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z wykazem opublikowanych prac naukowych lub twérczych prac zawodowych
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wspolpracy naukowej i popularyzacji nauki

1. Dane: Magdalena Pasiniska

2. Posiadane dyplomy, stopnie naukowe - z podaniem nazwy, miejsca i roku ich
uzyskania oraz tytulu rozprawy doktorskiej

1982 - 1986 Liceum Ogdlnoksztalcace im. Mikotaja Kopernika w Chetmnie

1987 - 1988 rozpoczecie i kontynuacja przez 1 rok studidéw i w zakresie farmacji, Wydziat
Farmacji w Akademii Medycznej w Gdansku

1989 - 1995 - studia na Wydziale Lekarskim, Akademia Medyczna im. Ludwika Rydygiera
w Bydgoszczy

1995 - dyplom lekarza, Wydzial Lekarski Akademia Medyczna im. Ludwika Rydygiera w
Bydgoszczy

17.04.2000 - uzyskanie I stopnia specjalizacji w zakresie poloznictwa i ginekologii -
Wojewoda Kujawsko - Pomorski

21.01.2004 - uzyskanie tytulu dr n. med. w zakresie medycyny na podstawie rozprawy
"Analiza genetycznego podloza niepowodzen cigzowych u par w regionie kujawsko -
pomorskim" Akademia Medyczna im. Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy. (Promotor: dr
hab. Olga Haus, recenzenci: prof. dr hab. Alina Midro, prof. dr hab. Wiestaw Szymanski)
10.06.2005 - Ukonczenie szkolenia pedagogiczno - etycznego dla nauczycieli akademickich
w Zakladzie Dydaktyki Collegium Medicum Uniwersytetu Mikotaja Kopernika

20.04.2006 - uzyskanie II stopnia specjalizacji z zakresu poloznictwa i ginekologii -
Centrum Egzaminéw Medycznych w Lodzi

19.11.2009 - uzyskanie dyplomu specjalisty z genetyki klinicznej - Centrum Egzaminéw
Medycznych w Lodzi

30.06.2013 - ukonczenie studidéw podyplomowych Zarzadzanie w Ochronie Zdrowia -
Wyzsza Szkota Gospodarki w Bydgoszczy

3. Informacja o dotychczasowym zatrudnieniu w jednostkach naukowych

1989-1995 Studia: Wydziat Lekarski Akademii Medycznej im. Ludwika Rydygiera w
Bydgoszczy

01.10.1995 - 30.09.1996 - staz podyplomowy w Szpitalu im. dr. Jana Biziela w Bydgoszczy
01.10.1998 - 30.09.2006 - Asystent w Katedrze i Zakladzie Genetyki Klinicznej AM w
Bydgoszczy Akademii Medycznej im. Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy



01.10.2000 - do chwili obecnej - Poradnia Genetyczna Szpital Uniwersytecki nr 1 im. dr A.
Jurasza w Bydgoszczy - starszy asystent

04.11.2004 - do chwili obecnej - Prenatalna Poradnia Genetyczna Szpital Uniwersytecki nr
2 im. dr J. Biziela w Bydgoszczy - starszy asystent

01.10.2006 do chwili obecnej - adiunkt w Katedrze i Zakladzie Genetyki Klinicznej w
Bydgoszczy Akademii Medycznej im. Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy

4. Wskazanie osiagniecia wynikajacego z art. 16 ust.2 ustawy z dnia 14 marca 2003r. o
stopniach naukowych i tytule naukowym oraz o stopniach i tytule w zakresie sztuki

(Dz.U. nr 65, poz. 595 ze zm.):

A. Tytul osiggniecia naukowego

Cykl prac nt.: "Genetyczne i Srodowiskowe aspekty prokreacji'

1. Pasinska M, Koztowska M, Hawula W, Zdrojewska A, Przybylski G, Piotrowski K, Runge
A, Haus O. The influence of genetic and non-genetic factors on the occurrence of congenital
disorders in fetuses of mothers that were subjects to prenatal diagnosis.

Impact of the environment on lifestyle and wellness. Pod red. L. Bidzana. Lublin: Wydaw.
NeuroCentrum, 2010. Opis fizyczny: s. 261-273.

Punktacja MNiSW: 7.000

Modj wkiad w powstanie tej pracy polegat na: opracowaniu projektu badania, zbieraniu
danych klinicznych, przeprowadzeniu analizy statystycznej, interpretacji uzyskanych
wynikow, analizie piSmiennictwa oraz przygotowaniu tekstu publikacji. Mdj udziat

procentowy szacuj¢ na 80%.

2. Pasinska M, Soszynska K, Runge A, Dabrowska A, Juraszek A, Janiszewska T, Haus O.
Badania molekularne w kierunku trombofilii u pacjentek skierowanych do poradni
genetycznej z powodu niepowodzen cigzowych. Doswiadczenia jednego osrodka. Ginekol.
Pol. 2012 : T. 83, nr 3, s. 178-182.

Impact Factor: 0.786

Punktacja MNiSW:15.000

Index Copernicus: 14.740

Moj wkiad w powstanie tej pracy polegal na: opracowaniu projektu badania, zbieraniu

danych klinicznych, przeprowadzeniu analizy statystycznej, interpretacji uzyskanych



wynikOw, analizie pi$miennictwa oraz przygotowaniu tekstu publikacji. Mdj udzial

procentowy szacuj¢ na 70%.

3. Sadtecki P, Walentowicz-Sadtecka M, Pasinska M, Adamczak A, Grabiec M. Analiza
wskazan do amniopunkcji genetycznej w zaleznosci od wieku pacjentek na podstawie
materiatu Kliniki Potoznictwa, Choréb Kobiecych i Ginekologii Onkologicznej CM UMK w
Bydgoszczy.

Ginekol. Pol. 2014 : T. 85, nr 6, s. 420-423.

Impact Factor: 0.601

Punktacja MNiSW:15.000

Moj wkiad w powstanie tej pracy polegal na: zbieraniu danych klinicznych, przeprowadzeniu
analizy statystycznej, interpretacji uzyskanych wynikéw, analizie piSmiennictwa oraz

przygotowaniu tekstu publikacji. M6j udziat procentowy szacuj¢ na 40%.

4. Lazarczyk E, Drozniewska M, Pasiiska M, Stasiewicz-Jarocka B, Midro A.T, Haus O.
Complex balanced chromosomal translocation t(2;5;13) (p21;p15;922) in a woman with four
reproductive failures. Mol. Cytogenet. 2014 : Vol. 7, 83, s. 1-6.

Impact Factor: 2.140

Punktacja MNiSW: 25.000

MOoj wkiad w powstanie tej pracy polegal na: udziale w zbieraniu materialu oraz interpretacji

uzyskanych wynikéw badan, analizie piSmiennictwa. Mdj udzial procentowy szacuj¢ na 40%.

5. Pasiniska M, Dudarewicz L, Jakubowski L, Haus O.

Prenatal and postnatal diagnostics of a child with Bardet-Biedl syndrome: a case study.

J. Mol. Genet. Med. 2015 : Vol. 9, nr 4, s. 1000189, 1-5.
https://www.researchgate.net/publication/291391697_Prenatal_and_Postnatal Diagnostics_of
_a_Child_with_Bardet-Biedl_Syndrome Case Study

DOI: 10.4172/1747-0862.1000189

Modj wkiad w powstanie tej pracy polegat na: opracowaniu projektu badania, udziale w

zbieraniu materialu oraz interpretacji uzyskanych wynikéw badan, analizie pi$miennictwa,

przygotowaniu tekstu publikacji. M6j udzial procentowy szacuj¢ na 80%.

6. Pasinska M, Lazarczyk E, Julga K, Bartnik-Glaska M, Nowakowska B, Haus O. Multiple
occurrence of psychomotor retardation and recurrent miscarriages in a family with a

submicroscopic reciprocal translocation t(7;17)(p22;p13.2). BMC Med. Genom. 2018 : Vol.



11,nr 1, 69,s. 1-7.

Impact Factor: 3.317 1
Punktacja MNiSW: 30.000 ‘
M6j wkiad w powstanie tej pracy polegat na: opracowaniu projektu badania, zbieraniu danych |
klinicznych, przeprowadzeniu analizy statystycznej, interpretacji uzyskanych wynikow, ‘
analizie pi$miennictwa oraz przygotowaniu tekstu publikacji. M6j udziat procentowy szacuje

na 80%.

Sumaryczna warto$é punktacji prac wchodzacych w sklad osiggnigcia naukowego:
IF: 6,844

Punktacja KBN/MNiSzW: 92,000

Index Copernicus: 14,740

B. Oméwienie celu naukowego pracy i osiagnietych wynikéw wraz z oméwieniem ich
ewentualnego wykorzystania.

Brak potomstwa w matzefistwie z powodu niepfodnosci jednego lub obojga
partneréw jest narastajgcym problemem spotecznym, dotyczy bowiem 10-18% par. Odsetek
ten wzrasta, jezeli zaliczymy do tej grupy pary, ktére mimo poczecia nie moga doczekac sig
zdrowego potomka [1]. Do chwili obecnej, mimo znacznego postgpu nauki, w potowie
przypadkéw nie mozna precyzyjnie ustali¢ przyczyn niepowodzeri cigzowych, nieptodnosci,
poronief czy tez urodzenia dziecka lub dzieci z wadami. Utrata trzech i wigcej cigz do 22
tygodnia wystepuje u 0,4 — 1% kobiet. Przyczyny pojedynczego poronienia sg réznorodne,
jednak dla kobiety, ktéra przebyla juz jedno poronienie, ryzyko wystapienia kolejnego
wzrasta do 5% i jest jeszcze wigksze u kobiet powyzej 35 roku zycia [11]. Sposrod
czynnikéw etiologicznych, majacych wplyw na wystapienie nawracajacych poronien
samoistnych, nalezy wymienié: nieprawidtowosci anatomiczne (wrodzone i nabyte),
zaburzenia hormonalne, nieprawidlowosci genetyczne (aberracje chromosomowe i mutacje
genowe), czynniki infekcyjne, Srodowiskowe i inne [18].

Jednym z zaburzei prowadzacych do wczesnych poronien jest trombofilia,
spowodowana najczesciej jedno- lub dwuallelicznymi mutacjami lub polimorfizmami gendw:
czynnika V krzepniecia (1691G>C — Leiden) (1601G>A, p.Arg534Gln), protrombiny
(20210G>A, ¢.97G>A) i genu reduktazy 5,10-metylenotetrahydrofolianowej MTHFR
(677C>T) (c.665C>T, p.Ala222Val) (c.1286A>C, p.Glu429Ala) [15, 17].

Populacyjna czesto$¢ wystgpowania w ukladzie heterozygotycznym mutacji Leiden,

ww. mutacji genu protrombiny oraz polimorfizmu MTHFR wsréd rasy kaukaskiej Wwynosi
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odpowiednio: 3-7%, 1,7-3% i 32-55%, natomiast czgstos¢ polimorfizmu MTHFR w ukladzie
homozygotycznym wynosi 8-13% [7, 15].

