Program specjalizacji

w dziedzinie

PEDIATRII METABOLICZNEJ

dla lekarzy posiadajacych specjalizacje II stopnia lub
tytut specjalisty w dziedzinie pediatrii

AKTUALIZACJA 2018

z upowy’miemgn@mwia

DYREKT e
Depatamentu Nauki | Szkoiic avw’iszeglo

/ Jakupy Berézowski 3“8 2018

Warszawa 2014

zgodnie z zalgcznikiem nr 6, pkt 1, Wykaz specjalizacji lekarskich”, Ip. 62, do rozporzqdzenia
Ministra Zdrowia z dnia 2 stycznia 2013 r. w sprawie specjalizacji lekarzy
i lekarzy dentystow (Dz. U. poz. 26)




Program specjalizacji w dziedzinie pediatrii metabolicznej dla lekarzy posiadajacych
specjalizacje II stopnia lub tytut specjalisty w dziedzinie pediatrii

Program specjalizacji opracowal zespol ekspertow w skladzie:

1. Dr hab. Jolanta Sykut-Cegielska — konsultant krajowy w dziedzinie pediatrii

metabolicznej;

Prof. dr hab. Ewa Pronicka — przedstawiciel konsultanta krajowego;

Prof. dr hab. Andrzej Milanowski — przedstawiciel konsultanta krajowego;

Dr hab. Maria Gizewska — przedstawiciel konsultanta krajowego;

Dr Ewa Starostecka — przedstawiciel Sekcji Polskiego Towarzystwa Wrodzonych Wad

Metabolizmu;

Dr hab. Artur Mazur — przedstawiciel Naczelnej Rady Lekarskiej;

7. Prof. dr hab. Teresa Jackowska — przedstawiciel Centrum Medycznego Ksztalcenia
Podyplomowego.

oW

o

I. CELE SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

1. Cele ogolne

Ramowy program szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii metabolicznej
opracowano zgodnie z potrzebami zdrowotnymi polskiej populacji pediatrycznej 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 0 teoretyczne
i praktyczne aspekty pediatrii metabolicznej, tj. wiadomosci z zakresu rozpoznawania
| postepowania u pacjentoOw z genetycznie uwarunkowanymi rzadkimi wrodzonymi wadami
metabolizmu, zgodne z aktualnymi krajowymi i mig¢dzynarodowymi zaleceniami. Bedzie
to mozliwe poprzez nabycie przez lekarza pelnej wiedzy teoretycznej wraz z umiejetnosciami
praktycznymi, okreslonymi w programie specjalizacji. Celem szkolenia specjalizacyjnego jest
rowniez poznanie specyfiki chordb rzadkich i1 ich miejsca w systemie ochrony zdrowia.
Lekarz bedzie miat mozliwo$¢ doskonalenia wlasnej osobowosci 1 ksztaltowania postaw
etycznych, co ma znaczenie przy podejmowaniu decyzji co do zdrowia 1 zycia dzieci
z wrodzonymi wadami metabolizmu i co jest tez istotne w kontaktach z rodzing pacjenta.
Szkolenie w dynamicznie rozwijajacej si¢ dziedzinie pediatrii metabolicznej wymagaja
od specjalizujacego si¢ lekarza nieustannego samoksztalcenia i1 poglebiania wiedzy, a takze
gotowosci do podejmowania trudnych decyzji, innowacyjnych terapii oraz wspolpracy
z o$rodkami pediatrii metabolicznej w kraju 1 za granica.

2. Uzyskane kompetencje zawodowe
Celem szkolenia specjalizacyjnego jest uzyskanie szczegolnych kwalifikacji w dziedzinie
pediatrii metabolicznej umozliwiajgcych zgodnie ze wspolczesng wiedzqg medyczng:

1) samodzielne rozwigzywanie probleméw klinicznych zwigzanych z diagnostyka
I leczeniem pacjentow z wrodzonymi wadami metabolizmu;

2) opracowanie opinii, zaswiadczen i wnioskow dotyczacych leczonych pacjentow,
udzielanie konsultacji lekarzom opieki podstawowej 1 innych specjalnosci
medycznych oraz przedstawicielom specjalnosci niemedycznych uczestniczacych
W opiece nad rodzinami obcigzonymi wrodzonymi wadami metabolizmu;

3) umiejetnos¢ samodzielnego kierowania oddziatem klinicznym, szpitalnym lub
poradnig;
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4)

5)
6)

7)
8)

wykonywanie indywidualnej, specjalistycznej praktyki lekarskiej lub udzielanie
$wiadczen zdrowotnych w ramach grupowej praktyki lekarskiej w dziedzinie pediatrii
metabolicznej;

kierowanie szkoleniem specjalizacyjnym w zakresie pediatrii metabolicznej innych
lekarzy;

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

planowanie projektow naukowo-badawczych w zakresie pediatrii metabolicznej;
kierowanie eksperymentem medycznym w dziedzinie pediatrii metabolicznej.

3. Uzyskane kompetencje spoleczne
Lekarz w czasie szkolenia specjalizacyjnego ksztaltuje i rozwija postawe etyczng oraz
doskonali kompetencje zawodowe, a w szczegdlnosci:

1)
2)

3)
4)
5)

6)
7)

kierowanie si¢ w swoich dziataniach nadrzedna zasada dobra chorego;

respektowanie  spolecznie  akceptowanego systemu  warto§ci oraz  zasad
deontologicznych;

umiejetnos¢ podejmowania decyzji oraz gotowos¢ wzigcia odpowiedzialno$ci
za postepowanie swoje i powierzonego sobie zespotu;

umiejetnos¢ wiasciwej organizacji pracy wilasnej 1 harmonijnej wspotpracy w zespole;
umiejetno$¢ nawigzywania relacji z pacjentem oraz rodzing i opiekunem pacjenta,
Z poszanowaniem godnosci osobistej oraz zréznicowania kulturowego, etnicznego
1 spotecznego;

znajomos¢ psychologicznych uwarunkowan relacji lekarz-pacjent;

umiejetnos¢ przekazywania informacji o stanie zdrowia, rokowaniach i postgpowaniu
diagnostyczno-terapeutycznym.

1. WYMAGANA WIEDZA

Oczekuje sig, ze lekarz po ukonczeniu szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii

metabolicznej wykaze si¢ przedstawiong ponizej wiedzqg:

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

1)

2)

3)

4)

5)
6)
7)
8)
9)

fizjologia rozwoju somatycznego, psychoruchowego i intelektualnego dziecka
W roznych grupach wiekowych;

podstawy zywienia w zalezno$ci od wieku z uwzglednieniem zapotrzebowania na
ptyny, energig¢, biatko, witaminy 1 mineratly niezbedne do prawidlowego wzrostu
I rozwoju dziecka;

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

metabolizm posredni, w tym: homeostaza glukozy 1 odpowiedz metaboliczna
na glodzenie, metabolizm kwasu mlekowego, amoniaku, aminokwasow, kwasow
organicznych 1 kwaséw ttuszczowych;

metabolizm energetyczny: fosforylacja oksydacyjna i spalanie thuszczow;

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

przemiany zachodzace w lizosomach i peroksyzomach;

metabolizm puryn i pirymidyn;

metabolizm pierwiastkéw sladowych;

10) podstawy metabolizmu osrodkowego uktadu nerwowego, w tym budowa i funkcja

bariery krew-moézg i metabolizm neurotransmiteréws;

11) biochemia, struktura i funkcja enzymow z uwzgl¢dnieniem ekspresji tkankowe;j.
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2. Etiologia, patogeneza, obraz kliniczny i diagnostyka wrodzonych wad metabolizmu:

1)
2)

3)

zaburzenia w przebiegu szlakéw metabolicznych wystepujacych w poszczegdlnych

wrodzonych wadach metabolizmu;

objawy kliniczne charakterystyczne dla poszczegdlnych wrodzonych wad

metabolizmu;

diagnostyka wrodzonych wad metabolizmu:

a) diagnostyka wczesna w oparciu o skrining populacyjny (populacyjne badania
przesiewowe noworodkow) w kierunku wrodzonych wad metabolizmu,

b) kryteria i elementy sktadowe przesiewu,

c) skrining selektywny,

d) zasady kwalifikacji do badan, ich dobor (badania inwazyjne i nicinwazyjne),

e) interpretacja wynikow.

