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Program specjalizacji opracowat zespét ekspertow w skiladzie:

1. Dr hab. med. Jolanta Sykut-Cegielska, prof. IMiD — konsultant krajowy
w dziedzinie pediatrii metabolicznej;

2. Prof. dr hab. med. Maria Gizewska — przedstawiciel konsultanta krajowego;

3. Prof. dr hab. med. Mirostaw Bik-Multanowski — przedstawiciel konsultanta
krajowego;

4. Drn. med. Ewa Starostecka — przedstawiciel Sekcji Wrodzonych Wad
Metabolizmu Polskiego Towarzystwa Pediatrycznego;

5. Dr hab. med. Ewa Jamroz — przedstawiciel Naczelnej Rady Lekarskiej;

6. Prof. dr hab. med. Teresa Jackowska — przedstawiciel Centrum Medycznego
Ksztatcenia Podyplomowego;

7. Lek. med. Marzena Bozio — przedstawiciel Naczelnej Rady Lekarskiej odbywajgcy

szkolenie specjalizacyjne.

|. CELE SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

1. Cele ogdlne

Ramowy program szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii metabolicznej
opracowano zgodnie z potrzebami zdrowotnymi polskiej populacji pediatryczne;j

w obszarze wrodzonych wad metabolizmu i w oparciu o rekomendacje
miedzynarodowego towarzystwa Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism
(SSIEM), European Board of Paediatrics oraz ,A Framework of Competences for
Level 3 Training in Paediatric Inherited Metabolic Medicine” (zatwierdzone w styczniu
2009) w Royal College of Paediatrics and Child Health w Wielkiej Brytanii.

Celem szkolenia specjalizacyjnego jest poszerzenie wiedzy z zakresu pediatrii

o teoretyczne i praktyczne aspekty pediatrii metabolicznej, tj. wiadomos$ci z zakresu
rozpoznawania i postepowania u pacjentéw z genetycznie uwarunkowanymi rzadkimi
wrodzonymi wadami metabolizmu, zgodne z aktualnymi krajowymi

i miedzynarodowymi zaleceniami. Bedzie to mozliwe poprzez nabycie przez lekarza
petnej wiedzy teoretycznej wraz z umiejetnosciami praktycznymi, okreslonymi

w programie specjalizacji. Celem szkolenia specjalizacyjnego jest rowniez poznanie
specyfiki chorob rzadkich i ich miejsca w systemie ochrony zdrowia. Lekarz bedzie

miat mozliwos¢ doskonalenia wtasnej osobowosci i ksztattowania postaw etycznych,
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Cco ma znaczenie przy podejmowaniu decyzji co do zdrowia i zycia dzieci

z wrodzonymi wadami metabolizmu i co jest tez istotne w kontaktach z rodzing
pacjenta. Szkolenie w dynamicznie rozwijajgcej sie dziedzinie pediatrii metabolicznej
wymaga od specjalizujgcego sie lekarza nieustannego samoksztatcenia i pogtebiania
wiedzy, a takze gotowosci do podejmowania trudnych decyzji, innowacyjnych terapii
oraz wspotpracy z osrodkami pediatrii metabolicznej w kraju i za granica.

2. Uzyskane kompetencje zawodowe

Celem szkolenia specjalizacyjnego jest uzyskanie szczegoélnych kwalifikacji

w dziedzinie pediatrii metabolicznej umozliwiajacych zgodnie ze wspoéfczesng
wiedzg medyczng:

1) samodzielne rozwigzywanie problemow klinicznych zwigzanych z diagnostyka
i leczeniem pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu;

2) opracowanie i wydawanie orzeczen, opinii i wnioskow dotyczgcych leczonych
pacjentow, udzielanie konsultacji lekarzom opieki podstawowej i innych
specjalnosci medycznych oraz przedstawicielom specjalnosci niemedycznych
uczestniczgcych w opiece nad rodzinami obcigzonymi wrodzonymi wadami
metabolizmu;

3) umiejetnos¢ samodzielnego kierowania oddziatem klinicznym, szpitalnym lub
poradnig;

4) wykonywanie indywidualnej, specjalistycznej praktyki lekarskiej lub udzielanie
Swiadczen zdrowotnych w ramach grupowej praktyki lekarskiej w dziedzinie
pediatrii metabolicznej;

5) kierowanie szkoleniem specjalizacyjnym innych lekarzy w zakresie pediatrii
metabolicznej;

6) udzielanie specjalistycznej konsultacji w zakresie pediatrii metabolicznej dla
lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej oraz innych specjalistow;

7) planowanie projektow naukowo-badawczych w zakresie pediatrii
metabolicznej;

8) kierowanie eksperymentem medycznym w dziedzinie pediatrii metabolicznej;

9) podejmowanie i propagowanie dziatan profilaktycznych oraz promocji zdrowia.

3. Uzyskane kompetencje spoteczne
Lekarz w czasie szkolenia specjalizacyjnego ksztattuje i rozwija postawe
etyczng oraz doskonali kompetencje spofeczne, a w szczegolnosci:

1) kierowanie sie w swoich dziataniach nadrzedng zasadg dobra chorego;
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2) respektowanie spotecznie akceptowanego systemu wartosci oraz zasad
deontologicznych;

3) umiejetnos¢ podejmowania decyzji oraz gotowos¢ wziecia odpowiedzialnosci
za postepowanie swoje i powierzonego sobie zespotu;

4) umiejetnos¢ wtasciwej organizacji pracy wtasnej i harmonijnej wspotpracy
w zespole;

5) umiejetno$¢ nawigzywania relacji z pacjentem oraz rodzing i opiekunem pacjenta,
Z poszanowaniem godnosci osobistej oraz zréznicowania kulturowego, etnicznego
i spotecznego;

6) znajomosc¢ psychologicznych uwarunkowan relacji lekarz — pacjent;

7) umiejetnosc przekazywania informacji o stanie zdrowia, rokowaniach

i postepowaniu diagnostyczno-terapeutycznym.

Il. WYMAGANA WIEDZA

Oczekuje sie, ze lekarz po ukonczeniu szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie

pediatrii metabolicznej wykaze sie przedstawiong ponizej wiedzg:

1. Elementy fizjologii, patofizjologii i biochemii, z uwzglednieniem specyfiki
wieku dzieciecego w nastepujacym zakresie:

1) fizjologia rozwoju somatycznego, psychoruchowego i intelektualnego dziecka
w réznych grupach wiekowych;

2) podstawy zywienia w zaleznosci od wieku z uwzglednieniem zapotrzebowania
na ptyny, energie, biatko, witaminy i mineraty niezbedne do prawidtowego
wzrostu i rozwoju dziecka;

3) réwnowaga kwasowo-zasadowa i wodno-elektrolitowa (w tym gospodarka
wapniowo-fosforanowa);

4) metabolizm posredni, w tym: homeostaza glukozy i odpowiedz metaboliczna
na gtodzenie, metabolizm kwasu mlekowego, amoniaku, aminokwasow,
kwaséw organicznych i kwasow ttuszczowych;

5) metabolizm energetyczny: fosforylacja oksydacyjna i spalanie ttuszczéw;

6) metabolizm lipidéw (w tym cholesterolu oraz innych steroli) i lipoprotein;

7) przemiany zachodzgce w lizosomach i peroksysomach;

8) metabolizm puryn i pirymidyn;