Wrodzona trombofilia jest uwarunkowana wystgpowaniem mutacji, badz

polimorfizméw w genach bioragcych udziat w kaskadzie krzepnigcia i fibrynolizy, m.in. w
genach czynnikéw II i V. Moze prowadzié¢ do zakrzepicy w lozysku, a przez to wplywaé na
wystepowanie poronien nawykowych, utrat cigz w drugiej potlowie ich trwania, niewydolnosci
tozyska, stanu przedrzucawkowego, wewnatrzmacicznego ograniczenia wzrostu plodu, czy
tez przedwczesnego oddzielenia fozyska. Czgstos¢ wystgpowania mutacji Leiden czynnika V
nie jest jednakowa w réznych populacjach, np. wystgpuje Srednio u 3-7% zdrowych oséb rasy
kaukaskiej, szczegélnie czesto u Szwedéw i Grekéw, az w 15 % tych populacji. Bardzo
rzadko wystepuje u Chificzykdw i u 0sob rasy czarnej [15, 17]. Ta autosomalna, dominujaca,
o niepelnej penetracji mutacja powoduje zamiang argininy na glutaming w pozycji 506, co
sprawia, ze czynnik V staje si¢ oporny na degradacj¢ pod wptywem aktywnego biatka C.
Mutacja Leiden jest przyczyna zwigkszonego ryzyka hiperkoagulacji. Duze
rozpowszechnienie tej mutacji w populacjach  $wiadczy o tym, Zze miatla ona
najprawdopodobniej znaczenie ewolucyjne — chronilta kobiety przed nadmierng utratg krwi
podczas miesigczki i porodu. Obecnosé czynnika V krzepnigcia typu Leiden (czyli z
obecnoscig tej mutacji) zwicksza ryzyko zakrzepicy dopiero wtedy, gdy zadziata dodatkowy
czynnik ryzyka. Cigza jest wiasnie stanem, w ktérym wzrasta stgzenie wielu czynnikow
krzepnigcia (I, V, VII, IX, X, XII) oraz oporno$¢ aktywnego biatka C, a spada aktywnos¢
fibrynolityczna [1, 2].
W pracy nt. "Badania molekularne w kierunku trombofilii u pacjentek skierowanych
do poradni genetycznej z powodu niepowodzen cigzowych. Doswiadczenia jednego
os$rodka", dokonano préby oceny zwigzku mutacji i polimorfizméw gendw czynnikéw II i
V krzepnigcia oraz genu reduktazy metylenotetrahydrofolianowej z przebiegiem cigzy oraz
z rodzajem niepowodzenia cigzowego.

Przebadano 116 kobiet z Poradni Genetycznej Szpitala Uniwersyteckiego nr 1 w
Bydgoszczy, skierowanych w latach 2009 — 2010 z powodu niepowodzen cigzowych w
wywiadzie. U wszystkich wykonano badanie molekularne w kierunku trombofilii: mutacji
Leiden genu czynnika V krzepnigcia, mutacji 20210G>A genu protrombiny oraz
polimorfizmu 677C>T genu reduktazy metylenotetrahydrofolianowej (MTHFR). Mutacje
Leiden genu czynnika V rozpoznano u 8 oséb, przy czym u dwdéch mutacja wystapita w obu
allelach (mutacja homozygotyczna). Mutacje genu protrombiny rozpoznano u 3 Kkobiet.

Mutacje jednego allela genu MTHFR stwierdzono u 85, a obu alleli u 24 kobiet.



Wspotwystepowanie mutacji Leiden z polimorfizmem MTHFR rozpoznano w trzech
przypadkach, u pacjentek z poronieniami.

Odsetek kobiet z niepowodzeniami cigzowymi, bedacych pod wzgledem polimorfizmu
677C>T genu MTHFR heterozygotami (73,3%), homozygotami (20,7%) lub nalezacych do
ktorejs z tych grup (94%), byt istotnie statystycznie wyzszy od maksymalnej czgstosci
populacyjnej tego polimorfizmu wynoszacej, odpowiednio, 55, 13 i 68%.

Mutacja Leiden genu czynnika V krzepnigcia kojarzy si¢ gléwnie z nawracajacymi
poronieniami samoistnymi. W przeprowadzonych badaniach stwierdzono ja tylko w grupie
kobiet z poronieniami, zardwno wczesnymi, jak i pdZnymi.

W przypadku kazdej kobiety istnieje ryzyko, ze jej dziecko moze byé obarczone
wadami wrodzonymi. Czesto$é wad wrodzonych w Polsce w zaleznosci od regionu wynosi
od 1,5 - 5,5% [11, 18]. Wsérdéd noworodkéw martwo urodzonych odsetek jest znacznie
wyzszy i wynosi od 5,3 — 9,9%. Coraz szerzej stosowane techniki wspomaganego rozrodu
(ART) pozwalaja wielu rodzicom na posiadanie potomstwa. Jednak odsetek dzieci z
aberracjami chromosoméw plciowych, wadami ukladu moczowego oraz aberracjami
zZwigzanymi z pigtnowaniem genomowym jest wiekszy (4-5%), niz wsrdd dzieci poczetych w
sposob naturalny. Wedtug badan niektorych autordw istnieje nieznacznie podwyzszone ryzyko
aberracji chromosoméw piciowych u dzieci poczgtych w wyniku ICSI (intracytoplasmic
sperm injection) (0,3 — 1,6%) w poréwnaniu do dzieci poczgtych w sposéb naturalny (0,19 —
0,23%) [2, 14, 22]. Kilka teorii thumaczy to zjawisko stosowaniem lekow u kobiet w leczeniu
nieptodnos$ci, co moze mie¢ wplyw na wystepowanie nowotwordw, np. siatkdwczaka
zarodkowego (retinoblastoma). Inna koncepcja méwi o rodzaju medium uzytego do IVF, ktére
moze mie¢ wplyw na zaburzenie pigtnowania genomowego na etapie trzech pierwszych
podziatéw komoérkowych zarodka, zaleznych od produktéw zdeponowanych w komorce
jajowej i przekazywanych do wczesnego zarodka w formie réznych metabolitow, enzymow,
biatek blon biologicznych oraz, gléwnie, RNA. Etap dalszy uzalezniony jest juz od nowego
genomu po polgczeniu si¢ obu rodzicielskich genoméw. Kolejna teoria uwzglednia
dziedziczenie genetycznych defektéw gamet uszkodzonych podczas docytoplazmatycznej
iniekcji plemnika [2, 11].

Sposréd wad o znanej etiologii ok. 35% jest spowodowanych wylacznie przez
czynniki genetyczne (aberracje chromosomowe, mutacje pojedynczych genéw), 50% przez
mieszane czynniki genetyczno — srodowiskowe (uwarunkowanie wieloczynnikowe).
Aberracje liczbowe (np. trisomie i monosomie) sa najcz¢sciej wynikiem nieprawidtowosci w

procesie gametogenezy, zaplodnienia lub mitotycznego podziatu zygoty [2].



Wady ptodu, zaréwno genetyczne jak i rozwojowe, sg jedng z gldwnych przyczyn

poronien oraz obumaré wewnatrzmacicznych, nieprawidlowego rozwoju dziecka, a takze
chordb i zgonéw w niemowlectwie i dziecinistwie oraz w okresie dojrzatosci. Wystgpuja one u
ok. 2-3% zywo urodzonych noworodkéw. Okoto 50 — 60% wad wrodzonych ma nieznang
etiologie, 20% uwarunkowanych jest mieszanymi czynnikami genetyczno - Srodowiskowymi,
10% wrodzonych wad rozwojowych spowodowanych jest aberracjami chromosomowymi,
7,5% mutacjami pojedynczych genéw, 3% chorobami matki, 2% infekcjami i okoto 1,5%
przyjmowaniem przez ci¢zarng lekow, paleniem papieroséw, piciem alkoholu lub ekspozycja
na promienie rentgenowskie. Niekorzystne czynniki sSrodowiskowe moga stanowi¢ dodatkowa
przyczyne ich powstawania [4, 8, 11]. Do udowodnionych teratogennych czynnikéw
mogacych wywola¢ wrodzone wady rozwojowe mozna zaliczy¢ niektore choroby zakazne
kobiet (tj. r6zyczka, cytomegalia, toksoplazmoza), choroby metaboliczne matek w cigzy (np.
cukrzyca, fenyloketonuria) oraz przyjmowanie lekdw np. przeciwpadaczkowych czy
cytostatykéw. Istotny wplyw na wystapienie wrodzonych wad rozwojowych ma réwniez
srodowisko [2, 11, 19].
W pracy nt. "The influence of genetic and non-genetic factors on the occurrence of
congenital disorders in fetuses of mothers that were subjects to prenatal diagnosis",
przeanalizowano czynniki genetyczne i pozagenetyczne na wystepowanie wad u plodu.
Analizie poddano 386 z nieptodnosciag lub po urodzeniu dziecka z wadami oraz z
poronieniami nawykowymi w wywiadzie skierowanych do Poradni Badan Prenatalnych
Szpitala Uniwersyteckiego nr 2 im. dr J. Biziela w Bydgoszczy celem przeprowadzenia
diagnostyki prenatalnej. Nieprawidlowosci genetyczne w grupie z nieptodnoscia w wywiadzie
stwierdzono u 8 par (5.7%), u 11 (9.2%) w grupie z poronieniami nawykowymi oraz u 12
(9.4%) par, ktérym uprzednio rodzilo si¢ dziecko z wadami i/lub wystapity poronienia.
Kwalifikacje do przeprowadzenia diagnostyki prenatalnej dokonano na podstawie
poszerzonego wywiadu, przeprowadzonego podczas pierwszej wizyty w poradni. W
badaniach uwzgledniono réwniez wiek, miejsce zamieszkania, wyksztatcenie oraz charakter
srodowiska rodzinnego i miejsca pracy oraz szkodliwo$ci palenia podczas cigzy oraz
ekspozycji na dym tytoniowy w domu i poza domem, oraz profilaktycznego przyjmowania
kwasu foliowego przed i w pierwszym trymestrze cigzy.

W badanym materiale 91 (23,5%) kobiet stosowato kwas foliowy przed zajsciem w
cigze, ktore najczesciej leczyly sie z powodu nieptodnosci lub miaty poronienia nawykowe w
wywiadzie. Pochodne kwasu foliowego (folacyny) odgrywaja istotna rol¢ w syntezie kwaséw
nukleinowych oraz przenoszenia grup jednowgglowych (przemiany aminokwaséw, jak

histydyna, seryna, glicyna i metionina; przemiany choiny, metyzacji DNA). W okresie cigzy
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dochodzi do licznych podziatéw komoérkowych i wzrostu zapotrzebowania m.in. na folacyne,
kwas foliowy zapewnia takze prawidlowg erytropoezg. Niedobor kwasu foliowego podczas
cigzy wystepuje u kobiet niedozywionych, jak i zazywajacych np. leki przeciwdrgawkowe (u
pacjentek z padaczkag) i niektdre leki przeciwnowotworowe, a takze u tych, ktdre
diugoterminowo stosowaty doustne dwuskiadnikowe tabletki antykoncepcyjne. Indukowany
lekami niedob6r kwasu foliowego lub nieprawidtowy jego metabolizm (np. metaboliczny blok
syntezy metioniny) powigzany jest z wadami cewy nerwowej oraz w mniejszym stopniu
wadami rozszczepowymi twarzoczaszki [18,19, 20].

