KAROLINSKA

Valkommen till ett lunch-webbinarium om séllsynta tillstand
hos sma barn

Tid: Torsdag den 21/10 kl 12.00-13.00.
Plats: Online. Du kan ansluta via din mobiltelefon, surfplatta eller dator.

Innehall: Centrum for sallsynta diagnoser bjuder harmed in till en serie lunch-webbinarier om
sallsynta tillstand. Webbinariet riktar sig i forsta hand till dig som arbetar inom BVC, men ar
Oppet for alla.

Kunskapen om bakomliggande orsaker till syndrom har 6kat dramatiskt under de senaste 50
aren. Trots detta ar det fortfarande endast drygt héalften av alla personer med
utvecklingsavvikelse i kombination med andra symptom som far en diagnos. Mycket tyder pa
att en stor andel har en genetisk bakgrund. Nya tekniker for forfinad genetisk undersékning
har utvecklats under senare ar, vilket lett till att man dels funnit den bakomliggande genetiska
orsaken till mdnga nya syndrom, dels har kunnat diagnostisera manga fler patienter.

Personer med sallsynta sjukdomar och syndrom &r en grupp patienter som riskerar att inte fa
den utredning, behandling eller det stéd som de borde. Sjukdomarna ar ofta genetiskt
betingade och har en omfattande symtombild, vilket gor att patienterna behover hjalp fran
manga olika medicinska discipliner, liksom psykosocialt stod. Samtidigt ar kunskapen om
olika sallsynta tillstand ofta lag inom varden. Syftet med webbinariet ar att 6ka kunskapen om
séllsynta tillstdnd och hur vi inom varden arbetar med familier med sma barn med sallsynta
tillstand.

Anmalan till eventet gdrs via hemsidan fér Centrum for séllsynta diagnoser under temadagar
och kravs for att fa den lank som behdvs for att logga in till eventet. Sista dag for anmalan
ar den 15/10. For anmalan folj lanken: Webbinarium — Sallsynta tillstand hos sma barn

Om du har fragor kring temadagen, vanligen kontakta Charlotte Willfors pa Centrum for
Sallsynta diagnoser, Karolinska Universitetssjukhuset pa email: charlotte.willfors@ki.se.

Program:

12:00-12:30 Sallsynta tillstand hos sma barn, diagnos och behandling - Britt-Marie Anderlid,
barnneurolog och klinisk genetiker

12:30-12:40 Habiliteringen - Cecilia Martenson, sjukgymnast

12:40-12:50 Tittut smabarnsverksamhet - Pinita Rodriguez Nyqvist, Leg psykolog, Leg
psykoterapeut

12:50-13:00 Centrum for séllsynta diagnoser - Charlotte Willfors/Charlotta Involdstad-Malmgren


https://www.karolinska.se/for-vardgivare/karolinska-universitetslaboratoriet/centrum-for-sallsynta-diagnoser/temadagar-aktuellt/webbinarium---sallsynta-tillstand-hos-sma-barn/
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