Metody leczenia i postepowanie we wrodzonych wadach metabolizmu:

1)

2)

leczenie przewlekte:

a) zasady leczenia zywieniowego, nastgpstwa nieprawidlowego zywienia
z uwzglednieniem przewleklych niedoborow specyficznych sktadnikow diety,

b) farmakoterapia, w tym zastosowanie kofaktorow oraz enzymatyczna terapia
substytucyjna,

c) wskazania do  przeszczepiania  (transplantacja  narzadow,  komorek
hematopoetycznych pnia i hepatocytow),

d) mozliwosci terapii genowej i innych innowacyjnych metod leczenia,

e) opieka nad przewlekle chorym dzieckiem z wrodzong wada metabolizmu, w tym
zasady prewencji stanow dekompensacji metabolicznej;

postepowanie w stanach dekompensacji metaboliczne;j:

a) zasady postepowania (w tym leczenia dietetycznego) w warunkach domowych
I szpitalnych z uwzglgdnieniem sposobéw promowania anabolizmu,

b) farmakoterapia,

C) wskazania i wybor metod pozaustrojowego oczyszczania organizmu w stanach
intoksykacji metabolicznej,

d) wskazania do zalozenia dostgpu do naczyn centralnych i zastosowania technik
wspomagania oddechu.

Podstawy genetyki klinicznej:

1)
2)
3)

mechanizmy dziedziczenia i analiza rodowodu;
DNA jadrowe 1 mitochondrialne;
wstepna porada genetyczna;

4) wskazania i zasady diagnostyki prenatalnej.

Zagadnienia bioetyczne:

1) przekazywanie informacji rodzicom pacjenta z wrodzong wada metabolizmu;
2) postgpowanie z pacjentem o niepomys$lnym rokowaniu;

3) postepowanie z pacjentem w stanie terminalnym.

Oczekuje sig, ze lekarz po ukonczeniu szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii
metabolicznej wykaZe si¢ znajomosciqg problematyki nastepujgcych wrodzonych wad
metabolizmu:

Zaburzenia metabolizmu aminokwasow 1 biatek:

1.

1)
2)
3)
4)
5)

zaburzenia metabolizmu aminokwasow rozgatezionych;
klasyczne acydurie organiczne;

defekty cyklu mocznikowego;

zaburzenia metabolizmu biotyny;

zaburzenia metabolizmu fenyloalaniny i tyrozyny;
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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 aminokwasow;
13) zaburzenia cyklu gamma-glutamylowego;
14) zaburzenia metabolizmu peptydow.
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 w¢glowodanow:
1) zaburzenia metabolizmu galaktozy;
2) zaburzenia metabolizmu fruktozy;
3) zaburzenia glukoneogenezy;
4) glikogenozy;
5) zaburzenia metabolizmu glicerolu;
6) zaburzenia metabolizmu pentoz i polioli;
7) zaburzenia transportu glukozy;
8) wrodzony hiperinsulinizm.
4. Zaburzenia metabolizmu lizosomow:
1) mukopolisacharydozy;
2) oligosacharydozy;
3) sfingolipidozy;
4) mukolipidozy;
5) zaburzenia spichrzania lipidow;
6) defekty transportu lizosomalnego;
7) neuronalna ceroidolipofuscynoza.
Zaburzenia metabolizmu peroksyzomow.
6. Zaburzenia metabolizmu steroli:
1) zaburzenia biosyntezy steroli;
2) zaburzenia syntezy kwasow zotciowych.
7. Zaburzenia glikozylacji biatek:
1) wrodzone zaburzenia glikozylacji.
8. Zaburzenia metabolizmu lipoprotein:
1) hipercholesterolemie;
2) mieszane hiperlipidemie;
3) hipertriglicerydemie;
4) hipolipoproteinemie.
9. Zaburzenia metabolizmu nukleotydow:
1) zaburzenia metabolizmu puryn;
2) zaburzenia metabolizmu pirymidyn.
10. Zaburzenia metabolizmu neurotransmiterow:
1) zaburzenia metabolizmu amin biogennych;
2) zaburzenia metabolizmu GABA,

o
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3) inne zaburzenia neurotransmiterow.

11. Inne wrodzone wady metabolizmu:
1) zaburzenia metabolizmu metali i pierwiastkow §ladowych;
2) choroby neurodegeneracyjne o podtozu metabolicznym:;
3) inne rzadkie wrodzone wady metabolizmu.

III. WYMAGANE UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNE

Oczekuje

si¢g, Ze po ukonczeniu szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii

metabolicznej lekarz wykaZe si¢ umiejetnosciq:

1. Umiejetnosci kliniczne:
1) umiejetnos¢ zbierania danych z wywiadu osobniczego i rodzinnego;
2) rozpoznawanie metabolicznego podtoza:

a)
b)

c)
d)
e)
f)
9)
h)
i)
j)
k)

1)

ostrej encefalopatii,

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

choréb watroby, w tym ostrej niewydolno$ci watroby,

hepatosplenomegalii,

kardiomiopatii i zaburzen rytmu serca,

choréb uktadu moczowo-ptciowego, w tym tubulopatii,

chorob narzagdu wzroku i stuchu,

schorzen uktadu kostno-stawowego,

chorob skory i jej przydatkow,

choréb migsni,

zaburzen rozwoju fizycznego (nadmiar lub niedobor masy ciala, nadmiar lub
niedobor wzrostu),

zespotow dysmorficznych;

3) interpretacja kliniczna wynikéw noworodkowych badan przesiewowych;

4) dobor i interpretacja badan niezbednych do rozpoznania i monitorowania wrodzonych
wad metabolizmu oraz znajomo$¢ czynnikow analitycznych, fizjologicznych
| zywieniowych majacych wptyw na wyniki badan, takich jak:

a)
b)
c)
d)
e)

f)
9)
h)
i)
)
k)
1)

m)

aminokwasy,

kwasy organiczne (z interpretacjag wynikow analizy metoda GC/MS),
amoniak,

neurotransmitery,

glukoza, galaktoza, fruktoza, mleczany, ketony, wolne kwasy tluszczowe, kwas
moczowy, kreatyna,

lipidy i lipoproteiny,

karnityna i jej pochodne,

puryny i pirymidyny,

metabolity szlakow peroksyzomalnych,

glikozaminoglikany,

witaminy i mineraty,

analizy enzymatyczne,

zasady zabezpieczania materiatu biologicznego w badaniu po§miertnym;

5) ustalanie wskazan i interpretacja wynikow:

a)

testow prowokacyjnych i obcigzeniowych:
— testu przedtuzonego gltodzenia,
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— testu obcigzenia biatkiem,
— testu obcigzenia allopurinolem,
— testu obcigzenia dozylnego glukoza,
— testu obcigzenia fenyloalaning i innymi aminokwasami,
— testu obcigzenia BH4,
— testu z glukagonem,
b) biopsji narzagdow:
— biopsji migs$nia z badaniem tancucha oddechowego,
— Dbiopsji watroby,
— biopsji skory z hodowlg fibroblastow,
— Dbiopsji spojowki,
¢) analiz molekularnych;
6) umiejetno$¢ zaplanowania leczenia we wrodzonych wadach metabolizmu:
a) postepowanie promujgce anabolizm (w tym leczenie dietetyczne) w stanach
nagtych we wrodzonych wadach metabolizmu,
b) znajomo$¢ wskazan i technik pozaustrojowego oczyszczania organizmu,
c) przewlekte leczenie zywieniowe,
d) zastosowanie kofaktorow,
e) innowacyjne terapie,
f) zasady monitorowania leczenia;
7) interpretacja wynikow oceny psychologicznej i testow neuropsychometrycznych;
8) umiejetno$¢ zorganizowania przewleklej opieki nad pacjentem z wrodzong wada
metabolizmu 1 jego rodzing (réwniez w zakresie przygotowania pacjenta w wieku
mitodzienczym do wejscia w wiek dorosty).