Wykazano, ze wiele czynnikdbw $rodowiskowych, np. niewielkie dawki
promieniowania jonizujgcego, hormony pochodzenia egzogennego, leki, alkohol lub inne
uzywki oraz dziatanie wolnych rodnikéw na cytoplazme¢ maja wplyw na czgstos¢
nondysjunkcji. Nie udowodniono szkodliwego dziatania wolnych rodnikéw oraz reaktywnych
form tlenu na ptdd, lecz znany jest ich wptyw na czasteczki biologicznie aktywne. Wolne
rodniki i reaktywne formy tlenu reaguja z biatkami, lipidami i kwasami nukleinowymi,
powodujg zaburzenie ich biologicznej czynnosci oraz moga indukowa¢ mutacje. Prowadzi to
do zaburzenia wzrostu i réznicowania komorek oraz do powstawania wad wrodzonych. Wolne
rodniki sg zbyt reaktywne, aby mogly dyfundowaé na duze odlegtosci, dlatego nie przenikajg
z organizmu matki. Wicksze stezenie wolnych rodnikéw moze powstawa¢ pod wplywem
promieniowania  jonizujgcego, metabolizmu  wielopierscieniowych  weglowodoréw
aromatycznych czy alkoholu. Na wyzszy poziom wolnych rodnikéw i reaktywnych form tlenu
wplywa réwniez niedobdr witamin A, Ei C [2, 11, 12, 21].

Az 36,8% cigzarnych analizowanych kobiet palito papierosy podczas cigzy. Palenie w
trakcie cigzy znaczgco wptywa na obnizenie urodzeniowej masy ciata noworodka, moze si¢
wigza¢ z naglym zgonem lub tez czgsto objawami niewydolnosci oddychania. Ponadto, ma
wplyw teratogenny [12]. Stosunkowo dobrze udowodniony wydaje si¢ zwigzek pomigdzy
wplywem palenia tytoniu przez matk¢ a rozszczepem wargi i podniebienia u plodu. Na
podstawie przeprowadzonych badan wysunigto nastgpujace wnioski:

Diagnostyka prenatalna jest niezbednym elementem opieki nad matka i ptodem u
kobiet z niepowodzeniami cigzowymi w wywiadzie a profilaktyka pierwotna wad wrodzonych
jest niewystarczajaca u Polskich kobiet.

W ostatnich latach obserwuje si¢ systematyczny wzrost Sredniego wieku kobiet
rodzacych. Rodzace powyzej 35 roku zycia w krajach wysoko rozwinigtych stanowig ok. 15%
ciezarnych. Polityka prorodzinna wielu krajow nie zawsze w wystarczajacym stopniu promuje
rodzicielstwo. Zmiany struktury wiekowej kobiet rodzacych, spowodowane odkladaniem

decyzji o macierzyfistwie, do uzyskania stabilizacji zawodowej i finansowej, wzgledami
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socjoekonomicznymi, jak tez postepem w leczeniu nieptodnosci i coraz tatwiejszym dostgpem
do procedur zaptodnien pozaustrojowych, ma wpltyw na statystycznie istotny wzrost ryzyka
wystgpienia u ptodu patologii uwarunkowanej aberracjg chromosomows. Choroby o podiozu
chromosomalnym sg nieuleczalne, w wigkszosci wspolistniejg z uposledzeniem umystowym i
wysokg $miertelnoscig. Mimo wzrostu ryzyka urodzenia dziecka z aneuploidia, wynikajgcego
z wieku matki, jednak az 70% dzieci z zespolem Downa jest urodzonych przez kobiety
ponizej 35 roku zycia, a wady cewy nerwowej rowniez najczesciej wystepuja u dzieci matek z
nieobcigzonym wywiadem. Wigkszos¢ trisomii powstaje wskutek nieprawidlowego
pierwszego podzialu mejotycznego, a Scislej nierozdzielenia si¢ chromatyd w komorce
rozrodczej matki. Znacznie rzadziej trisomie mogg by¢ wynikiem nieprawidlowego podziatu
mejotycznego w komorkach rozrodczych ojca lub bledéw w podziale zygoty, ktdéra posiada
wowczas dwie lub wiecej subpopulacje komérkowe, réznigce si¢ zestawem chromosomow.
Wadliwy rozdzial chromosoméw nastgpuje w wyniku nieprawidlowej czynnosci struktur
cytoplazmy, mitochondridow i wrzeciona kariokinetycznego [4, 7, 11].

Najczestszym wskazaniem do przeprowadzenia prenatalnej inwazyjnej diagnostyki
genetycznej jest wiek kobiety ciezarnej, powyzej 35 lat. W wielu krajach wskazanie wieku
zostalo zastgpione oceng indywidualnego ryzyka nieprawidlowosci chromosomowych,
obliczanego na podstawie wieku matki, czasu trwania ciagzy, a takze kombinacji markerow
biochemicznych i ultrasonograficznych.

W pracy nt. "Analiza wskazan do amniopunkcji genetycznej w zaleznosci od wieku
pacjentek na podstawie materialu Kliniki Poloznictwa, Choréb Kobiecych i Ginekologii
Onkologicznej CM UMK w Bydgoszcezy", dokonano analizy wskazan i wynikéw badan
cytogenetycznych uzyskanych w wyniku przeprowadzonych 632 amniopunkcji,
przeprowadzonych w latach 2010-2012 w Klinice Poloznictwa Ginekologicznego i
Ginekologii Onkologicznej Uniwersytetu Mikotaja Kopernika Collegium Medicum w
Bydgoszczy.

Sredni wiek matki wynosit 34 lata (od 17 do 47 lat), a pacjentki ponizej 35 lat stanowily
47,9% (N = 303), a powyzej 35 lat 52,1% (N = 329). Wskazania do GA, a takze wyniki badan
analizowano w odniesieniu do wieku matki. Analizowano réwniez wyniki wczesniejszych
nieinwazyjnych testéw prenatalnych.

Nieprawidlowe wyniki badan ultrasonograficznych w potaczeniu z nieprawidlowymi
wynikami badan przesiewowych w pierwszym trymestrze byly najczgstszym wskazaniem
(46,53%), w przypadku skierowan pacjentek ponizej 35 roku zycia do GA, podczas gdy
nieprawidlowe wyniki badan przesiewowych w pierwszym trymestrze, w polaczeniu z

historig powiktan potozniczych, byly przyczyna skierowan do GA u pacjentek powyzej 35 r. Z.
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Sredni czas GA wynosit 16 tygodni w obu grupach. Nieprawidlowy kariotyp wykryto w 74
(11,7%) przypadkach i z réwng czestoscia wystgpowal w obu grupach wiekowych.
Powiklania zwigzane z GA (poronienie, obumarcie wewngtrzmaciczne ptodu) wystapilo w 9
(1,42%) przypadkach. Prawidlowe wykonanie GA migdzy 15 a 20 tygodniem cigzy jest
nieszkodliwym zabiegiem zaréwno dla matki, jak i plodu, zwigzanym z akceptowalnym
stopniem powiklan. Przesiewowe prenatalne badania nieinwazyjne powinny by¢ oferowane
wszystkim ciezarnym kobietom w Polsce, niezaleznie od ich wieku.

U par, u ktérych wystapita cigza zakonczona porodem martwym albo urodzeniem
dziecka z wadami rozwojowymi, istnieje ryzyko nosicielstwa aberracji chromosomowej u
jednego z partneréw, ktoére sigga nawet do 16% [1, 9, 22]. Czestos¢ wystgpowania
zrownowazonych aberracji chromosomowych, tj. translokacji chromosomowych wzajemnych,
translokacji robertsonowskich, czy tez inwersji, wynosi w populacji ogélnej 0,7% i wzrasta do
2,2% u par po jednym, 4,8% po dwoch oraz do 5,2% po trzech poronieniach [4, 9, 22].
Nosicielstwo aberracji zrbwnowazonych nie wplywa najczgsciej na dtugosé zycia nosiciela,
ani na jego stan zdrowia. Jednakze, podczas podzialu mejotycznego moga by¢ wytwarzane
gamety niezrbwnowazone, co prowadzi do poronieri, martwych urodzen, badZ tez urodzenia
dziecka niepelnosprawnego. Zrownowazone translokacje chromosomowe wzajemne (WCT)
nalezg do najczestszych aberracji strukturalnych w populacji i wystgpuja z czgstoscia 1:625.
Powstajg najczesciej w wyniku ztaman dwoch chromosomdéw i wzajemnego przeniesienia
materialu genetycznego miedzy nimi, bez jego utraty. Nosiciele WCT najczesciej nie
wykazujg zmian w fenotypie, z wyjatkiem sytuacji, w ktorej w efekcie translokacji dochodzi
do przerwania ciagglosci genu. Osoby te sg jednak narazone na ryzyko wytwarzania podczas
mejozy, w wyniku réznych form segregacji, gamet niezréwnowazonych, co moze powodowac
nieptodnosé, brak implantacji zarodka, krétki czas przezycia zarodka lub ptodu oraz wady
wrodzone i zaburzenia rozwojowe u dzieci po urodzeniu [8, 18, 22].

Niepowodzenia cigzowe u nosicieli TCW zalezg od pochodzenia aberracji, punktow
ztaman chromosomdéw, wielkosci translokowanych fragmentéw oraz obecnosci okreslonych
gendw w przeniesionych fragmentach. Rozpoznanie zrownowazonej aberracji strukturalnej u
jednego z partnerow, pozwala na bezposrednig diagnostyke pod katem wykluczenia badz
potwierdzenia obecnosci niezrownowazenia genetycznego u plodu, poprzez tradycyjna
inwazyjng diagnostyke prenatalng. Mozliwe jest rowniez zastosowanie metody alternatywne;j -
preimplantacyjnej diagnostyki genetycznej (PGD), po zaptodnieniu in vitro, co w przypadku
rozpoznania niezrownowazenia genetycznego u zarodka zapobiega inicjowaniu ciagzy [7, 8,

13].

10




W standardowej praktyce klinicznej niepowodzen cigzowych, czy diagnostyce wad
wrodzonych stosowane sg zazwyczaj konwencjonalne metody cytogenetyki, ktére ze wzgledu
na niska rozdzielczos¢ nie pozwalaja na identyfikacje submikroskopowego
niezréwnowazenia. Bardziej dokladna charakterystyka tych rearanzacji jest konieczna dla
postawienia odpowiedniej klinicznej diagnozy u chorego, a dla rodziny okreslenia statusu
nosicielstwa i ryzyka genetycznego. Coraz czegsciej stosowane techniki molekularne, takie jak
CGH do mikromacierzy (aCGH), przyczynilty si¢ do wzrostu wykrywalnosci
nieprawidlowosci chromosomowych u pacjentéw z niepetnosprawnoscia intelektualna,
jednakze nie pozwalaja one na identyfikacje zréwnowazonego nosicielstwa aberracji
chromosomowych u potencjalnych nosicieli. Dlatego tez klasyczna analiza chromosoméw
technika i metoda GTG w dalszym ciggu odgrywa istotng role¢ w identyfikacji
zrownowazonych rearanzacji, w kazdym przypadku wystgpowania niepowodzen prokreacji
[13, 16, 22].

W artykule nt."Complex balanced chromosomal translocation t(2;5;13)

(p21;p15;q22) in a woman with four reproductive failures", przedstawiono rodzing, u
ktorej zdiagnozowano rzadko wystgpujaca zréwnowazong zlozong translokacje
chromosomowg (CCR) (gdy zaangazowane sa wigcej niz dwa chromosomy), po przebyciu
czterokrotnych poronien samoistnych.
Analiza chromosomdéw metodg GTG u matki wykazala obecnos¢ pozornie prawidtowego
kariotypu, natomiast przegrupowanie materiatu genetycznego - translokacja t(2;5;13), zostata
zweryfikowana i potwierdzona przez cytogenetyk¢ molekularng - hybrydyzacje
fluorescencyjng in situ (FISH), przy uzyciu pojedynczych sond dla poszczegélnych
chromosomoéw.