9) metabolizm pierwiastkéw sladowych;
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10) podstawy metabolizmu osrodkowego uktadu nerwowego, w tym budowa
i funkcja bariery krew-mozg i metabolizm neurotransmiterdéw;
11) biochemia, struktura i funkcja enzymow z uwzglednieniem ekspresiji
tkankowej.
2. Etiologia, patogeneza, obraz kliniczny i diagnostyka wrodzonych wad
metabolizmu:
1) zaburzenia w przebiegu szlakow metabolicznych wystepujgcych
w poszczegoélnych wrodzonych wadach metabolizmu;
2) objawy kliniczne charakterystyczne dla poszczegodlnych wrodzonych wad
metabolizmu;
3) diagnostyka wrodzonych wad metabolizmu:
a) diagnostyka wczesna w oparciu o skrining populacyjny (populacyjne badania
przesiewowe noworodkéw) w kierunku wrodzonych wad metabolizmu,
b) kryteria i elementy sktadowe przesiewu,
c) skrining selektywny,
d) zasady kwalifikacji do badan, ich dobér (badania inwazyjne i nieinwazyjne),
e) interpretacja wynikow.
3. Metody leczenia i postepowanie we wrodzonych wadach metabolizmu:
1) leczenie przewlekte:
a) zasady leczenia zywieniowego, nastepstwa nieprawidtowego zywienia
z uwzglednieniem przewlektych niedoboréw specyficznych sktadnikow
diety,
b) farmakoterapia, w tym zastosowanie kofaktoréw oraz enzymatyczna
terapia substytucyjna,
c) wskazania do przeszczepiania (transplantacja narzgdéw, komorek
hematopoetycznych pnia i hepatocytow),
d) mozliwosci terapii genowej i innych innowacyjnych metod leczenia,
e) opieka nad przewlekle chorym dzieckiem z wrodzong wadg metabolizmu,
w tym zasady prewencji stanéw dekompensacji metabolicznej;
2) postepowanie w stanach dekompensacji metaboliczne;j:
a) zasady postepowania (w tym leczenia dietetycznego) w warunkach
domowych i szpitalnych z uwzglednieniem sposobéw promowania
anabolizmu,

b) farmakoterapia,
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c) wskazania i wybor metod pozaustrojowego oczyszczania organizmu
w stanach intoksykacji metabolicznej,
d) wskazania do zatozenia dostepu do naczyn centralnych i zastosowania
technik wspomagania oddechu.
4. Podstawy genetyki klinicznej:
1) mechanizmy dziedziczenia i analiza rodowodu;
2) DNA jadrowe i mitochondrialne;
3) nowoczesne metody diagnostyki genetycznej (w tym sekwencjonowanie
nastepnej generacji);
4) wstepna porada genetyczna;
5) wskazania i zasady diagnostyki prenatalnej.
5. Zagadnienia bioetyczne:
1) przekazywanie informaciji rodzicom pacjenta z wrodzong wadg metabolizmu;
2) postepowanie z pacjentem o niepomysinym rokowaniu;
3) postepowanie z pacjentem w stanie terminalnym.
Oczekuje sie, ze lekarz po ukonczeniu szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie
pediatrii metabolicznej wykaze sie znajomoscia problematyki nastepujgcych
wrodzonych wad metabolizmu:
1. Zaburzenia metabolizmu aminokwasow i biatek:
1) zaburzenia metabolizmu aminokwasow rozgatezionych;
2) klasyczne acydurie organiczne;
3) defekty cyklu mocznikowego;
4) zaburzenia metabolizmu biotyny;
5) zaburzenia metabolizmu fenyloalaniny i tyrozyny;
6) zaburzenia metabolizmu histydyny;
7) zaburzenia metabolizmu lizyny i tryptofanu;
8) zaburzenia transferu grup metylowych i metabolizmu aminokwasow
siarkowych;
9) zaburzenia metabolizmu kobalaminy;
10) zaburzenia metabolizmu glicyny i seryny;
11) zaburzenia metabolizmu ornityny i proliny;
12) zaburzenia transportu aminokwasoéw;
13) zaburzenia cyklu gamma-glutamylowego;
)

14) zaburzenia metabolizmu peptyddw.
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2. Zaburzenia metabolizmu energetycznego:
1) choroby mitochondrialne:
a) zaburzenia metabolizmu kwasu pirogronowego i cyklu Krebsa,
b) defekty tancucha oddechowego;
2) zaburzenia utleniania kwasow ttuszczowych i ketogenezy;
3) zaburzenia ketolizy;
4) zaburzenia biosyntezy i transportu kreatyny.
3. Zaburzenia metabolizmu weglowodanoéw:
1) zaburzenia metabolizmu galaktozy;
2
3
4
5
6
7

8) wrodzony hiperinsulinizm.

) zaburzenia metabolizmu fruktozy;

) zaburzenia glukoneogenezy;

) glikogenozy;

) zaburzenia metabolizmu glicerolu;

) zaburzenia metabolizmu pentoz i polioli;
)

zaburzenia transportu glukozy;

4. Zaburzenia metabolizmu lizosomow:
1) mukopolisacharydozy;
2
3

) oligosacharydozy;

)
4) mukolipidozy;

)

)

sfingolipidozy;

)
6

7) neuronalna ceroidolipofuscynoza.

zaburzenia spichrzania lipidow;

defekty transportu lizosomalnego;

5. Zaburzenia metabolizmu peroksysomow.
6. Zaburzenia metabolizmu steroli:

1) zaburzenia biosyntezy steroli;

2) zaburzenia syntezy kwasow zotciowych.
7. Zaburzenia glikozylaciji biatek:

1) wrodzone zaburzenia glikozylaciji.
8. Zaburzenia metabolizmu lipoprotein:

1) hipercholesterolemie;

2) mieszane hiperlipidemie;

3) hipertriglicerydemie;
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4) hipolipoproteinemie.
9. Zaburzenia metabolizmu nukleotydow:
1) zaburzenia metabolizmu puryn;
2) zaburzenia metabolizmu pirymidyn.
10. Zaburzenia metabolizmu neurotransmiteréw:
1) zaburzenia metabolizmu amin biogennych;
2) zaburzenia metabolizmu GABA (kwas gamma- aminomastowy);
3) inne zaburzenia neurotransmiterow.
11. Inne wrodzone wady metabolizmu:
1) zaburzenia metabolizmu metali i pierwiastkow sladowych;
2) choroby neurodegeneracyjne o podtozu metabolicznym;

3) inne rzadkie wrodzone wady metabolizmu.

lIl. WYMAGANE UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNE

Oczekuje sie, ze lekarz po ukonczeniu szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie
pediatrii metabolicznej wykaze sie umiejetnoscia:
1. Umiejetnosci kliniczne:

1) umiejetnosé¢ zbierania danych z wywiadu osobniczego i rodzinnego;

2) rozpoznawanie metabolicznego podtoza:

a) ostrej encefalopatii,

b) schorzen neurologicznych, w tym zahamowania w rozwoju,
niepetnosprawnosci intelektualnej, zaburzen napadowych, ruchowych,
padaczki lekoopornej, miopatii i innych,

c) choréb watroby, w tym ostrej niewydolnosci watroby,

d) hepatosplenomegalii,

e) kardiomiopatii i zaburzen rytmu serca,

f) chordb uktadu moczowo-ptciowego, w tym tubulopatii,

g) choréb narzadu wzroku i stuchu,

h) schorzen uktadu kostno-stawowego,

i) choréb skéry i jej przydatkow,

j) choréb miegsni,

k) zaburzen rozwoju fizycznego (nadmiar lub niedobor masy ciata, nadmiar

lub niedobor wzrostu),
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[) zespotéw dysmorficznych;
3) interpretacja kliniczna wynikdw noworodkowych badan przesiewowych;
4) dobdr i interpretacja badanh niezbednych do rozpoznania i monitorowania
wrodzonych wad metabolizmu oraz znajomos¢ czynnikéw analitycznych,
fizjologicznych i zywieniowych majgcych wptyw na wyniki badan, takich jak:
a) aminokwasy,
b) kwasy organiczne (z interpretacjg wynikow analizy metodg GC/MS -
chromatografii gazowej sprzezonej ze spektrometrig mas),
Cc) amoniak,
d) neurotransmitery,
e) glukoza, galaktoza, fruktoza, mleczany, ketony, wolne kwasy ttuszczowe,
kwas moczowy, kreatyna,
f) lipidy i lipoproteiny,
g) karnityna i jej pochodne,
h) puryny i pirymidyny,
i) metabolity szlakédw peroksysomalnych,
j) glikozaminoglikany,
k) witaminy i mineraty,
[) analizy enzymatyczne,
m) zasady zabezpieczania materiatu biologicznego w badaniu posmiertnym;
5) ustalanie wskazan i interpretacja wynikow:
a) testow prowokacyjnych i obcigzeniowych:
— testu przedtuzonego gtodzenia,
— testu obcigzenia biatkiem,
— testu obcigzenia allopurinolem,
— testu obcigzenia dozylnego glukoza,
— testu obcigzenia BH4 (tetrahydrobiopteryna),
— testu z glukagonem,
b) biopsji narzgdéw:
— biopsji miesnia z badaniem fancucha oddechowego,
— biopsji watroby,
— biopsji skéry z hodowlg fibroblastow,
— biopsji spojowki,

c) analiz molekularnych;
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6) umiejetnos$¢ zaplanowania leczenia we wrodzonych wadach metabolizmu:
a) postepowanie promujgce anabolizm (w tym leczenie dietetyczne)
w stanach nagtych we wrodzonych wadach metabolizmu,
b) znajomos¢ wskazanh i technik pozaustrojowego oczyszczania organizmu,
c) przewlekte leczenie zywieniowe,
d) zastosowanie kofaktorow,
e) innowacyjne terapie,
f) zasady monitorowania leczenia;

7) interpretacja wynikow oceny psychologicznej i testow neuropsychometrycznych;

8) umiejetnosc zorganizowania przewlektej opieki nad pacjentem z wrodzong
wadg metabolizmu i jego rodzing (réwniez w zakresie przygotowania pacjenta
w wieku mtodzienczym do wejscia w wiek dorosty).

