SYLLSYNTA

KAROLlNSKA " DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN
PROGRAM SaIIsynta dagen 4 mars 2020
Lokal: Nanna Svartz, J3:12, Karolinska Universitetssjukhuset, Eugeniavégen 3,
Solna (ingen féranmdlan kréivs. Gratis att néirvara)

Tid Foreldasningar
9.00-9.45 Inledning och presentation av dagen

Genetik och forskning, Anna Lindstrand, klinisk genetiker, docent

9.45 - 10.00 Paus med fika och utstdllningar

10.00-10.45 Storskalig analys av strukturella varianter — En éverblick éver ny teknik och
stora mutationer, Jesper Eisenfeldt, Bioinformatiker, Med dr

Studie av beteende och hjarna vid sallsynta genetiska syndrom, Charlotte
Willfors, psykolog, Med dr

Eye-tracking, Johan Lundin Kleberg, psykolog, Fil dr

10.45-11.00 Paus och utstdllningar

11.00-12.10 Neuromuskulara sjukdomar: nya behandlingsmojlighet och nya utmaningar,
Thomas Sejersen, barnneurolog, professor

Behandling vid akut porfyri, Eliane Sardh, endokrinolog, Med dr

"Erfarenheter och upplevelser av sallsynta medfodda sjukdomar hos vuxna”,
SBU-rapport, Miriam Entesarian Matsson, projektledare, Med dr

12.10- 13.00 LUNCHPAUS

13.00 - 13.50 Genvagen till syndromdiagnostik, Ann Nordgren, klinisk genetiker, professor

Kalles vag fram till diagnos, Cecilia Mohammar

13.50- 14.10 Paus och utstdllningar

14.10 - 15.00 N&r man har fatt diagnos, berattelser fran Agrenskas foraldragrupper, Cecilia
Stocks, socionom, Astrid Emker, pedagog.

Patientberattelse fran vuxen

15.00 - 15.20 Paus med fika och utstdllningar

15.20-16.15 Overgdngsprojektet, Riksférbundet Sillsynta diagnoser, Malin Grande,
kanslichef, Katja Ekholm, sjukskoterska

Forberedd och sedd — forutsattningar vid évergangen fran barn- till
vuxensjukvard, Eshat Aidin, projektledare
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