W pracy nt."Multiple occurrence of psychomotor retardation and recurrent
miscarriages in a family with a submicroscopic reciprocal translocation t(7;17)
(p22;p13.2)", przedstawiono rodzing z powtarzajagcym si¢ zespotem duplikacji 17p13.3 u
potomstwa i poronieniami, b¢dagcym wynikiem nosicielstwa zréwnowazonej translokacji
wzajemnej t(7;17)(p22;p13.3) u ojca pacjentow.

Diagnostyka ~aCGH  umozliwita  identyfikacje = niezrOwnowazonego  fragmentu
odpowiedzialnego za wystepowanie klinicznych objawéw u chorej pacjentki, podczas gdy
kariotypowanie i FISH przy uzyciu specyficznych sond pozwolifo na lokalizacj¢ dodatkowego
materialtu w chromosomach pacjenta, co pozwolito na identyfikacje rodzaju translokacji u
nosiciela i okreslito rodzaj tego przegrupowania.

Identyfikacja zréwnowazonej aberracji strukturalnej u jednego z partneréw umozliwia

bezposrednig diagnostyke wykluczenia lub potwierdzenia braku réwnowagi genetycznej u
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plodu za posrednictwem tradycyjnej inwazyjnej diagnostyki prenatalnej. Mozliwe jest
réwniez zastosowanie alternatywnej metody, Preimplantation Genetic Diagnosis (PGD) po
zaptodnieniu in vitro, ktéra zapobiega inicjacji cigzy, zarodka z niezroOwnowazeniem
genetycznym [16, 22].

W obu powyzszych pracach podkreslono role wywiadu rodzinnego oraz poradnictwa
genetycznego, a takze koniecznosci niejednokrotnie wykonania diagnostyki czesto juz
dorostych o0s6b chorych, jak i zdrowych potencjalnych nosicieli, a takze koniecznosci
wykorzystania réznych, coraz nowszych mozliwych metod diagnostycznych w celu
identyfikacji bezobjawowego nosiciela.

Poznanie nowych zespolow genetycznych wraz z szybkim rozwojem badan
molekularnych w ostatnim dziesigcioleciu pozwolil na coraz czestszg diagnostyke prenatalng
choréb o dziedziczeniu monogenowym. Daje to rodzinom ze zidentyfikowang mutacja
mozliwosé przeprowadzenia diagnostyki prenatalnej podczas ciazy, badz przy wykorzystaniu
technik wspomaganego rozrodu (ART) i diagnostyki preimplantacyjnej (PGD). Istnieje np.
wiele choréb rzadkich, w ktérych objawy fenotypowe wystepujg dopiero w pézniejszym
okresie, co utrudnia rozpoznanie, zwlaszcza we wczesnym etapie Zycia. Rozpoznanie
stawiane jest u wiekszoSci pacjentéw na podstawie objawéw klinicznych w pdZnym
dziecinstwie, badz tez u dorostych. W pracy nt."Prenatal and postnatal diagnostics of a
child with Bardet-Biedl syndrome: a case study", przedstawiono przypadek pacjentki, u
ktorej na podstawie badania ultasonograficznego podczas cigzy oraz badan klinicznych w
okresie postnatalnym, rozpoznano zespot Bardeta - Biedla, ktéry nastgpnie potwierdzono
badaniem molekularnym. Zespdt Bardeta - Biedla jest rzadkim zespotem uwarunkowanym
genetycznie, ktory moze wynika¢ z mutacji w 19 réznych genach (BBS complex), ktdre
petnig decydujacg role w budowie struktur i funkcji komérkowych zwanych rzgskami. Wady
tych struktur klinicznie objawiajg si¢ barwnikowym zwyrodnieniem siatkowki, polidaktylia,
trudnosciami w nauce, wplywaja rowniez na tworzenie si¢ torbieli w nerkach, watrobie i
trzustce [6, 10].

W pracy podkreslono jak wazng rolg spetnia nieinwazyjna diagnostyka prenatalna -
ultrasonografia oraz testy biochemiczne, ktdére pozwalaja na wyselekcjonowanie pacjentek w
cigzy z grupy niskiego ryzyka, u ktérych wystepuja u nieprawidtowosci u ptodu [5, 6, 10].

Wykonanie badania genetycznego dla wielu rodzicow jest istotne ze wzgledu na
informacje o chorobie dziecka, czy o przyczynie stwierdzanych nieprawidtowosci, a takze o

szansach na urodzenie zdrowych dzieci w kolejnych cigzach.
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C. Omowienie ewentualnego wykorzystania

Przedstawiony cykl prac mial na celu pokazanie trudnosci w postgpowaniu
diagnostyczno - terapeutycznym w etiologii niepowodzen prokreacji oraz powstawania wad
wrodzonych.

Wiele wad mozna rozpoznaé juz podczas badania USG, zalecanego u kazdej cigzarnej.
Jednak nie wszystkie przypadki zespolu Downa, zespoty spowodowane innymi aberracjami
chromosomowymi oraz liczne choroby uwarunkowane monogenowo nie zawsze ujawniaja si¢
w tych badaniach. S3 to zazwyczaj choroby nieuleczalne, zwigzane m.in. z opdZnieniem
rozwoju psycho- ruchowego i zwigzane sg z wysoka $miertelnoscig. Nieinwazyjne badania
przesiewowe pozwalajg na oszacowanie ryzyka wystapienia zespolu Downa, otwartej wady
cewy nerwowej oraz rzadszych zespotéw, jak: trisomia 18 i 13, zespdt Turnera, triploidia, na
podstawie stezeri substancji markerowych zawartych w surowicy krwi kobiety cigzarne;j.
Wiele substancji produkowanych przez organizm kobiety cigzarnej, zarodek, ptéd, czy
tozysko mozna wykry¢ we krwi obwodowej matki. Ocena tych stgzen wykorzystywana jest w
diagnostyce prenatalnej, gdyz stwierdzono istotne statystyczne réznice w wartosciach tych
parametréw podczas ciaz z wystgpujgcymi powiklaniami, wadami genetycznymi i
nieprawidtowo$ciami w rozwoju plodu w poréwnaniu z prawidlowymi cigzami. Testy
biochemiczne pozwalajg na obliczenie ryzyka wystgpienia tych anomalii w oparciu o pomiar
najczesciej kilku wybranych markeréw biochemicznych. Jednakze, wiele czynnikéw takich
jak choroby matki, np. cukrzyca typu I, stan po leczeniu nieptodnosci, palenie tytoniu, wzrost
BMI, mogg zmieniaé warto$ci tych st¢zen. Badania nieinwazyjne sg stosunkowo proste do
wykonania, tanie i jednoczesnie bezpieczne do przeprowadzenia dla kazdej kobiety ci¢zarne;.
Stwierdzenie w tescie przesiewowym podwyzszonego ryzyka wystapienia wady jest
wskazaniem do rozszerzenia diagnostyki o metody inwazyjne, umozliwiajace potwierdzenie
lub wykluczenie rozpoznania.

W standardowej praktyce klinicznej stosowane sg zazwyczaj konwencjonalne metody
cytogenetyki, ktére ze wzgledu na niskg rozdzielczo$¢ nie pozwalaja na identyfikacje
submikroskopowego niezrownowazenia. Bardziej dokladna charakterystyka tych rearanzacji
jest konieczna dla postawienia odpowiedniej klinicznej diagnozy u chorego, a dla rodziny
okreslenia statusu nosicielstwa i ryzyka genetycznego. Coraz czesciej stosowane techniki
cytogenetyki molekularnej, takie jak CGH do mikromacierzy (aCGH - array Comparative
Genomic Hybridization), przyczynily si¢ do wzrostu wykrywalnosci nieprawidlowosci
chromosomowych u pacjentéw z niepelnosprawnoscig intelektualng, jednakze nie pozwalaja
na identyfikacje zrbwnowazonego nosicielstwa aberracji chromosomowych u potencjalnych

nosicieli. Metody te, w dalszym ciggu sg kosztowne i nierefundowane w Polsce dla celéw
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badan prenatalnych i nie s3 dostgpne dla wigkszosci pacjentéw. Klasyczna analiza
chromosoméw metodg GTG pozwala na identyfikacje zrownowazonych rearanzacji, na co nie
pozwala metoda aCGH. Dlatego tez, metoda GTG jest wykonywana w kazdym przypadku
wystepowania niepowodzeni prokreacji, tj. poronien nawykowych, czy tez rodzenia dzieci z
wadami. Rozwdj nowych technologii cytogenetyki molekularnej; aCGH czy tez MLPA
(Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) pozwala na badanie matych regionéw
niezréwnowazenia. Refundacja przez NFZ oraz rozpowszechnienie tych metod w diagnostyce
prenatalnej daje szanse na rozpoznanie zespotéw genetycznych zwigzanych z mikrodelecjami
badZz mikroduplikacjami, ktére nie byty wczesniej identyfikowane przy zastosowaniu metod
cytogenetyki klasyczne;j.

Wady wrodzone sg w dalszym ciggu jedna z najczgstszych przyczyn zgonoéw
noworodkéw, zaréwno donoszonych, jak i urodzonych przedwczesnie. W okoto polowie
przypadkow nie mozna precyzyjnie okresli¢ etiologii wrodzonych wad rozwojowych. W
drugiej potowie zwraca uwage wysoki odsetek wad o etiologii genetycznej. Sposréd wad o
znanej etiologii ok. 35% jest spowodowanych przez czynniki wytacznie genetyczne (aberracje
chromosomowe, mutacje pojedynczych genéw), a 50% przez mieszane czynniki genetyczno-
srodowiskowe (uwarunkowanie wieloczynnikowe).

Podkresli¢ tez nalezy, ze celem opieki przedporodowej w ciazy, poza wczesng i ciagla
oceng ryzyka oraz medyczng i psychosocjalng interwencja, jest rOwniez promocja zdrowia i
zapewnienie dobrego samopoczucia matki, ptodu, noworodka, a w konsekwencji calej
rodziny. Wskazuje to na mozliwy sposéb dziatan profilaktycznych. Eliminacja czynnikow
ryzyka dla zdrowia matki i dziecka, wynikajacych np. z niezdrowego stylu zycia (palenia
papierosow, picia alkoholu, zazywania narkotykow), ubdstwa, niekorzystnych czynnikéw
zawodowych, czy tez zaniedban higienicznych, zwigksza szans¢ na prawidlowy przebieg
cigzy i urodzenie zdrowego dziecka. Dlatego tez niezmiernie wazna jest edukacja kobiet na
temat profilaktyki wad wrodzonych: przyjmowania kwasu foliowego przed planowang i w
trakcie cigzy, wptywie szczepieni ochronnych, eliminowaniu czynnikéw teratogennych, w tym
ekspozycji na dym tytoniowy, alkohol, teratogeny biologiczne czy tez chemiczne (w tym
niektore leki), szkodliwe czynniki fizyczne. Nie bez znaczenia jest tez ograniczenie dziatania
czynnikOw teratogennych w miejscach publicznych, w ktérych przebywa kobieta cigzarna.
Wymaga to wigkszego zaangazowania ze strony otoczenia; personelu medycznego,
pracodawcow, a takze mediéw, pedagogdw oraz partneréw i rodzin.