2. Umiejetnosé zabiegowa:

1) biopsja skory.

3. Umiejetnosci szkoleniowe:

1) udziat w kursach edukacyjnych i konferencjach naukowych;

2) umiejetnosc przekazania wiedzy innym lekarzom i osobom zaangazowanym
w opieke nad pacjentem z wrodzong wadg metabolizmu.

4. Umiejetnosci badawcze:

1) planowanie i realizacja badania naukowego w zakresie pediatrii metabolicznej
z opanowaniem podstaw statystyki medycznej;

2) krytyczna analiza wynikow badan i ich prezentacja w formie publikacji
naukowych i wystgpien;

3) wspotpraca z krajowymi i zagranicznymi osrodkami o profilu pediatrii
metabolicznej;

4) umiejetnosc¢ korzystania z katalogéw medycznych baz danych: OMIM (Online
Mendelian Inheritance in Man), PUBMED i MEDLINE.

5. Umiejetnosci komunikacji z pacjentem/ rodzing:

1) umiejetnosé wtasciwego przekazania informaciji o rozpoznaniu wrodzonej
wady metabolizmu, sposobach postepowania i rokowaniu z uwzglednieniem
podtoza kulturowego i etnicznego rodziny;

2) edukacja pacjenta i jego rodziny w zakresie istoty choroby;

3) umiejetnos¢ nawigzania wspétpracy z organizacjami zrzeszajgcymi pacjentow.
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IV. FORMY | METODY SZKOLENIA
A — Kursy specjalizacyjne

Uwaga: Lekarz uzyska zaliczenie tylko tych kurséw, ktére zostaty wpisane na
prowadzong przez CMKRP liste kurséw specjalizacyjnych, publikowang corocznie

na stronie internetowej CMKP: www.cmkp.edu.pl.

Czas trwania kursow jest okreslony w dniach i godzinach dydaktycznych, przy czym
1 godzina dydaktyczna trwa 45 minut. £gczny czas trwania poszczegdlnych zajeé
dydaktycznych w trakcie jednego dnia kursu nie moze przekracza¢ 8 godzin
dydaktycznych.

Wybrane kursy specjalizacyjne mogg byc¢ realizowane w formie e-learningowe;j.

Kursy specjalizacyjne objete programem specjalizacji sg realizowane w dni robocze.

1. Kurs wprowadzajacy: ,,Wprowadzenie do pediatrii metabolicznej”

Cel kursu:
zapoznanie sie ze specyfikg pediatrii metabolicznej oraz ze wstepnymi informacjami
na temat rozpoznawania, leczenia i kompleksowej opieki nad pacjentem z wrodzong
wadg metabolizmu.
Zakres wiedzy:
1) etiologia, patogeneza, symptomatologia, podziat wrodzonych wad metabolizmu;
2) podstawy genetyki klinicznej w pediatrii metabolicznej;
3) laboratoryjna diagnostyka wrodzonych wad metabolizmu;
4) zasady rozpoznawania wrodzonych wad metabolizmu, w tym populacyjne
badania przesiewowe noworodkoéw i wczesnoobjawowy skrining selektywny;
5) metody leczenia i zasady kompleksowego postepowania, w tym w nagtych
stanach dekompensacji metabolicznej;
6) medycyna metaboliczna wieku mtodzienczego i dorostego;
7) wrodzone wady metabolizmu jako choroby rzadkie;
8) wprowadzenie do przedmiotéw klinicznych objetych programem danego
szkolenia specjalizacyjnego;
9) zadania, kompetencje i oczekiwane wyniki ksztatcenia specjalisty w tej

dziedzinie;
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10) podstawy farmakoekonomiki w chorobach rzadkich;
11) podstawy dobrej praktyki lekarskiej, w tym zasady praktyki opartej na
rzetelnych i aktualnych publikacjach;
12) formalnoprawne podstawy doskonalenia zawodowego lekarzy;
13) podstawy onkologii;
14) zagadnienia bezpieczenstwa w opiece zdrowotnej dotyczgce bezpieczenstwa
pacjentow i lekarzy.
Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych) w pierwszym roku odbywania
szkolenia specjalizacyjnego.
Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtosc
lub stacjonarnie.
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

2. Kurs: ,,Zaburzenia metabolizmu energetycznego: choroby

mitochondrialne i zaburzenia utleniania kwaséw tluszczowych”

Cel kursu:

nabycie wiedzy na temat patogenezy, fenotypéw, metod diagnostycznych
i terapeutycznych w zaburzeniach metabolizmu energetycznego.

Zakres wiedzy:

1) mechanizmy powstawania i utrzymywania energii;

2) patomechanizm i obraz kliniczny choréb mitochondrialnych o dziedziczeniu
jadrowym i mitochondrialnym, ze szczegélnym uwzglednieniem patologii
noworodkow i niemowlat, w tym zespotu Leigha;

3) wywiad, obraz kliniczny i postepowanie w defektach spalania ttuszczéw
i ketogenezy, ze szczegdélnym uwzglednieniem deficytéw:

- LCHAD (deficyt dehydrogenazy 3-hydroksyacylo-koenzymu
A dtugotancuchowych kwasow tluszczowych),

- VLCAD (deficyt dehydrogenazy acylo-koenzymu A bardzo
dtugotancuchowych kwasoéw ttuszczowych),

- MCAD (deficyt dehydrogenazy acylo-koenzymu A Sredniotancuchowych

kwasow ttuszczowych);
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4) znaczenie kliniczne wykrywanych w przesiewie noworodkowym defektow
spalania ttuszczéw.
Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).
Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegto$é
lub stacjonarnie.
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

3. Kurs: ,,Wrodzone wady metabolizmu o typie intoksykac;ji”

Cel kursu:
nabycie wiedzy na temat patogenezy, obrazu klinicznego, diagnostyki i leczenia
we wrodzonych wadach metabolizmu o typie intoksykaciji.
Zakres wiedzy:
1) patogeneza, objawy i zasady postepowania w zespole intoksykacji;
2) zaburzenia metabolizmu aminokwaséw rozgatezionych — diagnostyka, obraz
kliniczny i leczenie;
3) hiperamonemie pierwotne — przyczyny, diagnostyka, obraz kliniczny
i postepowanie.
Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).
Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegto$é
lub stacjonarnie.
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

4. Kurs: ,,Choroby spichrzeniowe — glikogenozy, choroby lizosomaine.

Choroby peroksysomalne”

Cel kursu:
nabycie wiedzy na temat klasyfikacji, patomechanizméw, fenotypow, metod
diagnostycznych i terapeutycznych w chorobach spichrzeniowych.
Zakres wiedzy:
1) patomechanizm, podziat, obraz kliniczny, rozpoznawanie i leczenie

glikogenoz;
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2)

3)

4)

patomechanizm, podziat, obraz kliniczny i rozpoznawanie choréb
lizosomalnych;

enzymatyczna terapia substytucyjna i inne metody leczenia w chorobach
lizosomalnych;

etiopatogeneza, podziat, obraz kliniczny i postepowanie diagnostyczne

w chorobach peroksysomalnych.

Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).

Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegto$é

lub stacjonarnie.

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

5. Kurs: ,,Choroby neurometaboliczne”

Cel kursu:

nabycie wiedzy na temat patomechanizmu i symptomatologii choréb

neurometabolicznych.

Zakres wiedzy:

5)
6)

struktura i funkcja uktadu nerwowego w aspekcie proceséw metabolicznych;
wrodzone zaburzenia neurotransmisiji;

padaczka we wrodzonych wadach metabolizmu;

zespoty neurologiczne (piramidowy, pozapiramidowy, mozdzkowy, obwodowy)
jako nastepstwo wrodzonych wad metabolizmu — patomechanizm
uszkodzenia i obraz kliniczny;

leukodystrofie;

miopatie metaboliczne.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godzin dydaktycznych).

Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegto$é

lub stacjonarnie.

