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UTBILDNINGSDAGAR 2023

Tema Neuromuskulara sjukdomar

2357

Torsdag 19/1

8.30-9.30 Arbetsgruppernas moéte 1

Gemensamt mote for arbetsgrupperna
intellektuell funktionsnedsdttning och
autism samt representanter for
pediatrisk genetik (lokal NAmndrummet)

9.30.10.00 Kaffe och registrering
10.00-10.15 Vidlkomnande och introduktion
Anne-Berit Ekstrém Ordférande SNPF
10.15- 11.00 Muskeldystrofier
Thomas Sejersen, professor, barnneurolog, Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm
11.00- 11.45 Kongenitala myopatier - patologi och genetik

Anders Oldfors senior professor, muskelpatolog, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Géteborg
Carola Hedberg Oldfors, éverbiolog, docent i medicinsk genetik, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Géteborg

11.45-13.00 Arsmote
13.00-14.00 Lunch

14.00- 14.45 Vad kan den motoriska bedomningen siga oss om rorelseformaga och
muskelsvaghet vid neuromuskulara sjukdomar - ett fysioterapeutiskt
perspektiv

Anna-Karin Kroksmark, docent, dverfysioterapeut, Drottning Silvias Barnsjukhus, Géteborg
14.45-15.15 Genetisk utredning vid neuromuskulira sjukdomar

Malin Kvarnung, med dr, klinisk genetiker, éverldkare, avd fér Klinisk Genetik, Karolinska
Universitetssjukhuset, Stockholm

15.15-15.45 Kaffe och postersession



15.45-16.15 Andningsproblematik vid neuromuskulira sjukdoZmar
Agneta Markstrom, docent/éverldkare Astrid Lindgrens barnsjukhus, Stockholm

16.15-17.00 Nationell hégspecialiserad vard- hur ska det fungera?
Paneldiskussion med:
Bettina Herm, dverldkare, barnneurolog, Ostersunds sjukhus, Ostersund
Helgi Hjartarson, bitr dverldkare, barnneurolog, Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm
Lars Alberg, éverlikare, barnneurolog Drottning Silvias barnsjukhus, Géteborg

17.00-18.00 Arbetsgruppernas mote 2

1. Arbetsgruppen for férvarvad hjdrnskada (lokal Clara)

2. Arbetsgruppen for neurometabola sjukdomar (lokal Grottan)

3. Arbetsgruppen for epilepsi (lokal Namndrummet)

18.30 Middag Stadshuskallaren

Fredag 20/1

8.00-9.00 Arbetsgruppernas méte 3

1. Arbetsgruppen for autism (lokal Clara)
2. Arbetsgruppen for intellektuell funktionsnedsattning (lokal Grottan)
3. Arbetsgruppen fér NTD/MMC (lokal Néamndrummet)

9.00-10.00 An update on Congenital Myasthenic Syndromes

Ulrike Schara-Schmidt, professor, paediatric neurologist, University of Essen,
Germany

10.00-10.30 Kaffe och postersession
10.30- 11.00 Metabol myopati: Vad ar nytt om Pompes sjukdom?

Antri Savvidou, specialistlikare, Drottning Silvias Barnsjukhus, Géteborg
11.00 - 11.30 Kvalitetsregistret for neuromuskulara sjukdomar i Sverige

Anne-Berit Ekstrém, med dr, barnneurolog, Drottning Silvias Barnsjukhus, Géteborg
11.30-12.00 Aktuell forskning inom omradet neuromuskulira sjukdomar

Kalliopi Sofou, docent, barnneurolog, Drottning Silvias Barnsjukhus, Géteborg
12.00-12.30 Nyfoéddhetsscreening fér SMA - utmaningar och méjligheter

Rolf Zetterstrém, med dr, barnldkare, chef f6r PKU-laboratoriet, Centrum fér Medfodda
Metabola Sjukdomar, Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm



12.30-13.30 Lunch

13.30-14.30

Bengt Hagberg-forelasning 2022

Mar Tulinius, senior professor, barnneurolog, Géteborgs Universitet, Géteborg

14.30- 15.50 Presentation avhandlingar 2022:

1. A study of incidence, causative factors, symptoms, and prognosis in
epilepsy with onset in the first two years of life
Tommy Stodberg, Karolinska Institutet

2. Posterior reversible encephalopathy syndrome and other severe central
nervous system adverse events in the NOPHO ALL2008 protocol-Clinical
and radiological findings, genetic risk factors and prognosis
Stavroula Anastasopoulou, Karolinska Institutet

3. Rare Pediatric Movement Disorders: Clinical Aspects of Genotype,
Phenotype, and Assessment
Annika Danielsson, Karolinska Institutet

4. Long-term outcome after hypothermia-treated hypoxic-ischaemic

encephalopathy
Katarina Robertsson Grossmann, Karolinska Institutet

15.50-16.00 Avslutning