Wskazuje to na mozliwy sposéb dziatan profilaktycznych, jakim jest poradnictwo genetyczne

dla rodzin ryzyka, ktére ma na celu zapobieganie wystapieniu wad u kolejnych dzieci.

14



Wczesna diagnostyka plodu jest wazna dla wielu kobiet z przyczyn natury
psychologicznej, poniewaz wielokrotnie je uspokaja, a przy rozpoznaniu nieprawidtowosci
daje niejednokrotnie mozliwos¢ podjecia wczesnego leczenia, zwlaszcza wad dotyczacych
pojedynczego narzgdu. Rozwdj technik i wypracowanie migdzynarodowych standardéw
badan ultrasonograficznych migdzy 11 a 13.6 tygodniem oraz w pdzniejszych okresach (20 i
30 tygodniu) cigzy poprzez system szkolenia Fundacji Medycyny Plodowej oraz Polskie
Towarzystwo Ginekologiczne i Perinatologiczne pozwolito na poznanie markeréw (tj. oceny
NT — przezierno$ci karkowej, NB - obecnosci lub braku uwapnienia kosci nosowej i innych)
zwiekszajacych ryzyko urodzenia dziecka z aneuploidia i zidentyfikowanie znacznego
odsetka réwniez i innych zaburzen chromosomowych oraz innych wad, tj. wad serca i
wielkich naczyn, a takze innych narzadéw. Wprowadzenie nieinwazyjnej diagnostyki
prenatalnej wykonywanej w pierwszym trymerze, u kazdej cigzarnej, rowniez i bez
dodatkowych czynnikdw ryzyka, pozwala na wyselekcjonowanie tych kobiet, u ktérych
stwierdzono ryzyko wyzsze i skierowanie ich na dalsza diagnostyke, jednakze nalezy

uwzgledni¢ wplyw dodatkowych czynnikéw, ktdre moga wpltywaé na uzyskany wynik.
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Punktacja MNiSW: 7.000

6. Jezela-Stanek A, Ciara E, Matunowicz E, Chrzanowska K, Latos-Bieleriska A, Krajewsk-
Walasek M, [i in.], Pasifiska M, [i in.]. Differences between predicted and established
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5B.3. Genetyczne przyczyny zaburzen rozwoju cielesno - plciowego
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Index Copernicus: 5.840

5. Sarap J, Szymanski W, Skublicki S, Pasinska M.

Stan pourodzeniowy, powiktania okresu noworodkowego oraz smiertelnosé ptodéw i
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smoking pregnant women in the first trimester of pregnancy.

Perinatol. Pediatr. 2017, nr 1, s. 91-94.,

http://med-expert.com.ua/upload/iblock/Oed/pip 01 2017 _web_edit.pdf
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Punktacja MNiSW: 5.000

19. Lauer M, Pawlikowska A, Lazarczyk E, Przybylski G, Haus O, Pasinska M.
Wplyw palenia papieroséw na wybrane parametry biochemiczne w surowicy kobiet
cigzarnych w 2 trymestrze cigzy. Przegl. Lek. 2011 : T. 68, nr 10, s. 742-745.
Punktacja MNiSW: 5.000

Index Copernicus: 4.960

20. Przybylski G, Dgbrowska A, Gadziniska A, Pyskir M, Gotda R, Pyskir J, Pasinska M.
Alcohol use as a risk facor for tuberculosis - data from ten years observation in Regional
Center of Pulmonology in Bydgoszcz. Public health in the aspect of modern civilization. Ed.
B. Sokotowska. Biata Podlaska: Panstwowa Szkota Wyzsza, 2012

Punktacja MNiSW: 5.000

21. Przybylski G, Sobczak R, Bannach M, Pyskir M, Pyskir J, Pasinska M.

Quality of life and well-being of patients with Chronic Obstructive Pulmonary Disease.
Lifestyle education and wellness. Sci. ed. E. Dybinska, H. Duda. Lublin: NeuroCentrum, 2012
:s.211-228.

Punktacja MNiSW: 5.000

22. Pasifiska M, Adamczak R, Tabaczynska M, Lazarczyk E, Pawlikowska A, Przybylski G.
The influence of smoking on selected biochemical serum markers in women in first trimester
of pregnancy. Lifestyle and wellness in good health sickness and disability. Sci. ed. K.
Turowski. Lublin: NeuroCentrum, 2012 : s. 197-210.

Punktacja MNiSW: 5.000

23. Pasiniska M, Dabrowska A, Lazarczyk E, Repczyniska A, Przybylski G.

Tobacco smokin g impact on pregnancy-associated plasma protein-A (PAPP-A) levels in the
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blood serum of women in first trimester of pregnancy. Indian J. Appl. Res. 2015 : Vol. 5, nr 8,

s. 59-62.

24. Pasifiski M, Pasifiska M, Jedwabinski M, Matewski D, Avramenko I, Haus O.
Ocinka viddalenih rezul tativ likuvanna i profesijnoi adaptacii pacientiv za vrodzenogo
sindromu gipermoyl'nosti suglobiv i pripusenna pro naavnist® sindromu Elersa-Danlosa.

Klin. Khir : 2017, nr 4, s. 77-79.

C. Méj dorobek obejmuje nastepujgce publikacje:

e Prace oryginalne: 33

e Monografia: 15

e Prace pogladowe: 3

e Prace kazuistyczne: 4

e Publikacje z udziatem w badaniach w innych osrodkach: 1

e Doniesienia na zjazdach i konferencjach zagranicznych i krajowych: 46

e Publikacje pelnotekstowe w suplementach czasopism: 5

e Inne publikacje: 2
Wykaz wszystkich publikacji przygotowany przez Bibliotek¢ Medyczng Collegium
Medicum im. Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy Uniwersytetu Mikotaja Kopernika w

Toruniu stanowi Zatacznik do wniosku.

D. Sumaryczna warto$¢ punktacji prac naukowych, znajdujacych si¢ w punktach SA i
5B.

Sumaryczny impact factor wedlug listy Journal Citation Reports (JCR) zgodnie z rokiem
opublikowania:

IF: 10,341 (w tym 4,103 jako pierwszy autor)

Sumaryczna wartos¢ punktacji KBN/MNiSzW: 325.500

E. Liczba cytowan:

- 52 cytowania - za lata 1997-2018 na podstawie bazy Web of Science
- 59 cytowan - za lata 1997 - 2018 na podstawie bazy Scopus
F. Indeks Hirscha - 4 wedtug bazy Web of Science (WoS):

Indeks Hirsha - 4 wedlug Scopus

G. Kierowanie projektami badawczymi oraz udzial w projektach badawczych:
Dzialalnos¢ statutowa CM UMK
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1. Ocena skutkéw nosicielstwa aberracji rodzicielskich u potomstwa.

2. Badanie dziedzicznych mutacji genu BRCA1 u zdrowych kobiet powyzej 50 roku zycia
pochodzacych z rodzin z historig raka piersi.

3. Analiza dziedzicznej mutacji genu NBS1 w raku prostaty.

4. Badanie dziedzicznych mutacji genu NBS1 u kobiet z rakiem piersi.

5. Badanie dziedzicznej mutacji NOD2 (2030insC) u zdrowych oséb powyzej 50 roku zycia
pochodzacych z rodzin z agregacja roznych nowotworow.

6. Badanie polimorfizmu genu CYP1BI1 u kobiet z rakiem piersi.

7. Badanie mutacji CDKN2A u kobiet z rakiem piersi.

8. Wykrywanie zmian cytogenetycznych i molekularnych u o0séb z niepowodzeniami
prokreacji.

9. Diagnostyka wad wrodzonych u plodu przy zastosowaniu nieinwazyjnych prenatalnych
badan przesiewowych dla kobiet cigzarnych z poronieniami nawykowymi w wywiadzie.

10. Wykorzystanie réznych tkanek do genetycznej diagnostyki dzieci z wadami
wrodzonymi.

11. Wykrywanie zmian cytogenetycznych i cytogenetyczno — molekularnych u o0soéb z
niepowodzeniami prokreacji.

12. Wykorzystanie réznych tkanek do genetycznej diagnostyki pacjentéw z zaburzeniami
rozwoju cielesno — plciowego.

13. Subtelomerowe aberracje chromosoméw u par z nawracajagcymi poronieniami
samoistnymi.

14. Wykrywanie zmian cytogenetycznych i cytogenetyczno-molekularnych u dzieci z

podejrzeniem mikroaberracji oraz u ich rodzicow.

Udzial w projektach badawczych (realizowanych w ramach grantu Rektora UMK
oraz badan wlasnych UMK). Granty KBN:

1. "Badania cytogenetyczne i molekularne u matzenstw z nieptodnoscig" - BW 7/99

2. "Badania diagnostyczne u dziewczat i kobiet z zaburzeniami rozwoju cielesno -
piciowego" - BW 36/2000

3. "Genetyczne podtoze nawracajgcych poronien samoistnych" - BW 9/2001

4. "Badanie dziedzicznego podloza raka piersi i jajnika" - BW 10/2001

H. Udzial w migdzynarodowych i krajowych konferencjach naukowych

Od 1997 r. uczestniczytam w 103 konferencjach i sympozjach krajowych i

zagranicznych, w tym jako autor lub wspélautor przedstawitam 1lacznie 54 prace
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opublikowane w streszczeniach 47 zjazdow krajowych oraz prace opublikowane w

streszczeniach zjazdowych na 7 konferencjach o zasiggu europejskim i krajowym.

Konferencje i kursy miedzynarodowe:

1. H. Janiszewska, O. Haus, R. Laskowski, M. Pasinska, A. Lauda-Swieciak, B. Gorski, W.
Szymanski. BRCA 1 mutation analysis in families with breast/ovarian cancer from Pomerania
- Kujawy region. Hereditary cancers - prophylactics, diagnostics, treatment. European Project
on Development of Cancer Family Syndrome Registries. Migdzyzdroje, 23-24 V 2002. [B.m.,
2002] s. 21

2. W. Szymanski, R. Adamczak, M. Pasinska, G. Ludwikowski, A. Kazdepka-Zieminska, Z.
Wasilewski. Analiza kliniczna stanu plodu i noworodka po zabiegach obarczajacych z
wewnatrzmacicznie rozpoznang wadg centralnego uktadu nerwowego. Ginekol. Pol. 2005 : T.
76 supl. 2, s. 105. II Sympozjum Postgpy w Diagnostyce i Terapii w Poloznictwie i
Ginekologii. Kurs Potozniczy "Hot Topics in Fetal Medicine". £6dz, 6-8 X 2005

3. R. Golda, M. Pasinska, M. Wyszomirska-Gotda, O. Haus. Analiza wystgpowania i sktadu
atypowych bialek krazacych kompleksow immunologicznych izolowanych z surowic kobiet z
poronieniami nawykowymi. Ginekol. Pol. 2005 : T. 76 supl. 2, s. 98. II Sympozjum Postepy w
Diagnostyce i Terapii w Poloznictwie i Ginekologii. Kurs Potozniczy "Hot Topics in Fetal
Medicine". £.6dz, 6-8 X 2005

4. A. Zdrojewska, M. Pasinska, O. Haus, P. Korbal. The analysis of frequency of congenital
malformations of external sexual organs in newborns hospitalized in the Neonatal Intensive
Care Unit in Bydgoszcz. Arch. Perinat. Med. 2005 suppl, s. 47. The 8th European Symposium
"Prevention of Congenital Anomalies". Poznan, Poland, 9-10 VI 2005