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.
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6. Kurs: ,,Podtoze metaboliczne wybranych objawéw klinicznych

i zaburzen biochemicznych”

Cel kursu:
nabycie wiedzy na temat metabolicznego podtoza réoznych objawow klinicznych
i odchylen biochemicznych.
Zakres wiedzy:
1) kardiomiopatia i zaburzenia rytmu serca w przebiegu wrodzonych wad
metabolizmu;
) tubulopatia jako objaw wrodzonych wad metabolizmu;
) metaboliczne podtoze dysfunkcji watroby;
4) nieprawidtowy fenotyp we wrodzonych wadach metabolizmu;
) hipoglikemia jako objaw wrodzonych wad metabolizmu;
) zaburzenia metabolizmu i transportu lipidow;
7) patologia narzgdéw zmystéw we wrodzonych wadach metabolizmu.
Czas trwania kursu: 2 dni (16 godzin dydaktycznych).
Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtosc
lub stacjonarnie.
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

7. Kurs: ,Hiperfenyloalaninemie”

Cel kursu:
nabycie wiedzy na temat zasad diagnostyki, leczenia, prewencji i edukacji pacjentow
z hiperfenyloalaninemia.
Zakres wiedzy:
1) zasady diagnostyki i leczenia hiperfenyloalaninemii zaleznych od deficytow
hydroksylazy fenyloalaninowe;j i tetrahydrobiopteryny;
2) leczenie dietetyczne hiperfenyloalaninemii;
3) zasady prewencji rozwoju wrodzonych wad rozwojowych w zespole
fenyloketonurii matczynej;
4) zasady edukacji pacjenta i jego rodziny.
Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).
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Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtosc
lub stacjonarnie.
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

8. Kurs: ,,Orzecznictwo lekarskie”

Cel kursu:

nabycie przez lekarzy wiedzy teoretycznej i praktycznej na temat prawidtowego
formutowania opinii bgdz orzeczenh oceniajgcych stan zdrowia pacjenta.
Zakres wiedzy:

1) podstawowe zasady systemu ochrony zdrowia w Polsce, w tym regulacje
dotyczgce zawodow medycznych;

2) system zabezpieczenia spotecznego w razie choroby i jej nastepstw
realizowany w ramach: powszechnego ubezpieczenia spotecznego
pracownikéw, oséb pracujgcych na wiasny rachunek i rolnikdw, zaopatrzenia
spotecznego, pomocy spotecznej oraz systemu wspierania osob
niepetnosprawnych i pracodawcow;

3) zasady orzecznictwa lekarskiego, zasady sporzgdzania orzeczen, a takze
podstawowe zasady i cele badania stanu zdrowia dla celéw orzeczniczych;

4) specyfika wzajemnej relacji miedzy osobg badang a lekarzem orzecznikiem;

5) zasady prawidtowego prowadzenia dokumentacji medycznej
i odpowiedzialno$¢ za prowadzenie jej niezgodnie z prawem;

6) zasady odpowiedzialnosci prawnej lekarza (cywilnej, karnej i zawodowej),
umiejetnos¢ poréwnania, rodzaje ubezpieczeh medycznych;

7) zakres odpowiedzialnosci lekarzy oraz podmiotéw leczniczych. Podstawy
prawa pracy;

8) pojecie btedu medycznego, najczestsze przyczyny btedéw medycznych
i zasady opiniowania w takich przypadkach;

9) istota, podziat oraz zasady opiniowania sgdowo-lekarskiego dotyczace:
zdolnosci do udziatu w czynnosciach procesowych, uszczerbku na zdrowiu;

10) najwazniejsze dziedziny, w ktérych opiniowanie lekarskie jest konieczne
i niezbedne. Odrebnosci opiniowania m.in. na potrzeby psychiatrii, prawa

pracy, ubezpieczycieli komercyjnych;
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11) znaczenie i zasady rehabilitacji leczniczej w ramach prewencji rentowe;j.
Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).
Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtosc
lub stacjonarnie.
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

9. Kurs: ,,Profilaktyka i promocja zdrowia”

Cel kursu:

nabycie przez lekarzy wiedzy teoretycznej i praktycznej na temat aktualnych regut
prowadzenia profilaktyki choréb/problemoéw zdrowotnych oraz promocji zdrowia —
zaréwno w odniesieniu do jednostek (pacjentéw) jak tez spotecznosci, rowniez
zawodowe;.

Zatozeniem kursu jest tez ksztattowanie kompetencji spotecznych, w tym
promowanie autorefleksji i krytycznego myslenia oraz rozwijania wspétpracy na rzecz
zdrowia. Ponadto kurs dgzy do ksztattowania postaw etycznych, promowania ,,pro-
profilaktycznej” kultury pracy w sektorze zdrowia, a takze stalego samoksztatcenia
lekarzy w celu poszerzania oraz pogtebiania wiedzy i umiejetnosci zwigzanych

z profilaktykg oraz promocjg zdrowia.

Zakres wiedzy:

Czes¢ I: Naukowe i etyczne podstawy profilaktyki oraz promocji zdrowia:

1) modele zdrowia, determinanty zdrowia i ich nowoczesna kwantyfikacja,
piramida wptywu na zdrowie (wg Freiden 2015);

2) gradient zdrowia w populacji, przyczyny i tzw. przyczyny przyczyn, w tym
polityki publiczne, podejscia do przeciwdziatania nierownosciom/
niesprawiedliwosciom w zdrowiu, w tym tzw. group-gap-gradient,
proporcjonalny uniwersalizm;

3) podstawowe definicje i cele profilaktyki choréb oraz promociji zdrowia, w tym
promociji zdrowia wg Karty Ottawskiej (WHO 1986), podobienstwa i roznice;

4) interpretacje, podejscia i strategie profilaktyki:

a) indywidualna w ramach opieki medycznej, w tym medycyna stylu zycia,

populacyjna w dziataniach zdrowia publicznego,
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b) primordial, pierwotna, wtdrna, trzeciorzedowa, czwartorzedowa —
zastosowania,

c) wysokiego ryzyka, populacyjna — zastosowania,

d) uniwersalna, selektywna, wskazujgca — zastosowania,

e) inne podejscia i strategie profilaktyki — zastosowania;

5) interpretacje, podejscia i strategie promocji zdrowia:

a) podejscie WHO, w tym siedliskowe, zastosowania, m.in. szpitale i placowki
medyczne promujgce zdrowie (w tym promocja zdrowia na rzecz
pracownikdw ochrony zdrowia), szkoty promujgce zdrowie, zdrowie miasta,

b) inne podejscia i strategie promocji zdrowia stosowane w podmiotach
leczniczych:

— cztery obszary aktywnosci lekarza w promocji zdrowia (wg Beattie
1991),

— podejscia medyczne, behawioralne, edukacyjne, skoncentrowane
na kliencie/upodmiotowienie, zmiana spoteczna (wg Ewles, Simnett
2003),

— udziat lekarzy w przeciwdziataniu
nierownosciom/niesprawiedliwosciom w zdrowiu,

— rola postaw lekarza w ksztattowaniu prozdrowotnych zachowan
pacjenta;

6) dziatalno$¢ zgodna z zasadami Evidence Based Practice (policy/public
health/disease prevention/health promotion/health education), wykorzystanie
baz dobrych praktyk;

7) zasady etyczne w dziatalnosci profilaktycznej oraz w promocji zdrowia,
dziatania niepozgdane dziatalnosci profilaktycznej/promocji zdrowia;

8) aktualne i pozgdane: struktura i organizacja dziatalnosci profilaktycznej oraz
promociji zdrowia, kompetencje pracownikdéw, aspekty ekonomiczne.

Czes¢ ll: Ogdlna charakterystyka i skutecznos¢ wybranych metod dziatania
w profilaktyce choréb oraz w promocji zdrowia:

1) cykl zycia programu szczepien, watpliwosci wobec szczepionek (vaccine
hesitancy), modele uwarunkowan hesitancy, w tym 3C, 4C, 5C, podejscie
WHO do przeciwdziatania zjawisku hesitancy i zwiekszania wyszczepialnosci

(aktualnie w oparciu o model COM-B);
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2)

8)
9)

masowe (zorganizowane) badania przesiewowe, roznice w stosunku do badan
diagnostycznych, kryteria wdrozenia, dziatania niepozgdane, bilans korzysci

i strat;

edukacja zdrowotna, edukacja pacjenta, poradnictwo, coaching, podobienstwa
i roznice, zasady postepowania;

komunikowanie o zdrowiu za posrednictwem starych i nowych mediow,
mozliwosci i ograniczenia, cechy poprawnej informacji o zdrowiu, infodemia,
profilaktyka piatego rzedu, komunikowanie ryzyka w sytuacjach kryzysowych;
praca ze spotecznoscig lokalng, w tym organizacja/mobilizacja spotecznosci,
procesy, zasady, metody postepowania, social prescribing;

zdrowie we wszystkich politykach (Health in All Policies), metody
postepowania, w tym rzecznictwo zdrowotne, ocena wptywu na zdrowie
(Health Impact Assessment);

programy zdrowotne jako narzedzie realizacji populacyjnej profilaktyki choréb

i promocji zdrowia, ocena potrzeb zdrowotnych, schematy planowania, teorie
zmiany zachowan, monitorowanie i ewaluacja programéw;

przywodztwo w sektorze zdrowia;

inne aktualne i wazne metody dziatania (np. interwencje niefarmaceutyczne

w stosunku do COVID-19).

