii, neurologii, genetyki klinicznej i
diagnostyki genetyczne.

Wartos¢ docelowa dla projektu: 10

W podziale na (o ile dotyczy) (uzupetnij):

Kobiety: n/d

Mezczyzn: n/d

Szczegotowe kryteria wyboru projektow

Kryteria dostepu:

1. W projekcie wykorzystywane sa przynajmniej dwa rodzaje

dziatan wspoétpracy ponadnarodowej sposrod nastepujacych:
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1) wypracowanie i wdrozenie nowego/ych rozwigzania/n;
2) transfer, zaadaptowanie i wdrozenie nowego/ych
rozwigzania/n;
3) rownolegte tworzenie i wdrozenie nowego/ych
rozwigzania/n;

4) wymiana informacji i doswiadczen,
w tym obowigzkowo jednym z nich jest wymiana informacji i
doswiadczen.
Opis i uzasadnienie kryterium:
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 wspdtprace w
tworzeniu wspdlnych produktow lub rownolegte tworzenie rozwigzan
umozliwig 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 implementacji, czy eliminacje
potencjalnych btedéw i problemow.
Sposdb weryfikacji kryterium - na podstawie zapisdw wniosku o

dofinansowanie projektu

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

1) cel, produkt/y i rezultat/y projektu muszq by¢ powigzane ze
wspotpraca ponadnarodowgq i pokazywac wartos¢ dodang
takiej wspotpracy,

2) wskazane zostato uzasadnienie dla wykorzystania
wspotpracy ponadnarodowej dla osiagniecia celu projektu.

Opis i uzasadnienie kryterium:
Whnioskodawca jest zobowigzany do przedstawienia zasadnosci
wykorzystania doswiadczen dostepnych w danym kraju/regionie/instytucji
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partnera ponadnarodowego dla osiggniecia celu projektu, a tym samym do
rozwigzania przedstawionego w projekcie problemu/éw. Wnioskodawca
musi wykazaé, ze produkt/y i rezultat/y projektu powstaty w wyniku
wspotpracy z partnerem ponadnarodowym.

Sposdéb weryfikacji kryterium — na podstawie zapiséw wniosku o

dofinansowanie projektu.

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

Opis i uzasadnienie kryterium:

Poniewaz celem projektéw wspotpracy ponadnarodowej jest wdrozenie

wypracowanych rozwigzan do praktyki, beneficjent musi doktadnie

przemysle¢ oraz precyzyjnie zaplanowac swoje dziatania w tym zakresie,
juz na etapie wniosku o dofinansowanie. Ponadto, majac na uwadze
wymogi dotyczace trwatosci rezultatow projektu, beneficjent jest takze
zobowigzany do zapewnienia stosowania wypracowanego rozwigzania
takze po zakonczeniu realizacji projektu, w formie i zakresie
przewidzianym wnioskiem o dofinansowanie projektu.

W opisie koncepcji nalezy zawrzec informacje potwierdzajace realnosc

wdrozenia wypracowanego/ zaadaptowanego rozwigzania, tj. wskaza¢, ze

bedzie ono mogto by¢ bezposrednio w projekcie wdrozone w ramach
obecnych warunkéw krajowych, tj. na dzien ztozenia wniosku (np. bez
wymogu dokonania zmian legislacyjnych).

Beneficjent musi opisa¢ we wniosku o dofinansowanie forme oraz sposéb

wdrozenia rozwigzania wypracowanego we wspofpracy ponadnarodowej do

praktyki oraz przewidywany rodzaj instytucji, w ktorej/ktorych 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 zarzadzajacego,

jest zalezna od specyfiki instytucji oraz samego rozwigzania.
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Poprzez wdrozenie rozumie sie wykorzystywanie w praktyce nowego
instrumentu/narzedzia/podejscia bedacego 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.

Sposdéb weryfikacji kryterium — na podstawie zapiséw do wniosku o

dofinansowanie projektu.

Podpis osoby upowaznionej do podejmowania decyzji w zakresie

Rocznego Planu Dziatania: Digi i
gitally signed by
Leszek Leszek Buller

Date: 2023.09.15
Buller 14:01:09 +02'00"

Miejscowos¢, data Podpis osoby upowaznionej

Data zatwierdzenia fiszki w ramach Rocznego Planu Dziatania

(wypetnia Instytucja Zarzadzajgca FERS)
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