2. Umiejetnos¢ zabiegowa:
— biopsja skory.

3. Umiejetnosci szkoleniowe:
1) udziat w kursach edukacyjnych i konferencjach naukowych;
2) umiejetno$¢ 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
| wystapien;
3) wspotpraca z krajowymi i zagranicznymi o$rodkami o profilu pediatrii metabolicznej;
4) umiejetnos¢ korzystania z katalogow: OMIM, PUBMED i MEDLINE.

5. Umiejetnosci komunikacji z pacjentem/ rodzina:

1) umiejetnos¢ whasciwego przekazania informacji o rozpoznaniu wrodzonej wady
metabolizmu, sposobach postepowania i rokowaniu z uwzglednieniem podioza
kulturowego i etnicznego rodziny;

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

3) umiejetno$¢ nawigzania wspotpracy z organizacjami zrzeszajacymi pacjentow.
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IV. FORMY | METODY SZKOLENIA
A — Kursy specjalizacyjne obowiazkowe

Uwaga: Lekarz uzyska zaliczenie tylko tych kursow, ktore zostaty wpisane na prowadzong
przez CMKRP liste kursow specjalizacyjnych, publikowang corocznie na stronie internetowej
CMKP: www.cmkp.edu.pl.

Czas trwania kurséw jest okre§lony w dniach i godzinach dydaktycznych, przy czym
1 godzina dydaktyczna = 45 minut. Laczny czas trwania poszczegolnych zaje¢ dydaktycznych
w trakcie jednego dnia kursu nie moze przekracza¢ 8 godzin dydaktycznych.

Wybrane kursy specjalizacyjne moga by¢ realizowane w formie e-learningowej.

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

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 noworodkow i wezesnoobjawowy skrining selektywny;

5) metody leczenia i zasady kompleksowego postepowania, w tym w naghlych stanach
dekompensacji metabolicznej;

6) medycyna metaboliczna wieku mtodzienczego i dorostego;

7) wrodzone wady metabolizmu jako choroby rzadkie;

8) podstawy farmakoekonomiki w chorobach rzadkich;

9) zagadnienia bezpieczenstwa pacjentow i lekarzy w opiece zdrowotnej;

10) podstawy dobrej praktyki lekarskiej, w tym zasady praktyki opartej na rzetelnych
i aktualnych publikacjach.

Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

2. Kurs: ,,Zaburzenia metabolizmu energetycznego: choroby mitochondrialne
| zaburzenia utleniania kwaséw tluszczowych”

Zakres wiedzy:

1) mechanizmy powstawania i utrzymywania energii;

2) patomechanizm i obraz kliniczny chordob mitochondrialnych o dziedziczeniu
jadrowym 1 mitochondrialnym, ze szczegbélnym uwzglednieniem patologii
noworodkow 1 niemowlat, w tym zespotu Leigha;

3) wywiad, obraz kliniczny i postegpowanie w defektach spalania thuszczow i ketogenezy,
ze szczegolnym uwzglednieniem deficytow LCHAD, VLCAD i MCAD;

4) znaczenie kliniczne wykrywanych w przesiewie noworodkowym defektow spalania
thuszczow.

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

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.
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3. Kurs: ,,Wrodzone wady metabolizmu o typie intoksykacji”

Zakres wiedzy:
1) patogeneza, objawy i zasady postgpowania w zespole intoksykacji;
2) zaburzenia metabolizmu aminokwasow rozgatezionych — diagnostyka, obraz kliniczny
I leczenie;
3) hiperamonemie pierwotne — przyczyny, diagnostyka, obraz kliniczny i postepowanie.

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

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

4. Kurs: ,,Choroby spichrzeniowe — glikogenozy, choroby lizosomalne. Choroby
peroksyzomalne”

Zakres wiedzy:
1) patomechanizm, podziat, obraz kliniczny, rozpoznawanie i leczenie glikogenoz;
2) patomechanizm, podziat, obraz kliniczny i rozpoznawanie chordb lizosomalnych;
3) enzymatyczna terapia substytucyjna i inne metody leczenia w chorobach
lizosomalnych;
4) etiopatogeneza, podzial, obraz kliniczny i postepowanie diagnostyczne w chorobach
peroksyzomalnych.

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

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

5. Kurs: ,,Choroby neurometaboliczne”

Zakres wiedzy:

1) struktura i funkcja uktadu nerwowego w aspekcie procesow metabolicznych;

2) wrodzone zaburzenia neurotransmisji;

3) padaczka we wrodzonych wadach metabolizmu;

4) zespoty neurologiczne (piramidowy, pozapiramidowy, mézdzkowy, obwodowy) jako
nastepstwo wrodzonych wad metabolizmu — patomechanizm uszkodzenia i obraz
Kliniczny;

5) leukodystrofie;

6) miopatie metaboliczne.

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

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

6. Kurs: ,,Podloze metaboliczne wybranych objawow Kklinicznych i zaburzen
biochemicznych”

Zakres wiedzy:
1) kardiomiopatia i zaburzenia rytmu serca w przebiegu wrodzonych wad metabolizmu;
2) tubulopatia jako objaw wrodzonych wad metabolizmu;
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3) metaboliczne podtoze dysfunkcji watroby;

4) nieprawidtowy fenotyp we wrodzonych wadach metabolizmu;

5) hipoglikemia jako objaw wrodzonych wad metabolizmu;

6) zaburzenia metabolizmu i transportu lipidow;

7) patologia narzgdéw zmystow we wrodzonych wadach metabolizmu.

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

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

7. Kurs: ,,Hiperfenyloalaninemie”

Zakres wiedzy:
1) zasady diagnostyki i leczenia hiperfenyloalaninemii zaleznych od deficytow
hydroksylazy fenyloalaninowej 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).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

8. Kurs: ,,Ratownictwo medyczne”

Cel kursu:
Oczekuje si¢, ze lekarz po ukonczeniu kursu wykaze si¢ znajomoscig zaawansowanych
technik resuscytacji krazeniowo-oddechowej oraz ratunkowego leczenia urazow.

Zakres wiedzy:

Dzien I. Wprowadzenie do medycyny ratunkowej, mechanizmy powstawania bélu oraz
metody kontroli bélu przewleklego:
1) historia rozwoju medycyny ratunkowej;
2) zalozenia organizacyjne i zadania medycyny ratunkowej we wspoiczesnych
systemach ochrony zdrowia. Podstawy prawne w Polsce;
3) struktura, organizacja i funkcjonowanie szpitalnego oddziatu ratunkowego;
4) epidemiologia naglych zagrozen zdrowia i zycia;
5) monitorowanie funkcji zyciowych i ocena kliniczna pacjenta w szpitalnym oddziale
ratunkowym;
6) srodszpitalna segregacja medyczna — triage $rodszpitalny, dokumentacja medyczna,
ruch chorych w SOR;
7) definicja i patomechanizm bolu przewlektego;
8) klasyfikacja bolu;
9) ocena kliniczna chorego z bolem;
10) ocena nasilenia bolu (ilosciowa) — skale bolowe;
11) charakterystyka bolu (ocena jakoSciowa) — kwestionariusze i inne narzedzia oceny
jakosciowej;
12) ocena skutecznosci leczenia bolu przewlektego;
13) ocena kliniczna chorego z bolem przewlektym;
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14) farmakoterapia bolu;
15) niefarmakologiczne metody kontroli bolu;
16) skutki niewta$ciwej kontroli bolu.