Czesé lll: Zastosowania profilaktyki oraz promocji zdrowia (w tym rekomendacije,

dziatania, metody, narzedzia, materiaty, etc.) do praktycznej kontroli choréb/

probleméw zdrowotnych (tj. do zmniejszania zapadalnosci, chorobowosci

i umieralnosci do poziomu, ktéry jest w danym kontekscie (czasu, miejsca,

warunkéw) mozliwy do zaakceptowania przy uzyciu metod zapobiegawczych

i leczniczych):

1)
2)

3)
4)

5)

6)

zalecenia zywieniowe, poprawa zywienia, minimalna interwencja w otytosci;
zalecenia nt. poziomu aktywnosci fizycznej wg WHO, zwiekszanie aktywnosci
fizycznej;

promocja zdrowia psychicznego, zapobieganie samobdjstwom;
przeciwdziatanie paleniu tytoniu, w tym strategia minimalnej interwencji
antytytoniowej, redukcja szkod;

przeciwdziatanie uzywaniu substancji psychoaktywnych, w tym strategia
redukcji szkdd, oraz uzaleznieniom behawioralnym;

zapobieganie upadkom os6b starszych;
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7) inne aktualne zalecenia prozdrowotne w kontekscie czynnikow ryzyka chorob
badz konkretnych choréb/probleméw zdrowotnych (np. zanieczyszczenie
powietrza, zmiana klimatu, model diety planetarnej, One Health);

8) zasady zarzgdzania epidemiami chordb zakaznych, organizacja
i funkcjonowanie opieki zdrowotnej, wnioski z pandemii COVID-19.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godzin dydaktycznych).

Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtosc
lub stacjonarnie.

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

10. Kurs atestacyjny (podsumowujacy): ,,Postepy w pediatrii

metabolicznej”

Przed przystgpieniem do realizacji programu kursu atestacyjnego organizator kursu
jest zobowigzany do przeprowadzenia kolokwium sprawdzajgcego wiedze nabytg
w trakcie szkolenia specjalizacyjnego. Zakres wiedzy obejmuje kursy specjalizacyjne
i staze zrealizowane w ramach catego szkolenia specjalizacyjnego.
Cel kursu:
podsumowanie i zaktualizowanie wiedzy i umiejetnosci z zakresu pediatrii
metaboliczne;.
Zakres wiedzy:
1) rozpoznawanie wrodzonych wad metabolizmu na poziomie klinicznym,
biochemicznym i molekularnym, z uwzglednieniem skriningu noworodkowego
i selektywnego;
2) postepowanie terapeutyczne w roznych wrodzonych wadach metabolizmu,
z uwzglednieniem leczenia dietetycznego oraz terapii innowacyjnych;
3) zaburzenia metabolizmu energetycznego;
4) dekompensacja metaboliczna we wrodzonych wadach metabolizmu
— diagnostyka i postepowanie;
5) zaburzenia neurometaboliczne i hiperfenyloalaninemie;

6) choroby spichrzeniowe w pediatrii metaboliczne;.
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Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych) w ostatnim roku odbywania
szkolenia specjalizacyjnego przed przystgpieniem do PES.

Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegto$é
lub stacjonarnie.

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

B - Staze kierunkowe

Lekarz jest zobowigzany do odbycia nizej wymienionych stazy. Czas trwania stazu
podany jest w tygodniach i dniach roboczych w wymiarze czasu pracy 7 godzin
35 minut dziennie. Staz nalezy przedtuzy¢ o kazdy dzien nieobecnosci, w tym

rowniez o dni ustawowo wolne od pracy w danym roku.

1. Staz podstawowy w zakresie pediatrii metabolicznej

Cel stazu:
nabycie wiedzy i umiejetnosci w zakresie pediatrii metaboliczne;.
Zakres wiedzy teoretycznej:
1) elementy fizjologii, patofizjologii i biochemii, z uwzglednieniem specyfiki wieku
dzieciecego;
2) etiologia, patogeneza, obraz kliniczny i diagnostyka poszczegdlnych
wrodzonych wad metabolizmu;
3) roézne metody leczenia oraz monitorowanie we wrodzonych wadach
metabolizmu — w trybie ambulatoryjnym i szpitalnym;
4) postepowanie w stanie dekompensacji metabolicznej;
5) kompleksowa opieka nad pacjentem z wrodzong wadg metabolizmu.
Zakres umiejetnosci praktycznych:
1) rozpoznawanie i diagnostyka roznicowa metabolicznego podtoza schorzenia;
2) dobdr i interpretacja badan diagnostycznych stuzgcych do monitorowania
przebiegu i oceny wyréwnania metabolicznego choroby;
3) ustalanie wskazan i interpretacja wynikow specjalistycznych procedur

metabolicznych (populacyjnych badan przesiewowych noworodkow, testow
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prowokacyjnych i obcigzeniowych, biopsji narzgdéw, analizy rodowodu
i analizy DNA);

4) postepowanie w stanach nagtych oraz planowanie leczenia i monitorowania
przebiegu choroby;

5) praktyczne prowadzenie leczenia zywieniowego we wrodzonych wadach
metabolizmu;

6) interpretacja wynikdw oceny psychologicznej i testow
neuropsychometrycznych;

7) organizowanie przewlektej opieki nad pacjentem z wrodzong wadg
metabolizmu i jego rodzing (w tym przygotowanie pacjenta w wieku
miodzienczym do przekazania pod opieke internistyczng) oraz wspotpracy
z innymi instytucjami, sporzgdzanie orzeczen o stanie zdrowia;

8) wykonanie biopsiji skory;

9) przekazywanie wiedzy innym lekarzom i osobom zaangazowanym w opieke
nad pacjentem z wrodzong wadg metabolizmu;

10) przekazywanie cztonkom rodziny pacjenta informacji o rozpoznaniu wrodzone;j
wady metabolizmu, sposobach postepowania i rokowaniu;
11) szkolenie pacjenta i jego rodziny w zakresie istoty choroby;
12) planowanie i realizacja badania naukowego w zakresie pediatrii metaboliczne;.
Forma zaliczenia stazu (u kierownika specjalizacji):

1) ztozenie kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem stazu;

2) zaliczenie sprawdzianu z umiejetnosci praktycznych — potwierdzenie przez
kierownika specjalizacji wykonanych przez lekarza zabiegdéw lub procedur
medycznych objetych programem stazu.

Czas trwania stazu: fgcznie 65 tygodni (325 dni roboczych), w tym co najmniej
40 dni w poradni metabolicznej dla dzieci.
Miejsce stazu: jednostka, ktora posiada akredytacje do prowadzenia szkolenia

specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii metabolicznej.
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2. Staz kierunkowy w zakresie badan przesiewowych

Cel stazu:
nabycie wiedzy i umiejetnosci w zakresie badan przesiewowych noworodkow.
Zakres wiedzy teoretycznej:

1) zasady organizacji systemu populacyjnego przesiewu noworodkowego;

2) metody stosowane w populacyjnym przesiewie noworodkowym
(ze szczegblnym uwzglednieniem tandemowej spektrometrii mas);

3) kryteria diagnostyki przesiewowej i badania weryfikujgce oraz zasady
postepowania w przypadkach zidentyfikowanych poprzez populacyjny
przesiew noworodkowy.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) interpretacja wynikdw badania przesiewowego metodg tandemowe]
spektrometrii mas;

2) dobdr badan o typie ,second tier test”;

3) postepowanie praktyczne w przypadku podejrzenia wrodzonej wady
metabolizmu na podstawie nieprawidtowego wyniku badania przesiewowego.