5. M. Pasinska. The results of genetic investigation in 182 couples with a history of
reproductive failure from the Kujawy-Pomerania Region. 20th Aniversary Jubilee Congress.
The fetus as a patient 2005. St. Stefan, Montenegro, 12-15 X 2005. [B.m., 2005] s. 30

6. Uczestnictwo w International Congress in Fetal Medicine, Warszawa, 08-10.10.2008

7. M. Pasinska, A. Zdrojewska, O. Haus. Wrodzone wady serca u dzieci z zespolami
uwarunkowanymi genetycznie. Materiali konferencii "Wrodzeni wadi ta nabuti
zahworuwanna serca u ditej rann'ogo wiku". L wiw, Ukraina, 27-28 XI 2008. [B.m., 2008] s.
26

8. Uczestnictwo w ISUOG Intensive Course Clinical Application of doppler in perinatal
medicine, Torun, 14-15.05.2010

9. Uczestnictwo 9th World Congress in Fetal Medicine. Ateny, Grecja, 20-24.06.2010

10. Uczestnictwo w IFFS 20% World Congress on Fertility&Sterility, Germany, Munich, 12-

16.09.2010
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11. Uczestnictwo w Ukrainsko — Polskiej szkole kardiologii dziecigcej i ptodowej. Lwow, 24-
25.06.2011

12. Uczestnictwo w kursie ISUOG ,,Early screening in pregnancy”, Torun, 11-12.05.2012

13. Uczestnictwo w Miedzynarodowej Konferencji Naukowej "Wellness and lifestyle- Styl
zycia dobrostan", Lublin 8 — 10.06.2012

14. Uczestnictwo w 11 World Congress in Fetal Medicine, Greece, Kos 24-28.06.2012

15. Uczestnictwo w 2™ Central — Eastern European Symposium on Free Nucleic Acids in Non
— Invasive Prenatal Diagnosis, Czech Republic, Olomouc 25-26 of October, 2012

16. Uczestnictwo w 7% European Congress of Andrology 2012, Germany, Berlin 28-
30.11.2012

17. Uczestnictwo 13t World Congress in Fetal Medicine. Nicea, Francja, 29.06 - 03.07.2014
18. Uczestnictwo w programie edukacyjnym nt. Fetal Cardio Krakow, 8-9.05.2015

19. Uczestnictwo w ,,Prague Spring Symposium Genomics in Reproductive Medicine, BGI”
Czech Republic, Prague, 03-04.05.2013

20. Uczestnictwo w kursie Difficult Questions — Advanced Fetal Medicine Foundation Course
of Fetal Medicine, Sopot, 18.05.2013

21. Uczestnictwo w Sympozjum nt. "Maternal - Fetal Symposjum 2014", Warszawa,
14.03.2014

22. Uczestnictwo w migdzynarodowym programie edukacyjnym: "Fetal Cardio", Krakéw, 08
—09.05.2015

23. Uczestnictwo w konferencji: "From prenatal diagnosis to discharge neonate from

hospispital", £.6dz, 10.10.2015

Konferencje krajowe:

1. W. Szymanski, J. Sarap, M. Szymanski, Z. Sobocinski, M. Pasinska. Analiza kliniczna
wad wrodzonych u ptodéw i noworodkéw. Ginekol. Pol. 997 : T. 68, nr 6, s. 248, bibliogr.
2. XXVI Kongres Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego. Bialystok - Mikotajki -
Olsztyn, 4-7 VI 1997

3. J. Sarap, W. Szymanski, M. Grabiec, G. Ludwikowski, M. Szymanski, M. Pasinska.
Analiza stosowanych metod leczenia cigzy ektopowej. Ginekol. Pol. 1997 : T. 68, nr 6, s.
199, bibliogr. XXVI Kongres Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego. Bialystok -
Mikotajki - Olsztyn, 4-7 VI 1997

4. J. Sarap, W. Szymanski, M. Szymanski, M. Stankiewicz, M. Pasinska.
Analiza wskazan do cigcia cesarskiego u rodzacych z EPH-gestozg. Ginekol. Pol. 997 : T.
68, nr 6, s. 200, bibliogr. XXVI Kongres Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego.

Biatystok - Mikolajki - Olsztyn, 4-7 VI 1997
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5. W. Szymanski, J. Sarap, R. Adamczak, M. Pasifiska. Warto$¢ diagnostyczna badania
ultrasonograficznego guzéw jajnika W oparciu o pooperacyjne  rozpoznanie
histopatologiczne. Ginekol. Pol. 1997 : T. 68, nr 6, s. 377, bibliogr. XXVI Kongres
Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego. Biatystok - Mikotajki - Olsztyn, 4-7 VI 1997

6. O. Haus, M. Wysocki, B. Mucha, K. Soszynska, A. Kurylak, A. Zuryn, M. Pasinska, A.
Ferenc. Zmiany cytogenetyczne w ostrych biataczkach u dzieci. II Zjazd Polskiego
Towarzystwa Genetyki Czlowieka. Poznan, 24-26 V 1999. [B.m., 1999], s. 28

7. H. Janiszewska, O. Haus, R. Laskowski, B. Gorski, M. Pasinska, R. Koztowska, N.
Miodoniska, Z. Pawlowicz. Analizy rodowodowo-kliniczne i badania molekularne w
rodzinach obcigzonych chorobami nowotworowymi. Konferencja " Nowotwory dziedziczne
- profilaktyka, diagnostyka, leczenie". Migdzyzdroje, 23-24 VI 2000. [B.m., 2000], s. 40

8. H. Janiszewska, R. Laskowski, O. Haus, J. Sir, M. Pasinska, P. Rhone, T. Mierzwa, W.
Kowalski. Badanie dziedzicznego podfoza choroby u pacjentek z rakiem piersi i w ich
rodzinach. II Ogdlnopolska Konferencja PTOK "Diagnostyka i leczenie raka piersi".
Warszawa-Falenty, 22-24 111 2001. [B.m., 2001] s. 36-37

9. H. Janiszewska, O. Haus, B. Gorski, R. Laskowski, M. Pasifiska, J. Sir, R. Kozlowska,
W. Szymanski. Identyfikacja rodzin z zespotem dziedzicznego raka piersi i/lub jajnika.
XIV Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetycznego "Genetyka w stuzbie cztowieka". Poznan
11-13 VI 2001. [B.m., 2001] s. 179-180

10. M. Pasinska, O. Haus, W. Szymanski, A. Ferenc, B. Mucha, A. Marcinkowska, R.
Adamczak. Wyniki badan cytogenetycznych u 91 par z niepowodzeniami cigzowymi.
XIV Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetycznego "Genetyka w stuzbie cztowieka". Poznan
11-13 VI 2001. [B.m., 2001] s. 145-146

11. M. Pasinska, O. Haus, R. Adamczak, B. Mucha, A. Ferenc, G. Ludwikowski, I.
Mastowska, W. Szymanski. Analiza cytogenetyczna u par z poronieniami nawykowymi w
regionie Kujawsko-Pomorskim. III Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka
"Genetyka w medycynie". Poznan, 16-18 IX 2002. Poznan: Os$rodek Wydawnictw
Naukowych, 2002. [B.m., 2002] s. 98

12. A. Lauda-Swieciak, P. Zdrojewska, M. Pasinska, K. Soszyriska, P. Korbal, A. Zuryn, O.
Haus. Badania genetyczne noworodkéw z wadami wrodzonymi. III Zjazd Polskiego
Towarzystwa Genetyki Czlowieka "Genetyka w medycynie". Poznan, 16-18 IX 2002.
Poznan: Osrodek Wydawnictw Naukowych, 2002. [B.m., 2002] s. 94

13. A. Lauda-Swieciak, P. Zdrojewska, M. Pasinska, K. Soszynska, P. Korbal, A. Zuryn, O.
Haus. Badania genetyczne noworodkéw z wadami wrodzonymi. Medycyna perinatalna XXI

wieku. III Kongres Polskiego Towarzystwa Medycyny Perinatalnej. Poznan, 26-28 IX 2002
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Red. J. Wilczyniski, D. Nowakowska, L. Podciechowski. Poznan: Osrodek Wydawnictw
Naukowych, 2002. s. 114

14. H. Janiszewska, O. Haus, R. Laskowski, M. Pasinska, A. Lauda-Swieciak, B. Gérski,
W. Szymanski. BRCA 1 mutation analysis in families with breast/ovarian cancer from
Pomerania - Kujawy region. Hereditary cancers - prophylactics, diagnostics, treatment.
European Project on Debelopment of Cancer Family Syndrome Registries. Miedzyzdroje,
23-24 V 2002. [B.m., 2002] s. 21

15. M. Pasifska, I. Makowska, A. Juraszek, B. Mucha, A. Lauda-Swieciak, A.
Marcinkowska, O. Haus. Aberracje strukturalne chromosomu 13 - analiza 3 przypadkéw. X
Ogolnopolska Konferencja Cytogenetyczna. Poznan, 5-6 VI 2003. Poznan, 2003 s. 61

16. R. Adamczak, W. Szymanski, M. Pasiiska, O. Haus. Badania diagnostyczne u
dziewczat i kobiet z zaburzeniami rozwoju cielesno-plciowego. Ginekol. Pol. 2003 : T. 74
supl. 1, s. 242. XXVIII Kongres Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego. Bydgoszcz, 17-
20 IX 2003

17. M. Pasinska, E. Duszenko, K. Soszynska, O. Haus. Czesciowa trisomia chromosomu
15 u dziewczynki z opdznieniem rozwoju psycho-ruchowego i cechami autyzmu. X
Ogodlnopolska Konferencja Cytogenetyczna. Poznan, 5-6 VI 2003. Poznan, 2003 s. 62

18. M. Pasinska, O. Haus, R. Adamczak, A. Ferenc. Wyniki badan cytogenetycznych u 140
par z niepowodzeniami cigzowymi z regionu kujawsko-pomorskiego. Ginekol. Pol. 2003 :
T. 74 supl. 2, s. 184. XXVIII Kongres Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego.
Bydgoszcz, 17-20 IX 2003

19. M. Pasifiska, E. Duszefko, B. Mucha, K. Skonieczka, A. Lauda-Swieciak, O. Haus.
Wplyw nosicielstwa translokacji zréwnowazonych na niepowodzenia cigzowe. Polski
Kongres Genetyki. XV Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetycznego. IV Zjazd Polskiego
Towarzystwa Genetyki Czlowieka. Warsztaty: Choroby genetyczne. Gdansk, 6-9 IX 2004.
Gdansk, 2004. s. 43

20. M. Pasinska. Analiza genetycznego podioza niepowodzen cigzowych u par w regionie
kujawsko-pomorskim. Med. Biol. Sci. 2005 : T. 19, nr 5, s. 103-104

21. W. Szymarnski, R. Adamczak, M. Pasifiska, G. Ludwikowski, A. Kazdepka-Ziemirska,
Z. Wasilewski. Analiza kliniczna stanu plodu i noworodka po zabiegach obarczajacych z
wewnatrzmacicznie rozpoznang wada centralnego uktadu nerwowego. Ginekol. Pol. 2005 :
T. 76 supl. 2, s. 105. II Sympozjum Postepy w Diagnostyce i Terapii w Poloznictwie i
Ginekologii. Kurs Potozniczy "Hot Topics in Fetal Medicine". 1.6dz, 6-8 X 2005