Dzien II. Zaawansowana resuscytacja krazeniowo-oddechowa:

1)
2)

3)

4)
5)
6)

epidemiologia, klinika i diagnostyka naglego zatrzymania krazenia;

podstawy zaawansowanej resuscytacji oddechowej u dorostych: ratunkowa drozno$¢
drog oddechowych, techniki prowadzenia oddechu zastepczego, monitorowanie
jakosci i skutecznosci wentylacji zastepczej;

podstawy  zaawansowanej resuscytacji  krazenia u  dorostych: techniki
bezprzyrzadowego wspomagania krazenia, technologie krazenia zastepczego,
monitorowanie jakosci i skutecznosci krazenia zastgpczego;

elektroterapia w nagltym zatrzymaniu krazenia i w stanach zagrazajacych NZK;
ratunkowe dostepy donaczyniowe;

farmakoterapia naglego zatrzymania krazenia.

Dzien II1. Zaawansowana resuscytacja krazeniowo-oddechowa (cd.):

1)

2)

3)

4)

5)

6)

epidemiologia 1 klinika naglych zatrzyman krazenia u dzieci, odrgbnosci
anatomiczno-fizjologicznych wieku dzieci¢cego;

specyfika zaawansowanej resuscytacji krazeniowo-oddechowej noworodkow,
niemowlat i dzieci: drozno$¢ drég oddechowych, wentylacja zastepcza, wspomaganie
krazenia, farmako- i ptynoterapia;

wspotczesne zalecenia i algorytmy prowadzenia resuscytacji krazeniowo-oddechowej:
zespoOl resuscytacyjny — jego zadania i monitorowanie skutecznos$ci;

resuscytacja  krazeniowo-oddechowa w  sytuacjach szczegdlnych:  wstrzas
anafilaktyczny, wstrzas kardiogenny, wstrzas septyczny, resuscytacja ci¢zarnych,
podtopienie, hipotermia, porazenie pradem/piorunem, ostry zespot wiencowy, udar
mozgowy,

etyczne 1 prawne aspekty resuscytacji krazeniowo-mozgowej, DNR, stwierdzenie
zgonu, Smier¢ mozgu;

wprowadzenie do intensywnej terapii poresuscytacyjnej: wentylacja zastgpcza,
protekcja centralnego ukladu nerwowego, hipotermia terapeutyczna, terapia
nerkozastgpcza, tlenoterapia hiperbaryczna.

Dzien IV. Ratunkowe leczenie urazow:

1)
2)

3)

4)

5)
6)
7)

epidemiologia okotourazowych mnogich, ciezkich obrazen ciata;

zadania ratownictwa medycznego 1 medycyny ratunkowej w postgpowaniu
okotourazowym: centra urazowe w Polsce — legislacja, finansowanie;

wstepna ocena poszkodowanych i1 postgpowanie ratunkowe w mnogich obrazeniach
okotourazowych w okresie przedszpitalnym: ocena Kkinetyki urazu, raport
przedszpitalny, przekaz telemedyczny, transport chorego =z obrazeniami
okotourazowymi,

ocena wtorna pacjenta z mnogimi obrazeniami w szpitalnym oddziale ratunkowym:
resuscytacja okotourazowa, triage S$rodszpitalny, diagnostyka przytdzkowa, skale
cigzkosci urazow;

Trauma team: organizacja, zadania w leczeniu wstepnym obrazen, ocena skutecznosci;
krwotoki, okotourazowa resuscytacja ptynowa;

wybrane procedury leczenia okotourazowego: droznos¢ drog oddechowych,
torakotomia ratunkowa, drenaz optucnowy, damage control.

Dzien V. Ratunkowe leczenie urazéw (cd.):

1)

specyfika urazow i postgpowania okotourazowego u dzieci;
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2) wybrane sytuacje leczenia okolourazowego: urazy u ci¢zarnych, obrazenia u o0sob

w wieku podesztym, urazy glowy i rdzenia kregowego, urazy twarzoczaszki, urazy
narzagdu wzroku, urazy klatki piersiowej, urazy konczyn, urazy jamy brzusznej
1 miednicy malej, urazy oparzeniowe, urazy postrzatowe;

3) zdarzenia masowe i katastrofy, triage przedszpitalny.

Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w Kkursie oraz sprawdzian testowy
1 sprawdzian praktyczny z wiedzy objetej programem Kkursu, przeprowadzane przez
kierownika kursu.

9. Kurs: ,,Zdrowie publiczne”

Czes¢ I: Zdrowie publiczne

Zakres wiedzy:
1. Wprowadzenie do zagadnien zdrowia publicznego:

1)
2)

3)

ochrona zdrowia a zdrowie publiczne, geneza, przedmiot zdrowia publicznego jako
dyscypliny naukowej i dziatalno$ci praktycznej;

wielosektorowos$¢ i multidyscyplinarnos¢ ochrony zdrowia, prozdrowotna polityka
publiczna w krajach wysokorozwinigtych;

aktualne problemy zdrowia publicznego w Polsce i UE.

2. Organizacja i ekonomika zdrowia:

1)

2)
3)

4)
5)

6)
7)

8)

systemy ochrony zdrowia na §wiecie - podstawowe modele organizacji i finansowania,
transformacje systemow — ich przyczyny, kierunki i cele zmian;

zasady organizacji i finansowania systemu opieki zdrowotnej w Polsce;

instytucje zdrowia publicznego w Polsce: Panstwowa Inspekcja Sanitarna, Panstwowa
Agencja Rozwigzywania Probleméw Alkoholowych, Krajowe Biuro Do Spraw
Przeciwdzialania Narkomanii, Krajowe Centrum Do Spraw AIDS, zadania wiasne
samorzadu terytorialnego oraz administracji centralnej: organizacja, zadania,
instrumenty dziatania;

wspolnotowe 1 migedzynarodowe regulacje prawne ochrony zdrowia;

podstawowe pojecia ekonomii zdrowia: popyt i podaz $wiadczen zdrowotnych;
odmiennos$ci rynku $wiadczen zdrowotnych od innych towaréw 1 uslug, asymetria
informacji 1 pelnomocnictwo, koncepcje potrzeby zdrowotnej, roéwnos¢
i sprawiedliwo$¢ spoteczna oraz efektywnos¢ jako kryterium optymalnej alokacji
zasobow, koszty bezposrednie i posrednie choroby, koszty terapii i nastgpstw choroby;
ocena technologii medycznych jako narzedzie podejmowania decyzji alokacji
publicznych §rodkdéw na opiekg zdrowotna;

zasady funkcjonowania systemu refundacji lekow w Polsce: cele i narzedzia polityki
lekowej panstwa a regulacje wspolnotowe;

wskazniki stanu zdrowia i funkcjonowania opieki zdrowotnej w krajach OECD.

3. Zdrowie ludnosci i jego ocena:

1)
2)
3)

4)

5)
6)

pojecie zdrowia i choroby — przeglad wybranych koncepcji teoretycznych;

spoteczne 1 ekonomiczne determinanty zdrowia;

podstawowe pojecia epidemiologii, mierniki rozpowszechnienia zjawisk zdrowotnych
w populacji;

epidemiologia jako narzedzie zdrowia publicznego: zrddla informacji o sytuacji
zdrowotnej oraz okreslanie potrzeb zdrowotnych ludnosci;

sytuacja zdrowotna Polski na tle Europy i §wiata;

procesy demograficzne a planowanie celoéw systemu ochrony zdrowia;
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7)

epidemiologia wybranych choréb zakaznych: zakazenia wewnatrzszpitalne w Polsce
I w Europie.