Forma zaliczenia stazu (u kierownika stazu):

1) ztozenie kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem stazu;

2) zaliczenie sprawdzianu z umiejetnosci praktycznych — potwierdzenie przez
kierownika stazu wykonanych przez lekarza zabiegdw lub procedur
medycznych objetych programem stazu.

Czas trwania stazu: 4 tygodnie (20 dni roboczych).
Miejsce stazu: pracownia/zaktad/laboratorium badan przesiewowych realizujgce

program badan przesiewowych noworodkow.

3. Staz kierunkowy w laboratorium metabolicznym

Cel stazu:
nabycie wiedzy i umiejetnosci w zakresie laboratoryjnej diagnostyki w kierunku
wrodzonych wad metabolizmu.
Zakres wiedzy teoretycznej:
1) wybdr laboratoryjnych badan diagnostycznych w zaleznosci od obrazu

klinicznego;
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2) techniki laboratoryjne stosowane w rozpoznawaniu i monitorowaniu
wrodzonych wad metabolizmu;

3) interpretacja wynikdéw badan biochemicznych i enzymatycznych;

4) znaczenie miedzynarodowych kontroli jakosci badan laboratoryjnych.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) znajomosc¢ czynnikow analitycznych, fizjologicznych i zywieniowych
wptywajgcych na wyniki badan laboratoryjnych;

2) znajomos¢ metod pobierania préb materiatu biologicznego do badan, jego
zabezpieczenia i transportu do laboratorium, wptyw btedéw
przedlaboratoryjnych na wyniki badan;

3) umiejetnosc¢ praktycznego interpretowania wynikow badan biochemicznych
i enzymatycznych z uwzglednieniem wynikow podstawowych badan chemii
klinicznej oraz oceny btedow laboratoryjnych;

4) roznicowanie pierwotnego i wtérnego charakteru odchylen laboratoryjnych;

5) planowanie badan diagnostycznych w kierunku wrodzonych wad metabolizmu.

Forma zaliczenia stazu (u kierownika stazu):

1) ztozenie kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem stazu;

2) zaliczenie sprawdzianu z umiejetnosci praktycznych — potwierdzenie przez
kierownika stazu wykonanych przez lekarza zabiegéw lub procedur
medycznych objetych programem stazu.

Czas trwania stazu: 4 tygodnie (20 dni roboczych).

Miejsce stazu: certyfikowane laboratorium metaboliczne.

4. Staz kierunkowy w zakresie genetyki klinicznej

Cel stazu:
nabycie wiedzy i umiejetnosci w zakresie podstaw genetyki klinicznej niezbednych
do rozpoznawania wrodzonych wad metabolizmu.
Zakres wiedzy teoretycznej:
1) molekularne podstawy dziedziczenia;
2) wskazania i niezbedne dane kliniczne do wyboru badan molekularnych;
3) techniki analizy DNA (w tym badania metodg sekwencjonowania nowej
generacji NGS) wykorzystywane w diagnostyce wrodzonych wad

metabolizmu;
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4) diagnostyka molekularna niepetnosprawnosci intelektualnej;
5) weryfikacja rozpoznania chordb mitochondrialnych na podstawie wynikow
analizy DNA jadrowego i mitochondrialnego.
Zakres umiejetnosci praktycznych:
1) interpretacja wynikow analizy DNA;
2) analiza rodowodu;
3) udzielanie wstepnej porady genetycznej;
4) wspotpraca z genetykiem klinicznym w zakresie planowania badan
molekularnych w kierunku wrodzonych wad metabolizmu.
Forma zaliczenia stazu (u kierownika stazu):
1) ztozenie kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem stazu;
2) zaliczenie sprawdzianu z umiejetnosci praktycznych — potwierdzenie przez
kierownika stazu wykonanych przez lekarza zabiegow lub procedur
medycznych objetych programem stazu.
Czas trwania stazu: fgcznie 8 tygodni (40 dni roboczych), w tym 4 tygodnie
(20 dni roboczych) w pracowni genetycznej i 4 tygodnie (20 dni roboczych) w poradni
genetyczne.
Miejsce stazu: jednostka, ktora posiada akredytacje do prowadzenia szkolenia

specjalizacyjnego w dziedzinie genetyki klinicznej lub ww. stazu.

C - Szkolenie umiejetnosci wykonywania zabiegéw i procedur

medycznych

Oznaczenie procedur:
Kod A — wykonywanie samodzielne z asystg lub pod nadzorem kierownika
specjalizacji albo lekarza specjalisty przez niego wyznaczonego (liczba)

Kod B — w ktorych lekarz uczestniczy jako pierwsza asysta (liczba)

Wykaz i liczba zabiegow oraz procedur medycznych, ktore obowigzujg lekarza

w trakcie realizacji stazu podstawowego:

Zabiegi/procedury medyczne kod A kod B

1.badanie podmiotowe i przedmiotowe pacjentéw 100 0

z rozpoznaniem wrodzonej wady metabolizmu
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2.przeprowadzenie konsultacji metabolicznych
dotyczacych diagnostyki w kierunku wrodzonych wad 50 0

metabolizmu (poza badaniem przesiewowym)

3. przeprowadzenie konsultacji metabolicznych
dotyczacych postepowania i monitorowania choroby | 100 0
u pacjentow z rozpoznaniem wrodzonej wady

metabolizmu

4. przeprowadzenie konsultacji metabolicznych

u pacjentow z rozpoznaniem/ podejrzeniem wrodzone;j
wady metabolizmu przed zabiegami chirurgicznymi i 20 0
po nich, sanacji jamy ustnej oraz w innych sytuacjach

klinicznych z ryzykiem dekompensacji metabolicznej

5.interpretacja wynikow badan przesiewowych
noworodkoéw w kierunku wrodzonych wad 20 0

metabolizmu

6. przeprowadzenie konsultacji metabolicznych
w zwigzku z nieprawidtowym wynikiem przesiewu 20 0
noworodkowego w kierunku wrodzonych wad

metabolizmu

7. asystowanie przy badaniu podmiotowym
i przedmiotowym pacjentéw z wrodzonymi wadami 0 50

metabolizmu

8. uczestniczenie w diagnostyce laboratoryjne;j
(przypadki wrodzonych wad metabolizmu) 0 50

9. asystowanie przy zlecaniu i interpretacji badan
dodatkowych klinicznych, biochemicznych, 0 50
obrazowych, histopatologicznych i molekularnych w
przypadkach réznych wrodzonych wad metabolizmu

10. asystowanie w przeprowadzaniu testow 0 min.10

prowokacyjnych i obcigzeniowych

CMKP 2023 26



Program specjalizacji w dziedzinie pediatrii metabolicznej dla lekarzy posiadajgcych
specjalizacje | lub Il stopnia lub tytut specjalisty w dziedzinie pediatrii

11. asystowanie w opracowaniu zalecen

terapeutycznych (w tym dietetycznych) dla pacjentéw |0 50
z wrodzonymi wadami metabolizmu

12. asystowanie przy zbieraniu danych rodowoddéw 0 50
rodzinnych

13. asystowanie w udzielaniu wstepnej porady
genetycznej rodzicom pacjenta z wrodzong wadg 0 20

metabolizmu (przypadki)

14. asystowanie w opracowaniu opinii, orzeczen

i wnioskéw dotyczacych leczonych pacjentéw (w tym
na rehabilitacje, w orzekaniu niezdolnosci do pracy, 0 20
uszczerbku na zdrowiu czy niepetnosprawnosci)

u pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu

15. asystowanie w wykonaniu biopsiji skory celem 0 min.1

hodowli fibroblastow

tacznie 310 301

D — Samoksztatcenie

Lekarz jest zobowigzany do ciggtego i aktywnego samoksztatcenia w celu
pogtebiania swojej wiedzy, Sledzenia postepdw w dziedzinie pediatrii metaboliczne;,
a w szczegolnosci korzystania z polecanych pozycji piSmiennictwa, uczestniczenia
w posiedzeniach edukacyjnych towarzystw naukowych, napisania publikacji i udziatu

w innych formach samoksztatcenia wskazanych przez kierownika specjalizaciji.

1.Studiowanie pismiennictwa

Lekarz powinien korzystac z aktualnych podrecznikéw i z czasopism naukowych
z zakresu pediatrii metabolicznej, a takze z innych zrédet wiedzy wskazanych przez

kierownika specjalizaciji.