22. R. Golda, M. Pasiniska, M. Wyszomirska-Golda, O. Haus. Analiza wystgpowania i
sktadu atypowych biatek krazacych komplekséw immunologicznych izolowanych z
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surowic kobiet z poronieniami nawykowymi. Ginekol. Pol. 2005 : T. 76 supl. 2, s. 98. II
Sympozjum Postepy w Diagnostyce i Terapii w Poloznictwie i Ginekologii. Kurs
Potozniczy "Hot Topics in Fetal Medicine". L.6dz, 6-8 X 2005

23. A. Zdrojewska, M. Pasinska, O. Haus, P. Korbal. The analysis of frequency of
congenital malformations of external sexual organs in newborns hospitalized in the
Neonatal Intensive Care Unit in Bydgoszcz. Arch. Perinat. Med. 2005 suppl, s. 47. The 8th
European Symposium "Prevention of Congenital Anomalies". Poznan, Poland, 9-10 VI
2005

24. M. Pasinska. The results of genetic investigation in 182 couples with a history of
reproductive failure from the Kujawy-Pomerania Region. 20th Aniversary Jubilee Congress.
The fetus as a patient 2005. St. Stefan, Montenegro, 12-15 X 2005. [B.m., 2005] s. 30

25. G. Przybylski, M. Pasinska, R. Golda, J. Pyskir. Analiza wystepowania biernego
palenia u dzieci z alergig uktadu odechowego. X Jubileuszowa Ogdlnopolska Konferencja
Naukowa im. Prof. Franciszka Venuleta "Tyton albo zdrowie". Ciechandw, 29-30 XI 2007.
Program konferencji. Ciechanéw: Arjadna Print, 2007 s. 37-38

26. M. Pasinska, G. Przybylski, A. Kazdepka-Zieminiska. Ocena $wiadomosci kobiet
cigzarnych z Poradni Badan Prenatalnych na wptyw dymu tytoniowego na stan zdrowotny
noworodkéw. X Jubileuszowa Ogdlnopolska Konferencja Naukowa im. Prof. Franciszka
Venuleta "Tytonn albo zdrowie". Ciechanow, 29-30 XI 2007. Program konferencji.
Ciechanéw: Arjadna Print, 2007 s. 97-98

27. M. Pasinska, E. Lazarczyk, M. Drozniewska, A. Pawlikowska, O. Haus. Translokacje
chromosomowe u dzieci z zaburzeniami rozwoju. III Ogdlnopolska Konferencja "Problemy
diagnostyki, rehabilitacji i rozwoju dziecka niepelnosprawnego". Lublin, 22-24 IX 2008.
[Lublin, 2008] s. 92-93

28. M. Pasinska, A. Zdrojewska, O. Haus. Wrodzone wady serca u dzieci z zespolami
uwarunkowanymi genetycznie. Materiali konferencii "Wrodzeni wadi ta nabuti
zahworuwanna serca u ditej rann"ogo wiku". L'wiw, 17-28 XI 2008. [B.m., 2008] s. 26

29. A. Jezela-Stanek, E. Malunowicz, E. Ciara, M. Gajdulewicz, K. Spodar, J. Wierzba,
R.S'migiel, E. Pszeniczna, E. Homa, M. Pasinska, L. Korniszewski, J. Zaremba, A.
Kutkowska-Kazmierczak, B. Goryluk-Kozakiewicz, E. Popowska, M. Kugaudo, K.
Chrzanowska, M. Krajewska-Walasek. Zesp6ét Smitha, Lemlego i Opitza jako przyklad
zespotu wad rozwojowych uwarunkowanych wrodzonym bledem metabolizmu. III
Ogodlnopolska Konferencja "Problemy diagnostyki, rehabilitacji i rozwoju dziecka

niepetnosprawnego". Lublin, 22-24 IX 2008. [Lublin, 2008] s. 56-58
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30. R. Gotda, W. Jozwicki, G. Przybylski, M. Pasinska, A. Pawlikowska, M. Wyszomirska,
J. Domaniewski. Circulating immune complexes (CIC) as a source of information about the
nature of sickness process - proposals of methods of analyses. Med. Biol. Sci. 2009 : T. 23
supl. 2, s. 17. XLIII Symposium of the Polish Society for Histochemistry and
Cytochemistry. Bydgoszcz, 21-23 IX 2009

31. R. Golda, L. Nowak, A. Pawlikowska, M. Pasiiska, G. Odrowaz-Sypniewska, G.
Przybylski. Comparative analysis of protein fractions in circulating immune complexes and
non-typical protein p53 in serum from women with recurrent miscarriages and normal
women. Med. Biol. Sci. 2009 : T. 23 supl. 2, s. 46-47. XLIII Symposium of the Polish
Society for Histochemistry and Cytochemistry. Bydgoszcz, 21-23 IX 2009

32. A. Pawlikowska, M. Pasifiska, M. Drozniewska, O. Haus. Badania cytogenetyczne u
par z poronieniami nawykowymi. I Ogdlnopolska Konferencja Naukowo-Szkoleniowa
"Zdrowa kobieta - zdrowa rodzina". Zespot red. Mariola Banaszkiewicz, Katarzyna Betke.
Bydgoszcz, 5-6 X1 2010. Bydgoszcz, [2010] s. 18

33. M. Pasinska, L. Dudarewicz, A. Pawlikowska, E. Lazarczyk, G. Przybylski, O. Haus,
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6. Dorobek dydaktyczny i popularyzatorski oraz informacja o wspélpracy
miedzynarodowej habilitanta

A. Dzialalnosé¢ dydaktyczna:

* 1998 — 2006: Przygotowanie i prowadzenie ¢wiczen i seminariow ze studentami IIT i VI
roku Wydzialu Lekarskiego, IT roku Biotechnologii, IV roku Analityki Medycznej wydziatu
Farmacji z przedmiotu genetyka kliniczna jako asystent.

* 1998 - 2007: Opiekun Studenckiego Kota Naukowego przy Katedrze i Zakladzie
Genetyki Klinicznej oraz Katedrze i Klinice Choréb Kobiecych

* 2006 — obecnie: Przygotowanie i prowadzenie wykladéw, ¢wiczen i seminariow dla
studentéw II, III, IV i V roku Wydzialu Lekarskiego oraz II roku Biotechnologii z
przedmiotu: Genetyka Kliniczna oraz dla IV Analityki Medycznej WF, I roku Dietetyki i
Audiofonologii WNoZ roku z przedmiotu - Genetyka Medyczna.

* 2006 — obecnie: Udzial w ksztalceniu podyplomowym lekarzy w trakcie specjalizacji z
genetyki klinicznej, endokrynologii oraz neonatologii.

* 2010 — obecnie: Przygotowanie i prowadzenie ¢éwiczen i seminariow ze studentami
English Division, II i IV roku Wydziatu Lekarskiego z przedmiotu genetyka kliniczna

* Kierowanie 1 specjalizacjg w zakresie genetyka kliniczna

Promotor:

- Promotor pomocniczy pracy doktorskiej pt.: ,,Retrospektywne i prospektywne badania
cytogenetyczne i cytogenetyczno - molekularne w diagnostyce prenatalnej”, (praca
przygotowywana).

- Prac magisterskich pt.:

1. ,,Badania cytogenetyczne u par z poronieniami nawykowymi” - 2006
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2. ,,Wykorzystanie r6znych tkanek w diagnostyce cytogenetycznej i molekularnej w wadach
wrodzonych” - 2009

3. "Badanie cytogenetyczne i FISH u dzieci z wrodzonymi wadami serca" - 2010

4. ,,Wplyw palenia papierosow na wybrane parametry biochemiczne w surowicy kobiet
ciezarnych w II trymestrze cigzy" - 2011

5. ,,Wplyw palenia papieroséw na wybrane parametry biochemiczne w surowicy u kobiet
ciezarnych w I trymestrze" - 2011

6. ,,Ocena poziomu biatka PAPP-A oraz B-HCG w I trymestrze cigzy u pacjentek po
leczeniu nieptodnosci przy pomocy ART" - 2013

7. ,Ocena poziomu osoczowego biatka cigzowego PAPP-A w surowicy kobiet w cigzy w 1
trymestrze jako czynnika predykcyjnego cukrzycy cigzarnych” - 2016

8. ,Badanie mutacji G1691A/R506Q (Leiden) oraz R2H1299R genu czynnika V
krzepniecia osoczowego u par z niepowodzeniami cigzowymi” - 2018

9. ,,Badanie mutacji genu MTHFR u rodzicéw dzieci urodzonych z aneuploidig” - 2018

10. ,,Badanie osoczowego biatka ciagzowego PAPP-A u kobiet z niedoczynnoscia tarczycy w

I trymestrze cigzy" - w trakcie realizacji" - 2018

- Prac licencjackich pt.

1. "Metody inwazyjne diagnostyki prenatalnej” - 2007

2. "Genetyczne przyczyny nieptodnosci”- 2007

3. "Analiza czynnikéw wptywajacych na powstawanie wad wrodzonych” - 2008

4., Prenatalny skrining nieinwazyjny do diagnostyki wad wrodzonych ptodu” - 2013

5. ,,Analiza retrospektywna stanu ptodu na podstawie przeprowadzonych ankiet pacjentek
diagnozowanych w Prenatalnej Poradni Genetycznej SU nr 2 w Bydgoszczy” - 2013

Prace licencjackie w trakcie przygotowywania:

1. ,,Genetyczne przyczyny nieplodnosci meskiej”.

2. ,,Genetyczne przyczyny nieptodnosci zenskiej”.
- Recenzent pracy magisterskiej pt. "Populacja limfocytow dolnych drég oddechowych w
obwodowym raku pluca w materiale z plukania oskrzelowo — pecherzykowego. Proba

oceny miejscowej odpowiedzi immunologiczne;j".

B. Dzialalnos¢ popularyzatorska:
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- Wyklad szkolenia podyplomowego Oddziatu Kujawsko - Pomorskiego Towarzystwa
Ginekologicznego na temat. "Wyniki badan cytogenetycznych u par z niepowodzeniami
rozrodu w materiale Katedry i Zakladu Genetyki Klinicznej", Bydgoszcz 23.03.2001

- Wyktad popularno - naukowy nt. "Genetyczne podtoze nowotworéw: rodzinna agregacja
nowotworow" - w ramach konferencji Stowarzyszenia Rézowa Wstgzeczka, Bydgoszcz,
16.10.2015

- Wyklad popularno - naukowy nt. ,,Czy warto juz podczas cigzy rozpoznaé u dziecka
zesp6t Downa?” w ramach konferencji: "Zespét Downa - odpowiedzi na pytania",
Bydgoszcz 20.05.2016

- Wyktad popularno - naukowy nt. ,,Dlaczego wykonujemy badania prenatalne?” w ramach
cyklu ,,Medyczna sroda" Bydgoszcz, 25.11.2017

- Wyktad na konferencji ,,] Bydgoskie Spotkanie Oséb z Zespotem EDS”. Bydgoszcz,
20.05.2017

- Wyktad w ramach Festiwalu Nauki — maj 2017

- Uczestnictwo w Dniach Otwartych uczelni

Uczestnictwo w komisjach egzaminacyjnych na wstepnych egzaminach USM Biotechnologii
Uczestnictwo w komisjach obrony prac magisterskich

Uczestnictwo w komisjach obrony prac licencjackich

C. Dzialalnos¢ organizacyjna:

- Organizacja i uczestnictwo dwdch sympozjow "Wspomaganie rozwoju dzieci z zespotami
uwarunkowanymi genetycznie" w Ciechocinku, w 2003 i 2004 r.,

- Organizacja VIII Ogodlnopolskiego Sympozjum "Wspomaganie rozwoju dzieci z
zespotami genetycznymi. Zespoly zwigzane z otyloscig", Chetmno 31.05 - 02.06.2007 r.