4. Promocja i profilaktyka zdrowotna:

1)
2)
3)
4)
5)

podstawowe definicje: profilaktyka, promocja zdrowia, edukacja zdrowotna;

geneza, kierunki dzialania i strategie promocji zdrowia;

rola edukacji pacjenta w systemie opieki zdrowotnej;

zasady Evidence Based Public Health;

programy zdrowotne jako narzg¢dzie profilaktyki i promocji zdrowia (Narodowy
Program Zdrowia, Narodowy Program Zwalczania Choréb Nowotworowych,
Narodowy Program Przeciwdzialania Chorobom Cywilizacyjnym — POL-HEALTH,
Narodowy Program Wyrownywania Dostepnosci do Profilaktyki i Leczenia Chorob
Uktadu Sercowo Naczyniowego POLKARD, Program Ograniczania Zdrowotnych
Nastepstw Palenia Tytoniu w Polsce, Narodowy Program Ochrony Zdrowia
Psychicznego, przeglad programéw samorzadowych).

5. Bioetyka:

1)

2)

3)

4)

5)

etyczne podstawy zdrowia publicznego: prawa czlowieka a system opieki zdrowotnej,
etyczne modele systeméw opieki zdrowotnej, wolno$¢ indywidualna i jej granice
w obszarze polityki zdrowotnej, solidaryzm spoteczny, sprawiedliwos¢ w dostgpie
do $wiadczen zdrowotnych, rowny dostep do §wiadczen zdrowotnych;

kluczowe wartosci zdrowia publicznego: warto$§¢ zdrowia, warto$¢ autonomii
pacjenta,  prywatno$§¢, zdrowie  populacji, odpowiedzialnos¢  obywatela
a odpowiedzialno$¢ wtadz publicznych za jego zdrowie;

wybrane dylematy etyczne zdrowia publicznego: rownos¢ dostgpu do $wiadczen
a efektywnos$¢ systemu opieki zdrowotnej, wysoka jakos¢ §wiadczen a efektywnosé
systemu opieki zdrowotnej, wszechstronno$¢ a rdwnos¢ w dostepie do $wiadczen,
pluralizm $wiatopogladowy a dziatania wiadz publicznych w obszarze zdrowia
publicznego, wyréwnywanie nierownos$ci zdrowotnych, refundacja kosztow leczenia
1 lekow, finansowanie procedur o wysokiej kosztochtonnos$ci, finansowanie leczenia
choroéb rzadkich;

rola lekarza w zdrowiu publicznym: lekarskie standardy etyczne i ich zwigzek
ze zdrowiem publicznym, lekarz w promocji i profilaktyce zdrowotnej, konflikty
interesOw pracownikoéw ochrony zdrowia;

zagadnienia zdrowia publicznego w wybranych regulacjach bioetycznych: regulacje
etyczne samorzadow zawodow medycznych, Europejska Konwencja Bioetyczna.

Czas trwania czesci I: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Czes¢ II: Orzecznictwo lekarskie

Zakres wiedzy:

1)
2)
3)
4)

5)
6)

system zabezpieczenia spotecznego choroby i jej nastepstw w Polsce;

rodzaje $wiadczen z zabezpieczenia spotecznego oraz warunki ich nabywania;

ogo6lne zasady i tryb przyznawania §wiadczen dla ubezpieczonych i ich rodzin;

rola 1 zadania lekarzy leczacych w procesie ubiegania si¢ przez pacjenta o przyznanie

$wiadczen z zabezpieczenia spolecznego;

rola orzecznictwa lekarskiego w zabezpieczeniu spotecznym;

zasady i tryb orzekania lekarskiego o:

a) czasowej niezdolnosci do pracy,

b) potrzebie rehabilitacji leczniczej w ramach prewencji rentowej,

c) okoliczno$ciach uzasadniajgcych przyznanie uprawnien do $wiadczenia
rehabilitacyjnego lub przedtuzonego okresu zasitkowego,
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7)
8)
9)

d) celowosci przekwalifikowania zawodowego,

e) prawie do renty socjalnej,

f) niezdolnosci do pracy zarobkowej i jej stopniach,

g) catkowitej niezdolno$ci do pracy w gospodarstwie rolnym,

h) inwalidztwie funkcjonariuszy i zotnierzy zawodowych,

1) niezdolnosci do samodzielnej egzystencji,

j) okresie trwania: niezdolnosci do pracy, niezdolnosci do pracy w gospodarstwie
rolnym, niezdolnos$ci do samodzielnej egzystencji,

k) niepelnosprawnosci dzieci i dorostych,

I) procentowym uszczerbku na zdrowiu;

opiniodawstwo sgdowo-lekarskie;

Migdzynarodowa Klasyfikacja Funkcjonowania, Niepetnosprawnosci i Zdrowia (ICF);

orzecznictwo lekarskie w ubezpieczeniach komercyjnych;

10) rola kompleksowej rehabilitacji w prewencji rentoweyj.

Czas trwania czesci 11: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).

Czas trwania kursu ogotem — czesé 1 i czesé I1: 8 dni (64 godziny dydaktyczne).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objgtej programem kursu, przeprowadzane przez Kierownika kursu.

10. Kurs: ,,Prawo medyczne”

Cel kursu:

Oczekuje sie, ze lekarz po ukonczeniu kursu wykaze si¢ znajomoscig podstawowych
przepisow prawa w zakresie wykonywania zawodu lekarza 1 lekarza dentysty oraz
odpowiedzialnosci.

Zakres wiedzy:

1)

2)

3)

4)

zasady sprawowania opieki zdrowotnej w Swietle Konstytucji Rzeczypospolitej

Polskiej;

zasady wykonywania dziatalnosci leczniczej:

a) $wiadczenia zdrowotne,

b) podmioty lecznicze — rejestracja, zasady dziatania, szpitale kliniczne, nadzor,

C) dziatalnos$¢ lecznicza lekarza, lekarza dentysty w formie praktyki zawodowej,

d) nadzor specjalistyczny i kontrole;

zasady wykonywania zawodu lekarza:

a) definicja zawodu lekarza,

b) prawo wykonywania zawodu,

C) uprawnienia i obowigzki zawodowe lekarza,

d) kwalifikacje zawodowe,

e) eksperyment medyczny,

f) zasady prowadzenia badan klinicznych,

g) dokumentacja medyczna,

h) prawa pacjenta a powinnosci lekarza (pojecie swiadomej zgody, prawo do odmowy
udzielenia §wiadczenia),

1) stwierdzenie zgonu i ustalenie przyczyn zgonu;

zasady powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego:

a) prawa i obowigzki osoby ubezpieczonej i lekarza ubezpieczenia zdrowotnego,

b) organizacja udzielania i zakres §wiadczen z tytutu ubezpieczenia zdrowotnego,

c) dokumentacja zwigzana z udzielaniem §wiadczen z tytutu ubezpieczenia;
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5)
6)

7)

8)

zasady wypisywania recept na leki oraz zlecen na wyroby medyczne;

zasady dziatania samorzadu lekarskiego:

a) zadania izb lekarskich,

b) prawa i obowiagzki cztonkéw samorzadu lekarskiego,

€) odpowiedzialno$¢ zawodowa lekarzy — postepowanie wyjasniajagce przed
rzecznikiem odpowiedzialno$ci zawodowej, postgpowanie przed sagdem lekarskim,

uregulowania szczegdlne dotyczace postgpowania lekarza w innych ustawach,

w tym w szczeg6lnos$ci:

a) sztucznej prokreacji,

b) przeszczepiania narzadow i tkanek,

C) przerywania cigzy,

d) zabiegow estetycznych,

e) leczenia paliatywnego i stanow terminalnych,

f) chordb psychicznych,

g) niektorych chordb zakaznych,

h) przeciwdziatania i leczenia uzaleznien,

i) badan klinicznych;

odpowiedzialnos$¢ prawna lekarza — karna, cywilna:

a) odpowiedzialno$¢ karna (nieudzielenie pomocy, dziatanie bez zgody, naruszenie
tajemnicy lekarskiej),

b) odpowiedzialno$¢ cywilna (ubezpieczenie od odpowiedzialnosci cywilnej).

Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzane przez kierownika 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 przedluzy¢ o kazdy dzien nieobecnosci, w tym rowniez o dni ustawowo wolne

od pracy w danym roku.