2.Udzial w dziatalnosci edukacyjnej

1) udziat w dziatalnosci edukacyjnej Polskiego Towarzystwa Wrodzonych Wad

Metabolizmu i Polskiego Towarzystwa Fenyloketonurii;
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2) aktywne uczestnictwo (tj. z prezentacjg plakatowg lub z doniesieniem ustnym)
w dwoch konferencjach poswieconych wrodzonym wadom metabolizmu.
Zaleca sie udziat w konferencjach zagranicznych na temat wrodzonych wad
metabolizmu, potwierdzonych certyfikatem uczestnictwa;

3) udziat w innych wydarzeniach edukacyjnych organizowanych przez instytucje

dziatajgce w zakresie ochrony zdrowia.

3. Przygotowanie publikaciji
Lekarz jest zobowigzany do napisania pracy naukowej, opublikowanej
w recenzowanym czasopismie medycznym, ktérej lekarz jest autorem lub

wspotautorem, lub pracy poglgdowej — na temat objety programem specjalizacji.

4. Uczestniczenie w edukacji pacjentoéw i ich rodzin
Lekarz jest zobowigzany do czynnego udziatu (tj. wygtoszenia wyktadu)
w co najmniej jednej konferencji dla pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu

i ich rodzin (potwierdzone programem konferenciji).

5. Dodatkowe dni na samoksztalcenie

Lekarzowi odbywajgcemu ksztatcenie specjalizacyjne przystuguje od dnia 1 stycznia
2019 r., 6 dni rocznie na samoksztatcenie, przeznaczonych na udziat

w konferencjach, kursach naukowych, kursach doskonalgcych i innych szkoleniach,
zwigzanych bezposrednio z realizowang przez lekarza dziedzing szkolenia
specjalizacyjnego, zgodnie z wyborem i potrzebami edukacyjnymi lekarza. Termin

i sposob wykorzystania przez lekarza dodatkowych dni na samoksztatcenie wskazuje
w uzgodnieniu z lekarzem kierownik specjalizacji poprzez odpowiednie skrdcenie
innych obowigzkowych elementéw szkolenia specjalizacyjnego. Skrocenie to nie
moze dotyczy¢ kurséw specjalizacyjnych, a jedynie stazu podstawowego lub stazy
kierunkowych, przy czym wszystkie elementy szkolenia specjalizacyjnego (staze)

muszg by¢ zrealizowane i zaliczone. Kierownik specjalizaciji w pierwszej kolejnosci

decyduje o odpowiednim skréceniu czasu trwania stazu podstawowego, a jedynie

w przypadku braku takiej mozliwo$ci odpowiednio skraca czas trwania stazy

kierunkowych, przy czym staz kierunkowy nie moze ulec skréceniu o wiecej niz

potowe czasu trwania przewidziana programem specjalizacji. Dodatkowe dni na
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samoksztatcenie niewykorzystane w danym roku specjalizacji nie przechodzg
na kolejne lata szkolenia specjalizacyjnego.

V. OCENA WIEDZY | UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNYCH

1. Sprawdziany i kolokwia z wiedzy teoretycznej
Lekarz jest zobowigzany do:

1) zaliczenia sprawdzianu lub kolokwium na zakonczenie kursu
specjalizacyjnego z zakresu wiedzy objetej programem kursu (u kierownika
kursu);

2) ztozenia kolokwium na zakonhczenie kazdego stazu z zakresu wiedzy objetej

programem stazu (u kierownika stazu/kierownika specjalizaciji).

2. Biezagca ocena oraz sprawdziany umiejetnosci praktycznych

Kierownik specjalizacji lub kierownik stazu dokonuje biezgcej oceny umiejetnosci
praktycznych nabywanych przez lekarza, w czasie poszczegdlnych stazy.

Lekarz jest zobowigzany do zaliczenia sprawdzianu z umiejetnosci praktycznych
(objetych programem stazu), tj. zaliczenie przez lekarza zabiegow i procedur
medycznych wykonanych samodzielnie z asystg lub pod nadzorem kierownika
specjalizacji albo lekarza specjalisty przez niego wyznaczonego (kod A) lub
zabiegdw i procedur medycznych, w ktorych lekarz uczestniczy jako pierwsza asysta
(kod B). Zaliczenie zostaje odnotowane w Elektronicznej Karcie Specjalizaciji.

3. Ocena pracy naukowej lub pogladowej
Kierownik specjalizacji ocenia przygotowane przez lekarza opracowania teoretyczne

objete programem specjalizacji: prace naukowg lub poglgdowa.

VI. CZAS TRWANIA SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

Czas trwania szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii metabolicznej dla
lekarzy posiadajgcych specjalizacje | lub 1l stopnia lub tytut specjalisty w dziedzinie

pediatrii wynosi 2 lata.
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Przebieg szkolenia specjalizacyjnego

Czas trwania
Nr

Kursy specijalizacyjne: - : -
kursu y specj vl liczba liczba dni

tygodni |roboczych

] Kurs wprowadzajacy: ,Wprowadzenie do pediatrii ] 5
' metabolicznej”

Kurs: ,Zaburzenia metabolizmu energetycznego:
2. choroby mitochondrialne i zaburzenia utleniania 0,6 3

kwasow tluszczowych”

Kurs: ,Wrodzone wady metabolizmu o typie

intoksykacji”

Kurs: ,Choroby spichrzeniowe — glikogenozy,

choroby lizosomalne. Choroby peroksysomaine”

5. Kurs: ,Choroby neurometaboliczne” 0,4 2

Kurs: ,Podtoze metaboliczne wybranych objawow

klinicznych i zaburzen biochemicznych”

7. Kurs: ,Hiperfenyloalaninemie” 0,6 3
8. Kurs: ,,Orzecznictwo lekarskie” 0,6 3
9. Kurs: ,Profilaktyka i promocja zdrowia” 0,4 2

10 Kurs atestacyjny (podsumowujacy) ,Postepy w ] 5
' pediatrii metabolicznej”

6 tyg.i1
tacznie czas trwania kurséw specjalizacyjnych dzien 31
Czas trwania
Nr
| Staze kierunkowe: liczba liczba dni
stazu
tygodni |roboczych
1. Staz podstawowy w zakresie pediatrii metaboliczne;j 65 325
2. Staz kierunkowy w zakresie badan przesiewowych 4 20
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3. Staz kierunkowy w laboratorium metabolicznym 4 20
4. Staz kierunkowy w zakresie genetyki klinicznej 8 40
tacznie czas trwania stazy kierunkowych 81 tyg. 405
Samoksztatcenie 2 dni 2
87 tyg. i
tacznie czas trwania ksztatcenia specjalizacyjnego 3 dni 438
ni
Czas trwania
Urlopy i dni wolne od pracy: liczba |liczba dni
tygodni |roboczych
. " - 1tydz. i
Urlop szkoleniowy na przygotowanie i przystgpienie do PES 1 deier 6
zien
10 tyg.
Urlopy wypoczynkowe . . 52
i 2dni
: 5 tyg.
Dni ustawowo wolne od pracy _ o 26
i 1 dzien
104 tyg.
tacznie czas trwania szkolenia specjalizacyjnego (2 dni 522
i 2 dni

Dodatkowe dni na samoksztatcenie (6 dni w kazdym roku
specjalizacji) przeznaczone na udziat w konferencjach,
kursach naukowych i doskonalgcych i innych szkoleniach

w danej dziedzinie specjalizacji do wyboru lekarza

12

VIl. PANSTWOWY EGZAMIN SPECJALIZACYJNY

Szkolenie specjalizacyjne w dziedzinie pediatrii metabolicznej konczy sie

Panstwowym Egzaminem Specjalizacyjnym, ztozonym z egzaminu testowego

i egzaminu ustnego:

1) egzamin testowy stanowi zbior pytan z zakresu wymaganej wiedzy okreslone;j

w programie specjalizacji, zawierajgcych pie¢ wariantéw odpowiedzi, z ktorych

tylko jeden jest prawidtowy;

2) egzamin ustny zawiera pytania problemowe, dotyczgce wymaganej wiedzy

okreslonej w programie specjalizaciji.
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Zatacznik do programu specjalizacji w dziedzinie
pediatrii metabolicznej

STANDARDY AKREDYTACYJNE PODMIOTOW SZKOLACYCH
— warunki, jakie musi spetni¢ jednostka w celu zapewnienia realizacji

programu specjalizacji w dziedzinie pediatrii metabolicznej

Podmiot prowadzacy szkolenie specjalizacyjne jest zobowigzany spetni¢ ponizsze

standardy akredytacyjne:

