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Program endagskonferens —
Sallsynta halsotillstand

08.30-10.00 Introduktion 13.00-15.00
Valkommen!

Valtteri Wirta, Verksamhetschef Klinsk

genetik och genomik

Patientberattelse
Alma Nystréom

Introduktion till sallsynta diagnoser
Ann Nordgren, Prof, Klinisk genetiker

Samordnat Medicinskt Omhandertagande
(SMO) inom Primarvarden

Angelica Gustavsson, Ssk, Bitr CSD-ledare
Mellansverige & Camilla Andersson, Ssk,
SMO-samordnare inom Region Stockholm

Centrum fér séllsynta diagnoser (CSD) och
kunskapsstyrning - regionalt och nationellt
Rula Zain, Docent, CSD-ledare
Stockholm—-Gotland

10.00-10.30 Kaffe och posterutstallning

10.30-12.00 Under- och déverdiagnostik

Genetisk diagnostik vid séllsynta 15.00-15.30
halsotillstand

Malin Kvarnung, PhD, Klinisk genetiker 15.30-17.00
HSD/EDS - Vad behéver jag veta och

var hittar jag informationen?

Pernilla Blom, Allmanlakare

Anhérigberattelse och Riksférbundet
for sallsynta diagnoser

Evelina Rosén, Ssk, Projektledare
Riksférbundet Séllsynta diagnoser

Rare Genetic Conditions: the Patient
and Family Perspective
Sarah Wynn, PhD, CEO of Unique (UK)

Informationsdatabaser for séllsynta
diagnoser
Terese Boderus, BMA (CSD)

12.00-13.00 Lunch och posterutstallning
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Psykisk ohélsa

The RarE Genetic Variant ResearCH GrOup
(ECHO) at Cardiff University - Findings from 15
years of study of children and young people
Marianne van den Bree, Prof, BSc, MSc
(Cardiff University, UK)

Sallsynta halsotillstand inom habiliteringen
och psykiatri

Annika Brar, Psykiatriker, Habiliteringslakare
inom Region Stockholm

The psychological support of people
impacted by rare, genetic and undiagnosed
conditions: the first 3 years of a specialist
Online Counselling Service

Kym Winter , Specialist Psychotherapist,
Clinical Director and Founder at Rareminds
(UK) & Charlotta Ingvoldstad Malmgren, PhD,
Genetisk vagledare (CSD)

Patient- och anhorig stéd vid Agrenska
Stiftelsen - ett nationellt kompetens-
centrum for sallsynta halsotillstand
Cecilia Stocks, Socionom

Kaffe och posterutstallning
Hjarta & karl

Arftliga hjartsjukdomar: vem ska utredas,
néar och varfor?
Maria Mannila, PhD, Kardiolog, Klinisk genetiker

Skora & aldre

Demens och aldrande vid Downs syndrom
Ann-Charlotte Granholm-Bentley, Prof,
Neurokirurg

Sammanhallen kedja fér upptéackt, utredning
och behandling av demens vid Downs syndrom
pa LSS-boende - Fran Kommunal HSL, primar-
vard och till specialistvard

Camilla Andersson, Ssk, SMO-samordnare &
Svetlana Engman, Disktrikts- och SMO-lékare

Arftlighet och genetik vid sallsynta
demenssjukdomar
Caroline Graff, Prof, Klinisk genetiker

Sammanfattning och avslut
Maria Johansson Soller, Docent, Klinisk genetiker
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