1. Staz podstawowy w zakresie pediatrii metabolicznej

Zakres wiedzy teoretycznej:

1)
2)
3)

4)
5)

elementy fizjologii, patofizjologii i biochemii, z uwzglednieniem specyfiki wieku
dziecigcego;

etiologia, patogeneza, obraz kliniczny i diagnostyka poszczegdlnych wrodzonych wad
metabolizmu;

rézne metody leczenia oraz monitorowanie we wrodzonych wadach metabolizmu —
w trybie ambulatoryjnym i szpitalnym;

postgpowanie w stanie dekompensacji metabolicznej;

kompleksowa opieka nad pacjentem z wrodzong wadg metabolizmu.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1)
2)

rozpoznawanie 1 diagnostyka réznicowa metabolicznego podioza schorzenia;
dobor 1 interpretacja badan diagnostycznych stuzacych do monitorowania przebiegu
I oceny wyréwnania metabolicznego choroby;
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3) ustalanie wskazan i interpretacja wynikoéw specjalistycznych procedur metabolicznych
(populacyjnych badan przesiewowych noworodkow, testow prowokacyjnych
i obcigzeniowych, biopsji narzagdéw, analizy rodowodu i analizy DNA);

4) postgpowanie w stanach naglych oraz planowanie leczenia i monitorowania przebiegu
choroby;

5) praktyczne prowadzenie leczenia zywieniowego we wrodzonych wadach metabolizm;

6) interpretacja wynikow oceny psychologicznej i testOw neuropsychometrycznych;

7) organizowanie przewleklej opieki nad pacjentem z wrodzong wada metabolizmu i jego
rodzing (w tym przygotowanie pacjenta w wieku mtodzienczym do przekazania pod
opieke internistyczng) oraz wspoélpracy z innymi instytucjami, sporzadzanie orzeczen
0 stanie zdrowia;

8) wykonanie biops;ji skory;

9) przekazywanie wiedzy innym lekarzom i osobom zaangazowanym w opiek¢ nad
pacjentem z wrodzong wada metabolizmu;

10) przekazywanie cztonkom rodziny pacjenta informacji o rozpoznaniu wrodzonej 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 metabolicznej.

Forma zaliczenia stazu kierunkowego (u kierownika specjalizacji):
1) zlozenie kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem stazu,
2) zaliczenie sprawdzianu z umiejetnosci praktycznych — potwierdzenie przez
kierownika specjalizacji wykonanych przez lekarza zabiegow lub procedur
medycznych objetych programem stazu.

Czas trwania staZu: 63 tygodnie (315 dni roboczych) w osrodku posiadajagcym akredytacje, w
tym co najmniej 40 dni w poradni. Staz moze by¢ realizowany w formie nieciagte;j.

Miejsce staiu: jednostka, ktéora uzyskata akredytacje do prowadzenia szkolenia
specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii metaboliczne;j.

2. Staz kierunkowy w pracowni badan przesiewowych

Zakres wiedzy teoretycznej:
1) zasady organizacji systemu populacyjnego przesiewu noworodkowego;
2) metody stosowane w populacyjnym przesiewie noworodkowym (ze szczegdlnym
uwzglednieniem tandemowej spektrometrii mas);
3) kryteria diagnostyki przesiewowej i badania weryfikujace oraz zasady postepowania
w przypadkach zidentyfikowanych poprzez populacyjny przesiew noworodkowy.

Zakres umiejetnosci praktycznych:
1) interpretacja wynikow badania przesiewowego metodg tandemowej spektrometrii
mas;
2) dobor badan o typie ,,second tier test”;
3) postepowanie praktyczne w przypadku podejrzenia wrodzonej wady metabolizmu na
podstawie nieprawidlowego wyniku badania przesiewowego.

Forma zaliczenia staiu (u kierownika staiu):
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.
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Czas trwania stazu: 4 tygodnie (20 dni roboczych).
Miejsce staZu: jednostka, ktora uzyskata akredytacje do prowadzenia ww. stazu.

3. Staz kierunkowy w laboratorium metabolicznym

Zakres wiedzy teoretycznej:
1) wybor laboratoryjnych badan diagnostycznych w zaleznosci od obrazu klinicznego;
2) techniki laboratoryjne stosowane w rozpoznawaniu i monitorowaniu wrodzonych wad
metabolizmu;
3) interpretacja wynikow badan biochemicznych i enzymatycznych;
4) znaczenie migdzynarodowych kontroli jako$ci badan laboratoryjnych.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) znajomo$¢ czynnikéw analitycznych, fizjologicznych i zywieniowych wptywajacych
na wyniki badan laboratoryjnych;

2) znajomo$¢ metod pobierania prob materialu biologicznego do badan, jego
zabezpieczenia i transportu do laboratorium, wptyw bltedow przedlaboratoryjnych
na wyniki badan;

3) umieje¢tno$é  praktycznego interpretowania wynikow badan  biochemicznych
I enzymatycznych z uwzglednieniem wynikow podstawowych badan chemii
klinicznej oraz oceny btedow laboratoryjnych;

4) rbéznicowanie pierwotnego i wtdrnego charakteru odchylen laboratoryjnych;

5) planowanie badan diagnostycznych w kierunku wrodzonych wad metabolizmu.

Forma zaliczenia staZu (u kierownika staiu):
1) ztozenie kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem stazu,
2) zaliczenie sprawdzianu z umiej¢tnosci 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: jednostka, ktora uzyskata akredytacje do prowadzenia ww. stazu.

4. Staz Kierunkowy w zakresie genetyKki klinicznej

Zakres wiedzy teoretycznej:
1) molekularne podstawy dziedziczenia;
2) wskazania i niezbedne dane kliniczne do wyboru badan molekularnych;
3) techniki analizy DNA wykorzystywane w diagnostyce wrodzonych wad metabolizmu;
4) diagnostyka molekularna niepetnosprawnosci intelektualnej;
5) weryfikacja rozpoznania chorob 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) wspolpraca z genetykiem klinicznym w zakresie planowania badan molekularnych
w kierunku wrodzonych wad metabolizmu.

Forma zaliczenia staiu (u kierownika stazu):
1) zlozenie kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem stazu,

CMKP 2014 17



Program specjalizacji w dziedzinie pediatrii metabolicznej dla lekarzy posiadajacych
specjalizacje II stopnia lub tytut specjalisty w dziedzinie pediatrii

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

Czas trwania staZu: 8 tygodni (40 dni roboczych), w tym 4 tygodnie (20 dni roboczych)
we wskazanej przez konsultanta krajowego pracowni genetycznej i 4 tygodnie (20 dni
roboczych) we wskazanej przez konsultanta krajowego poradni genetycznej.

Miejsce staiu: jednostka, ktéora uzyskata akredytacje do prowadzenia szkolenia
specjalizacyjnego w dziedzinie genetyki klinicznej lub ww. stazu.