1. W zakresie prowadzenia dziatalnosci odpowiadajgcej profilowi szkolenia

specjalizacyjnego:

a)

posiadanie w swojej strukturze organizacyjnej oddziatu pediatrii metabolicznej
lub innej komorki organizacyjnej obejmujgcej w swoim profilu diagnostyke

i leczenie dzieci z wrodzonymi wadami metabolizmu posiadajgcej status
podmiotu wykonujgcego dziatalno$¢ lecznicza, potwierdzong w Ksiedze
Rejestrowej wtasciwym kodem charakteryzujgcym specjalnos¢ komorki
organizacyjnej zaktadu leczniczego, posiadanie t6zek przeznaczonych dla
pacjentow, ktérym udziela sie swiadczen zdrowotnych z zakresu specjalizacji
bedgcej przedmiotem wniosku. Podstawg uzyskania akredytacji jest
wykonywanie zabiegdw i procedur wskazanych w stazu podstawowym,
prowadzenie dziatalnosci jako osrodka zajmujgcego sie diagnostyka

i leczeniem stacjonarnym oraz ambulatoryjnym pacjentéw z wrodzonymi
wadami metabolizmu w wieku od 0-18 roku zycia,

Swiadczenie ustug w zakresie wrodzonych wad metabolizmu w trybie
stacjonarnym i ambulatoryjnym w zakresie i liczbie umozliwiajgce;j
zrealizowanie programu specjalizacji z pediatrii metabolicznej (dopuszczalna
mozliwos¢ zawarcia umowy w tym zakresie z podmiotem, ktory udziela takich

Swiadczen).
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2. W zakresie zapewnienia warunkow organizacyjnych umozliwiajgcych realizacje
programu specjalizacji i samoksztatcenia okresSlonej liczbie lekarzy:
a) posiadanie odpowiedniego pomieszczenia dydaktycznego, wyposazonego
w sprzet audiowizualny, dostep do Internetu oraz podstawowe podreczniki

i czasopisma naukowe z zakresu objetego programem specjalizaciji.

3. W zakresie zapewnienia petnienia nadzoru nad jakoScig szkolenia
specjalizacyjnego:
a) posiadanie komisji lub powotanie osoby odpowiedzialnej za ocene jakosSci
szkolenia, organizowanie cyklicznych spotkan z lekarzami odbywajgcymi
szkolenie specjalizacyjne, przyjmowanie i analizowanie zgtaszanych przez

lekarzy uwag dotyczacych problemow w realizacji ww. szkolenia.

4. W zakresie zapewnienia monitorowania dokumentacji szkolenia
specjalizacyjnego danego lekarza:

a) okresowa kontrola kart szkolenia specjalizacyjnego oraz indeksow
wykonanych zabiegdéw i procedur medycznych lekarzy odbywajgcych
szkolenie specjalizacyjne,

b) weryfikacja terminowosci odbywania i zaliczania kurséw specjalizacyjnych,
stazy kierunkowych oraz wykonywania zabiegdw i procedur medycznych
objetych programem specjalizacji, dokonywana przez komisje lub osobe
odpowiedzialng za ocene jakosci szkolenia.

5. W zakresie zapewnienia odpowiedniej kadry:
a) posiadanie kadry specjalistéw, w tym co najmniej jednego specjalisty
w dziedzinie pediatrii metabolicznej, ktdrzy mogg petnic funkcje kierownika
specjalizaciji,
b) zalecane zatrudnienie dietetyka z co najmniej 3-letnim doswiadczeniem
w leczeniu zywieniowym we wrodzonych wadach metabolizmu w wymiarze

CO najmniej %2 wymiaru czasu pracy.
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6. W zakresie zapewnienia sprzetu i aparatury niezbednych do realizacji programu

specjalizacji:

a)

b)

d)

f)
9)

posiadanie sprzetu i materiatdw do wykonania badan oraz dostepu do badan

waznych w diagnostyce wrodzonych wad metabolizmu,

wykonywanie badan specjalistycznych z zakresu pediatrii metaboliczne;j

w jednostce w ciggu ostatniego 1 roku:

— analiza iloSciowa aminokwasow we krwi — co najmniej 20/rok,

— profil kwaséw organicznych w moczu metodg chromatografii gazowej
sprzezonej ze spektrometrig masowg (GC-MS) — co najmniej 100/rok,

— profil acylokarnityn w suchej kropli krwi metodg tandemowej spektrometrii
mas MS/MS (poza populacyjnymi badaniami przesiewowymi noworodkéw)
— co najmniej 50/rok,

zapewnienie dostepu do badan laboratoryjnych wykonywanych w medycznym

laboratorium diagnostycznym wpisanym do ewidencji Krajowej Rady

Diagnostéw Laboratoryjnych (dostep catodobowy w strukturze jednostki),

zapewnienie dostepu do laboratorium pozostajgcego pod miedzynarodowg

kontrolg jakosci badan wykonujgcego badania specjalistyczne, w tym:

— analize ilosciowg aminokwasow we krwi i w ptynie mézgowo-rdzeniowym,

— badanie profilu kwaséw organicznych w moczu metodg GC-MS,

— badanie profilu acylokarnityn w suchej kropli krwi metodg MS/MS,

— badania enzymatyczne,

— badania stezen neurotransmiterow w ptynie moézgowo-rdzeniowym,

zapewnienie dostepu do badan obrazowych (dostep catodobowy w strukturze

jednostki) metoda:

- RTG,

- USG,

— rezonansu magnetycznego (MRI),

wykonywanie EKG 12-odprowadzeniowego (dostep w strukturze jednostki),

wykonywanie 24-godzinnego monitorowania czynnosci serca metodg Holtera.
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7. W zakresie udzielania swiadczen zdrowotnych umozliwiajgcych zrealizowanie

programu specjalizacji okre$lonej liczbie lekarzy:

a) udzielanie specjalistycznych swiadczen zdrowotnych, w tym wykonywanie

b)

zabiegbw i procedur odpowiedniego rodzaju, w zakresie i liczbie

umozliwiajgcej wszystkim lekarzom odbywajgcym szkolenie specjalizacyjne,

w danej jednostce realizacje programu specjalizacji, w tym wykonanie

zabiegbw i procedur medycznych okreslonych w programie specjalizaciji,

posiadanie doswiadczenia w zakresie diagnostyki i leczenia wrodzonych wad

metabolizmu w ciggu ostatniego 1 roku:

co najmniej 100 hospitalizacji/rok pacjentéw z podejrzeniem/rozpoznaniem
wrodzonej wady metabolizmu, oraz co najmniej 50 hospitalizacji/rok
pacjentow z podejrzeniem/rozpoznaniem wrodzonej wady metabolizmu

w przeliczeniu na jednego lekarza specjalizujgcego sie,

co najmniej 16 nowo zdiagnozowanych pacjentéw z wrodzonymi wadami
metabolizmu/rok (w tym co najmniej potowa z non-PKU), oraz co najmnie;j
8 nowo zdiagnozowanych pacjentéw z wrodzonymi wadami
metabolizmu/rok, w tym co najmniej potowa pacjentéw z wrodzonymi
wadami metabolizmu innymi niz fenyloketonuria (non-PKU) w przeliczeniu
na jednego specjalizujgcego sie lekarza,

co najmniej 200 pacjentow z wrodzonymi wadami metabolizmu
pozostajgcych pod statg opiekg osrodka, oraz co najmniej 100 pacjentow
z wrodzonymi wadami metabolizmu pozostajgcych pod statg opiekg
osrodka w przeliczeniu na jednego specjalizujgcego sie lekarza,

co najmniej 300 porad ambulatoryjnych/rok, oraz co najmniej 150 porad
ambulatoryjnych w przeliczeniu na jednego specjalizujgcego sie lekarza.

zapewnienie dostepu do oddziatu intensywnej terapii dzieciecej (dostep

w strukturze jednostki),

zapewnienie dostepu do konsultacji specjalistycznych z zakresu:

kardiologii dzieciecej,
neurologii dzieciecej,
gastroenterologii,
genetyki klinicznej,

psychologii,
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okulistyki,

audiologii,

e) wykonywane testéw prowokacyjnych i obcigzeniowych:

test przedtuzonego gtodzenia,

test obcigzenia biatkiem,

test obcigzenia allopurinolem,

test obcigzenia dozylnego glukoza,
test obcigzenia BHa4,

test z glukagonem,

f) wykonywanie biopsji skory z hodowlg fibroblastow,

g) zabezpieczenie materiatu do izolacji DNA,

h) podpisanie umoéw z jednostkami akredytowanymi na realizacje stazy

kierunkowych okreslonych w programie specjalizacji, ktorych jednostka

nie zapewnia w ramach swojej struktury organizacyjne;j.
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