- Przygotowanie studentdw do zjazdéw SKN 1998 - 2006

- Kilkakrotnie udziat w Dniach Otwartych Uczelni

- Organizacja III Prekongresowej Sesji Studenckich kot Naukowych Potozniczo -
Ginekologiczno - Genetycznych w ramach XXVIII Kongresu PTG, Bydgoszcz 16-
17.09.2003

- Uczestnictwo w Komitecie Naukowym na VII Migdzynarodowym Sympozjum Studentéw \
i Mlodych Lekarzy z Zakresu Chirurgii i innych Specjalnosci Zabiegowych, Ustrofi 06-
08.05.2005

- Czynne uczestnictwo i organizacja Sympozjum Naukowo-Szkoleniowego - 16. Dzien
Andrologiczny 19-20.09.2014 r. (Wykiad nt. "Chromosomowe przyczyny nieptodnosci",

przygotowanie i omowienie przypadkéw klinicznych)
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- VII Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka — czlonek Komitetu
Organizacyjnego- IX Zjazd Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka - przewodniczenie
sesji ,,Diagnostyka prenatalna oraz diagnostyka niepowodzen prokreacji”.

- Koordynowanie oraz udzial w realizowaniu Programu Badan Prenatalnych NFZ od
01.11.2004 r. (Program finansowany przez MZ)

- Organizacja Prenatalnej Poradni Genetycznej w Szpitalu Uniwersyteckim nr 2 im. dr J.
Biziela w Bydgoszczy - od 2004 r.

- Wydawanie opinii sgdowo — lekarskich z zakresu potoznictwa i ginekologii i genetyki

klinicznej na rzecz Zakladu Medycyny Sadowej CM UMK

D. Czlonkostwo w migdzynarodowych i krajowych organizacjach oraz towarzystwach
naukowych:

- Polskie Towarzystwo Ginekologiczne — od 1997 r.

Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka - od 2002 r.

Polskie Towarzystwo Ginekologii Estetycznej i Rekonstrukcyjnej - od 2014 r.

Czlonek reaktywowanego zespotu grupy roboczej ds. modyfikacji Programu Badan

Prenatalnych przy Ministerstwie Zdrowia od 2004 r.

- AKT POWOLANIA — CENTRUM EGZAMINOW MEDYCZNYCH — na Czlonka
Panstwowej Komisji Egzaminacyjnej w dziedzinie Genetyka Kliniczna, 20.09.2017

- Czlonek Komisji Rewizyjnej Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka od 2018 r.

- Sekretarz Zarzadu Sekcji Prenatalnej Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka od 2018 r.

E. Recenzowanie publikacji w czasopismach mi¢dzynarodowych i krajowych:

F. Otrzymane nagrody i wyréznienia

Dotychczas za dziatalnos$¢ naukowsa otrzymatam nastepujace nagrody i wyrdznienia:

- 2000 r. - Zespotowa Nagrode Rektora II stopnia za dziatalnos¢ dydaktyczng Akademii
Medycznej im. Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy.

- 2002 r. — Zespolowa Nagrodg Rektora II stopnia za dziatalno$¢ dydaktyczng Akademii
Medycznej im. Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy.

- Na podstawie art.156 ustawy a dnia 27 lipca 2005 r. Prawo o szkolnictwie wyzszym (Dz.
U. z 2012 r. poz. 572, z pézn. zm.) otrzymatam Nagrod¢ Jubileuszowa za 20 lat pracy.

7. Inne:

A. Wspélpraca naukowa

Zagadnienia nad ktdrymi pracuj¢ opieraja si¢ na badaniach wieloosrodkowych.
Wykonywane sa one zaréwno do celow diagnostycznych jak i do realizacji badafi
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naukowych. W zwigzku z powyzszym moja wspdipraca obejmuje wiele osrodkow
naukowych m. in.:
1. Zaktad Genetyki Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki w Lodzi

. Zaktad Genetyki Pomorski Uniwersytet Medyczny

. Zaklad Genetyki Instytut Matki i Dziecka w Warszawie

. Zaklad Genetyki Instytut Psychiatrii i Neurologii w Warszawie

. Centrum Medyczne "Medgen" w Warszawie

2
2
3
4
5. Niepubliczny Zaktad Opieki Zdrowotnej "Genomed" w Warszawie
6. Centrum Genetyki Medycznej "Genesis" w Poznaniu

7. Fundacja Medycyny Ptodowej w Londynie (The Fetal Medicine Foundation - London)

8. Read - Gene S.A w Szczecinie

9. Lwowski Narodowy Uniwersytet Medyczny im. Danila Halickiego Katedra Propedeutyki

Pediatrii i Genetyki Medyczne;j.

B. Staze zagraniczne

C. Udzial w wazniejszych kursach i szkoleniach:

- Uczestnictwo w ISUOG Intensive Course Clinical Application of doppler in perinatal
medicine, Torun, 14-15.05.2010

- Uczestnictwo 9th World Congress in Fetal Medicine. Ateny, Grecja, 20-24.06.2010

- Uczestnictwo w IFFS 20t World Congress on Fertility& Sterility, Germany, Munich, 12-
16.09.2010

- Uczestnictwo w Ukrainsko — Polskiej szkole kardiologii dzieciecej i ptodowej. Lwow, 24-
25.06.2011

- Uczestnictwo w kursie ISUOG ,,Early screening in pregnancy”, Torun, 11-12.05.2012

- Uczestnictwo w Migdzynarodowej Konferencji Naukowej "Wellness and lifestyle- Styl
zycia dobrostan", Lublin 8 — 10.06.2012

- Uczestnictwo w 11% World Congress in Fetal Medicine, Greece, Kos 24-28.06.2012

- Uczestnictwo w 2" Central — Eastern European Symposium on Free Nucleic Acids in Non

Invasive Prenatal Diagnosis, Czech Republic, Olomouc 25-26 of October, 2012

- Uczestnictwo w 7% European Congress of Andrology 2012, Germany, Berlin 28- ‘
30.11.2012

- Uczestnictwo 13t World Congress in Fetal Medicine. Nicea, Francja, 29.06 - 03.07.2014-

- Uczestnictwo w programie edukacyjnym nt. Fetal Cardio Krakow, 8-9.05.2015

- Uczestnictwo w ,,Prague Spring Symposium Genomics in Reproductive Medicine, BGI”

Czech Republic, Prague, 03-04.05.2013
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- Kurs Audytora wewnetrznego Systemu Zarzgdzania Jakos$cig zgodnego z ISO 9001:2015-
10 oraz 14001:2015-09
- Szkolenie z zakresu ochrony danych osobowych RODO - 14.02.2019

D. Dzialalnosé lecznicza:

W 1995 r. po ukoniczeniu studiéw rozpoczetam staz podyplomowy w Szpitalu
im. dr J. Biziela w Bydgoszczy, po ktérym podjetam prace w Przychodni Rejonowej
"Bartodzieje", gdzie rdwnolegle w ramach wolontariatu odbywatam staz specjalizacyjny z
zakresu potoznictwa i ginekologii. Od 1998 r. zatrudniona jestem w Katedrze i Zakladzie
Genetyki Klinicznej, wowczas w charakterze asystenta. Roéwnolegle prowadzitam
dziatalno$¢ kliniczng, zdobywajac specjalizacje I stopnia w 2000 r. i II stopnia w 2006 r. z
zakresu potoznictwa i ginekologii. Staz specjalizacyjny z zakresu potoznictwa i ginekologii
odbywatam w szpitalu im. dr J. Biziela w Bydgoszczy, gdzie rdwniez pelitam dyzury. W
tym czasie przyjmowalam roéwniez pacjentdw w petnoprofilowej poradni genetycznej, do
ktorej trafiaja osoby z wadami wrodzonymi, zaburzeniem determinacji plci, chorobami
dziedzicznymi, pary z niepowodzeniami prokreacji czy tez pacjenci z rodzinng historig
NOWOtWOrow.
21 stycznia 2004 r. uzyskatam stopien doktora nauk medycznych na podstawie
przedstawionej rozprawy doktorskiej pod tytulem "Analiza genetycznego podioza
niepowodzen cigzowych u par w regionie kujawsko - pomorskim". Zainteresowanie
patologia cigzy oraz diagnostyka i terapig ptodu byly kontynuacjg pracy zapoczatkowanej
juz w Studenckim Kole Naukowym przy Katedrze i Klinice Potoznictwa i Chordb
Kobiecych Akademii Medycznej w Bydgoszczy. Od 2004 r. bylam wspotorganizatorem
Prenatalnej Poradni Genetycznej w Szpitalu Uniwersyteckim nr 2 im. dr J. Biziela w
Bydgoszczy, gdzie obecnie pracuje¢ udzielajac porady genetyczne, wykonujac USG oraz
badania inwazyjne. Po uzyskaniu II stopnia specjalizacji z zakresu potoznictwa i
ginekologii w 2006 r. rozpoczetam specjalizacje z genetyki klinicznej, ktorg zakonczytam
egzaminem specjalizacyjnym w 2009 r. Mozliwo$¢ potgczenia dwodch dziedzin,
zajmujacych si¢ zagadnieniami zaburzen prokreacji, niepowodzen rozrodu, determinacji
pici, a takze epidemiologia wad wrodzonych, poparte praktyka dalo mi mozliwosé
rozszerzenia zainteresowan i praktycznego zastosowania zdobytej wiedzy dla celow
diagnostyczno - terapeutycznych w opiece nad pacjentami, a takze dydaktycznej w pracy ze
studentami i stazystami. Od 01.10.2006 r. jestem zatrudniona na etacie adiunkta w Katedrze
i Zakladzie Genetyki Klinicznej CM UMK, gdzie prowadzg zajecia ze studentami II i IV

roku Wydzialu Lekarskiego i Studiéw Anglojezycznych oraz w ramach Erasmus z zakresu
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przedmiotu - genetyka kliniczna oraz dla IV Analityki Medycznej, II Biotechnologii, i
Dietetyki i Audiofonologii.

Koordynuje szkolenie podyplomowe lekarzy specjalizujacych i sprawuje
opieke nad lekarzami specjalizujgcymi si¢ w zakresie genetyki klinicznej, neonatologii
oraz endokrynologii w Pelnospecjalistycznej Poradni Genetycznej oraz Prenatalnej Poradni
Genetycznej. Petnitam role kierownika 1 specjalizacji.

W czerwcu 2013 r. ukoniczytam studia podyplomowe Zarzadzanie w Ochronie

Zdrowia.
W Katedrze i Zakladzie Genetyki Klinicznej zajmuje si¢ gldwnie pracg dydaktyczng.
Jednakze koordynuj¢ prace zwigzang z diagnostyka pacjentek z Prenatalnej Poradni
Genetycznej, jak rOwniez zajmuj¢ si¢ organizacjg pracy oraz optymalizacjg funkcjonowania
we wspoltdziataniu z NFZ.

Od poczatku swojej pracy zawodowej podejmuje rézne obowigzki i zadania,
staram si¢ rozszerza¢ swoje umiejetnosci. Najwazniejszg jednak mojg rola, ktérg petnie juz

od 23 lat jest praca lekarza, pomagajaca pacjentowi.
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Podpis wnioskodawcy
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