C — Szkolenie umiejetnosci wykonywania zabiegéw i procedur medycznych

Wykaz procedur i zabiegdw medycznych
1. Wykonywane samodzielnie (pod nadzorem kierownika specjalizacji) w czasie trwania
specjalizaciji:
1) badania podmiotowego i przedmiotowego 100 pacjentdow z rozpoznaniem wrodzonej
wady metabolizmu;
2) przeprowadzenie 50 konsultacji metabolicznych dotyczacych diagnostyki w kierunku
wrodzonych wad metabolizmu (poza badaniem przesiewowym);
3) przeprowadzenie 100 konsultacji metabolicznych dotyczacych postepowania
I monitorowania choroby u pacjentow z rozpoznaniem wrodzonej wady metabolizmu,
4) przeprowadzenie 20 konsultacji metabolicznych u pacjentdow z rozpoznaniem/
podejrzeniem wrodzonej wady metabolizmu przed zabiegami chirurgicznymi
I po nich, sanacji jamy ustnej oraz w innych sytuacjach klinicznych z ryzykiem
dekompensacji metabolicznej.
2. Wykonywane z asystg lub pod nadzorem kierownika specjalizacji:
1) interpretacji wynikow badan przesiewowych 20 noworodkéw w kierunku wrodzonych
wad metabolizmu;
2) przeprowadzenie 20 konsultacji metabolicznych w zwigzku z nieprawidtowym
wynikiem przesiewu noworodkowego w kierunku wrodzonych wad metabolizmu;
3) asystowanie przy badaniu podmiotowym i przedmiotowym 50 pacjentdw
z wrodzonymi wadami metabolizmu;
4) uczestniczenie w diagnostyce laboratoryjnej w 50 przypadkach wrodzonych wad

metabolizmu;
5) asystowanie przy zlecaniu 1 interpretacji badan dodatkowych klinicznych,
biochemicznych,  obrazowych, histopatologicznych i molekularnych ~ w

50 przypadkach réznych wrodzonych wad metabolizmu;

6) asystowanie w przeprowadzaniu min. 10 testow prowokacyjnych i obcigzeniowych;

7) asystowanie w opracowaniu zalecen terapeutycznych (w tym dietetycznych) dla
50 pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu;

8) asystowanie przy zbieraniu danych 50 rodowodow rodzinnych;

9) asystowanie w udzielaniu wstepnej porady genetycznej rodzicom pacjenta z wrodzong
wada metabolizmu w min. 20 przypadkach;

10) asystowanie w opracowaniu opinii, zaswiadczen i wnioskow dotyczacych leczonych
pacjentow (w tym na rehabilitacje, w orzekaniu niezdolno$ci do pracy, uszczerbku na
zdrowiu czy niepetnosprawnosci) u 20 pacjentow z wrodzonymi wadami
metabolizmu;

11) asystowanie w wykonaniu biopsji skory celem zahodowania fibroblastow
w min. 1 przypadku.
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D — Samoksztalcenie

Lekarz jest zobowigzany do ciaglego 1 aktywnego samoksztalcenia w celu poglebiania swojej
wiedzy, $ledzenia postgpow w dziedzinie pediatrii metabolicznej, a w szczegolnosci
korzystania z polecanych pozycji piSmiennictwa, uczestniczenia w posiedzeniach
edukacyjnych towarzystw naukowych, napisania publikacji i udzialu w innych formach
samoksztalcenia wskazanych przez kierownika specjalizacji.

1. Studiowanie piSmiennictwa

Lekarz powinien korzysta¢ z aktualnych podrgcznikdéw i z czasopism naukowych z zakresu
pediatrii metabolicznej, a takze z innych zrodet wiedzy wskazanych przez kierownika
specjalizacji.

2. Udzial w dzialalnos$ci edukacyjnej towarzystw naukowych
1) Udziat w dziatalno$ci edukacyjnej Polskiego Towarzystwa Wrodzonych Wad
Metabolizmu i Polskiego Towarzystwa Fenyloketonurii.
2) Aktywne uczestnictwo (tj. z prezentacjg plakatowa lub z doniesieniem ustnym)
w dwoch konferencjach poswigconych wrodzonym wadom metabolizmu. Zaleca si¢
udzial w konferencjach zagranicznych na temat wrodzonych wad metabolizmu,
potwierdzonych certyfikatem uczestnictwa.

3. Przygotowanie publikacji

Lekarz jest zobowigzany do przygotowania, jako pierwszy autor, jednej pracy pogladowej,
oryginalnej lub kazuistycznej z dziedziny wrodzonych wad metabolizmu opublikowanej
w recenzowanym czasopi$mie medycznym krajowym lub zagranicznym.

4. Uczestniczenie w edukacji pacjentow i ich rodzin

Lekarz jest zobowigzany do czynnego udziatu (tj. wygloszenia wyktadu) w co najmniej jednej
konferencji dla pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu 1 ich rodzin (potwierdzone
programem konferencji).

5. Dodatkowe dni na samoksztalcenie

Lekarzowi odbywajacemu ksztalcenie specjalizacyjne przystuguje od dnia 1 stycznia 2019 r.,
6 dni rocznie na samoksztalcenie, przeznaczonych na udziat w konferencjach, kursach
naukowych, kursach doskonalagcych 1 innych szkoleniach, zwigzanych bezposrednio
z realizowang przez lekarza dziedzing szkolenia specjalizacyjnego, zgodnie z wyborem
1 potrzebami edukacyjnymi lekarza. Termin 1 sposob wykorzystania przez lekarza
dodatkowych dni na samoksztalcenie wskazuje w uzgodnieniu z lekarzem kierownik
specjalizacji poprzez odpowiednie skrocenie innych obowigzkowych elementow szkolenia
specjalizacyjnego. Skrdocenie to nie moze dotyczy¢ kurséw specjalizacyjnych a jedynie stazu
podstawowego lub stazy kierunkowych, przy czym wszystkie elementy szkolenia
specjalizacyjnego (staze) musza by¢ zrealizowane i zaliczone. Kierownik specjalizacji
w_ pierwsze] kolejnosci decyduje o odpowiednim skréceniu czasu trwania stazu
podstawowego, a jedynie w przypadku braku takiej] mozliwosci odpowiednio skraca czas
trwania stazy kierunkowych, przy czym staz kierunkowy nie moze ulec skrdceniu o wigcej
niz_polowe czasu trwania przewidziang programem specjalizacji. Dodatkowe dni na
samoksztatcenie nie wykorzystane w danym roku specjalizacji nie przechodzg na kolejne lata
szkolenia specjalizacyjnego.

V. OCENA WIEDZY I UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNYCH

1. Sprawdziany i kolokwia z wiedzy teoretycznej
Lekarz jest zobowigzany do:
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1) zaliczenia sprawdzianu lub kolokwium na zakonczenie Kkursu specjalizacyjnego
z zakresu wiedzy objetej programem kursu — u Kierownika kursu;

2) zlozenia kolokwium na zakonczenie kazdego stazu z zakresu wiedzy objetej
programem stazu — u kierownika stazu/specjalizacji.

2. Biezaca ocena oraz sprawdziany umiejetnosci praktycznych

Biezacej oceny nabywanych przez lekarza umiejetnosci praktycznych dokonuje kierownik
specjalizacji lub kierownik stazu, w czasie poszczegdlnych stazy. Lekarz jest zobowigzany
do zaliczenia po kazdym stazu sprawdzianu z umiej¢tnosci praktycznych tj. wykonanych
przez lekarza samodzielnie zabiegow lub jako pierwsza asysta zabiegéw 1 procedur
medycznych objetych programem stazu, co zostaje odnotowane w Karcie szkolenia
specjalizacyjnego w formie potwierdzenia zaliczenia stazu.

3. Ocena pracy naukowej lub pogladowej
Kierownik specjalizacji ocenia przygotowane przez lekarza opracowania teoretyczne objete
programem specjalizacji: prace naukowa lub pogladowa.

V1. CZAS TRWANIA SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

Czas trwania szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii metabolicznej dla lekarzy
posiadajacych specjalizacje II stopnia lub tytul specjalisty w dziedzinie pediatrii wynosi
2 lata.

Czas trwania

Lp. | Przebieg szkolenia liczba tygodni liczba dni
roboczych
1 Staz podstaws)wy w zakresie pediatrii 63 315
metabolicznej
2 | Staz w pracowni badan przesiewowych 4 20
3 | Staz w laboratorium metabolicznym 4 20
4 | Staz w zakresie genetyki klinicznej 8 40
5 | Kursy specjalizacyjne 7tyg.i2dni 37
6 | Urlopy wypoczynkowe 10 tyg. i 2 dni 52
7 | Dni ustawowo wolne od pracy 5tyg.i1 dzien 26
8 | Samoksztatcenie 2tyg. i 2 dni 12
Lacznie 104 tyg. i 2 dni 522
Dodatkowe dni na samoksztalcenie (6 dni w
kazdym roku specjalizacji) przeznaczone na
udziat w konferencjach, kursach naukowych i 2 tyg. i 2 dni 12
doskonalacych i innych szkoleniach w danej
dziedzinie specjalizacji do wyboru lekarza

W przypadku, gdy w czasie odbywania modutu specjalistycznego przypadnie rok przestepny,
czas przewidziany na samoksztatcenie ulega zwigkszeniu o jeden dzien.

VII. PANSTWOWY EGZAMIN SPECJALIZACYJNY

Szkolenie specjalizacyjne w dziedzinie pediatrii metabolicznej konczy si¢ Panstwowym
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Egzaminem Specjalizacyjnym, ztozonym z egzaminu testowego i egzaminu ustnego:
1) egzamin testowy stanowi zbidr pytan testowych wielokrotnego wyboru z zakresu
wymaganej wiedzy okreslonej w programie specjalizacji;
2) egzamin ustny zawiera pytania ustne problemowe, dotyczace wymaganej wiedzy
okreslonej w programie specjalizacji.
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Zalacznik do programu specjalizacji w dziedzinie pediatrii
metabolicznej dla lekarzy posiadajacych specjalizacje 11 stopnia lub
tytul specjalisty w dziedzinie pediatrii

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 obejmujacej w swoim profilu diagnostyke i1 leczenie
dzieci z wrodzonymi wadami metabolizmu,

b) $wiadczenie ustug w zakresie wrodzonych wad metabolizmu w trybie stacjonarnym
I ambulatoryjnym w zakresie i liczbie umozliwiajacej zrealizowanie programu
specjalizacji z pediatrii metabolicznej (dopuszczalna mozliwo$¢ zawarcia umowy
W tym zakresie z podmiotem, ktory udziela takich $wiadczen),

c) prowadzenie dziatalnosci jako osrodka zajmujacego si¢ diagnostyka i leczeniem
stacjonarnym oraz ambulatoryjnym pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu
w wieku od 0-18 roku zycia.

2. W zakresie zapewnienia warunkow organizacyjnych umozliwiajqcych realizacje programu
specjalizacji okreslonej liczbie lekarzy:
— posiadanie odpowiedniego pomieszczenia dydaktycznego, wyposazonego w sprzet
audiowizualny, dostgp do Internetu oraz podstawowe podrgczniki i czasopisma naukowe
z zakresu objetego programem specjalizaciji.

3. W zakresie zapewnienia petnienia nadzoru nad jakosciq szkolenia specjalizacyjnego:
— posiadanie komisji lub powotanie osoby odpowiedzialnej za ocene¢ jakosci szkolenia,
organizowanie cyklicznych spotkan z lekarzami odbywajacymi szkolenie specjalizacyjne,
przyjmowanie 1 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
zabiegow 1 procedur medycznych lekarzy odbywajacych szkolenie specjalizacyjne,

b) weryfikacja terminowosci odbywania i zaliczania kursow specjalizacyjnych, stazy
kierunkowych oraz wykonywania zabiegdbw 1 procedur medycznych objetych
programem specjalizacji, dokonywana przez komisj¢ lub osobe odpowiedzialng
za ocen¢ jakos$ci szkolenia.
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5. W zakresie zapewnienia odpowiedniej kadry:

a)
b)

posiadanie kadry specjalistow, ktérzy moga pemi¢ funkcje kierownika specjalizacji
lub kierownika stazu kierunkowego okreslonych w programie specjalizacji,

zalecane zatrudnienie dietetyka z co najmniej 3-letnim doswiadczeniem w leczeniu
zywieniowym we wrodzonych wadach metabolizmu w wymiarze co najmniej
Y2 wymiaru czasu pracy.

6. W zakresie zapewnienia sprzetu i aparatury niezbednych do realizacji programu
specjalizacji:

a)

b)

d)

f)
9)

posiadanie sprzgtu i materiatow do wykonania badan oraz dostepu do badan waznych

w diagnostyce wrodzonych wad metabolizmu,

wykonywanie badan specjalistycznych z zakresu pediatrii  metabolicznej

w jednostce w ciggu ostatnich 3 lat:

— analiza ilo$§ciowa aminokwasow we krwi — co najmniej 20/rok,

— profil kwaséow organicznych w moczu metodag GC-MS — co najmniej 100/rok,

— profil acylokarnityn w suchej kropli krwi metoda MS/MS (poza populacyjnymi
badaniami przesiewowymi noworodkow) — co najmniej 50/rok,

zapewnienie dostgpu do badan laboratoryjnych wykonywanych w medycznym

laboratorium diagnostycznym wpisanym do ewidencji Krajowej Rady Diagnostéw

Laboratoryjnych (dostep catodobowy w lokalizacji),

zapewnienie dostepu do laboratorium pozostajacego pod miedzynarodowa kontrola

jakos$ci badan wykonujacego badania specjalistyczne, w tym:

— analize ilo§ciowa aminokwasow we krwi i w ptynie mézgowo-rdzeniowym,

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

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

— badania enzymatyczne,

— Dbadania stgzen neurotransmiterow w ptynie moézgowo-rdzeniowym,

zapewnienie dostepu do badan obrazowych (dostep catodobowy w lokalizacji)

metoda:

- RTG,

- USG,

— rezonansu magnetycznego (MRI),

wykonywanie EKG 12-odprowadzeniowego (dostep w lokalizacji),

wykonywanie 24-godzinnego monitorowania czynnosci serca metoda Holtera.

1. W zakresie udzielania Swiadczen zdrowotnych umozliwiajqcych zrealizowanie programu
specjalizacji okreslonej liczbie lekarzy:
a) prowadzenie dziatalnosci polegajacej na udzielaniu specjalistycznych $wiadczen

opieki zdrowotnej w dziedzinie pediatrii metabolicznej,

b) udzielanie specjalistycznych swiadczen zdrowotnych, w tym wykonywanie zabiegdw

1 procedur odpowiedniego rodzaju, w zakresie i liczbie umozliwiajacej wszystkim
lekarzom odbywajacym szkolenie specjalizacyjne, w danej jednostce, realizacje
programu specjalizacji, w tym wykonanie zabiegow 1 procedur medycznych
okreslonych w programie specjalizacji, z uwzglednieniem stazy kierunkowych,

C) posiadanie doswiadczenia w zakresie diagnostyki i leczenia wrodzonych wad

metabolizmu w okresie ostatnich 3 lat:

— co najmniej 100 hospitalizacji/rok pacjentow z podejrzeniem/rozpoznaniem
wrodzonej wady metabolizmu,
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co najmniej 16 nowo zdiagnozowanych pacjentow z wrodzonymi wadami
metabolizmu/rok (w tym co najmniej potowa z non-PKU),

co najmniej 200 pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu pozostajacych
pod stalg opieka osrodka,

co najmniej 300 porad ambulatoryjnych/rok,

d) zapewnienie dostepu do oddziatu intensywnej terapii dzieciecej (dostep w lokalizacji),
e) zapewnienie dostgpu do konsultacji specjalistycznych z zakresu:

kardiologii dziecigce;,
neurologii dzieci¢cej,
gastroenterologii,
genetyki klinicznej,
psychologii,
okulistyki,

audiologii,

f) wykonywane testow prowokacyjnych i obcigzeniowych:

test przedtuzonego gtodzenia,

test obcigzenia biatkiem,

test obcigzenia allopurinolem,

test obcigzenia dozylnego glukoza,

test obcigzenia fenyloalaning i innymi aminokwasami,
test obcigzenia BHg,

test z glukagonem,

g) wykonywanie biopsji skory z hodowla fibroblastow,
h) zabezpieczenie materiatu do izolacji DNA.

CMKP 2014

24



	0795 program (3)
	3 62 Pediatria metaboliczna dla lekarzy posiad spec II st lub tytul spec w peditrii

