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Medizinische Universität Innsbruck,
Raum: Hörsaal Genetik, Peter-Mayr-Str. 1
Freitag, 24.09., und Samstag, 25.09.2021

Forum Seltene Krankheiten info@forum-sk.at
Klinik für Pädiatrie   brigitte.winkler@tirol-kliniken.at 
Klinik für Dermatologie  viktoria.migschitz@tirol-kliniken.at
Institut für Humangenetik  humgen@i-med.ac.at
Österreichische Gesellschaft 
für Humangenetik   www.oegh.at

online unter: forum-sk.congresspilot.com

Abstracts können bis zum 15.08.2021 per E-Mail an info@forum-sk.at einge-
reicht werden.
 

Für die Veranstaltung wurde um DFP Punkte angesucht.

In Zusammenarbeit mit Pro Rare Austria.

11. Österreichischer Kongress für Seltene Krankheiten 
20. Jahrestagung der Österreichischen Gesellschaft für Humangenetik
Symposium Pro Rare Austria

Ort & Datum

Kontakt

Anmeldung 
erbeten

Abstracts

DFP-Punkte
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Tumorgenetik
Vorsitz: NN

Genetische Tumorrisikosyndrome – Klinische Diagnostik und 
Präzisionsonkologie
E. Schröck (Dresden)

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Pause

Genetik von Organerkrankungen
Vorsitz: NN

Diagnose und Therapie vaskulärer Anomalien
J. A. Michel (Salzburg) 

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Diagnose und Therapie genetischer Netzhauterkrankungen
R. Strauß (Linz)

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Mittagspause

Erbliche Stoffwechselkrankheiten
Vorsitz: NN

Didaktische Systematik angeborener Stoffwechselstörungen
J. Zschocke (Innsbruck)

Programm 
Freitag, 24.09.2021

09:00-10:30  

09:00

09:30

09:45

10:00

10:15

10:30-11:00

11:00-12:30 

11:00

11:30

11:45

12:15

12:30-14:00

14:00-15:30 

14:00
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Der Einsatz von Triheptanoin bei Langketten-Fettsäuren-Oxidationsstörungen
T. Zöggeler (Innsbruck)

100 Jahre Angeborene Stoffwechselstörungen in Österreich (Bericht zum 
Register) 
G. Ramoser (Innsbruck)

Lipidomics für Diagnose und funktionelle Abklärung von seltenen Krankhei-
ten
M. Keller (Innsbruck)

Pause

Klinische Fragestellungen seltener Krankheiten
Vorsitz: NN

Fetaler Phänotyp und genetische Diagnostik
C. Fauth (Innsbruck)

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Kurzvortrag + Diskussion
NN

Abendvortrag: Multi-omics für die Diagnose seltener Krankheiten
H. Prokisch (München)

Gemeinsames Abendessen und gemütliches Beisammensein

Programm 
Freitag, 24.09.2021

14:30

14:45

15:00

15:30-16:00

16:00-17:30 

16:00

16:30

16:45

17:00

17:15

18:00

Ab 19:00
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Symposium Pro Rare Austria - Aufbruch in eine neue Dekade

Ankunft und Kaffee

Vorsitz: U. Holzer (Wien), D. Sturz (Wien)

Begrüßung         
U. Holzer (Wien), D. Sturz (Wien)

Rare 2030 – EU-Politik für Seltene Erkrankungen (SE)
D. Sturz (Wien)

NAP.se – Nationaler Aktionsplan für Seltene Erkrankungen (SE)
U. Holzer (Wien), U. Unterberger (Wien)
  
Europäische Referenznetzwerke (ERN) - Implikationen für Österreich       
T. Voigtländer (Wien)

Pause

Vorsitz: D. Karall (Innsbruck), C. Röhl (Wien)

Entwicklung klinischer Leitlinien unter Involvierung der Patientenvertretung, 
dargestellt am Beispiel ERN Genturis             
C. Röhl (Wien)

Clinical Patient Management System (CPMS) – Entwicklungen auf europäi-
scher Ebene und zwei Beispiele
T. Voigtländer (Wien)

MetabERN - D. Karall (Innsbruck)
      
ERN Genturis - K. Wimmer (Innsbruck) 

Ein struktureller Lösungsansatz für ein altes Problem: 
Das Berliner TransitionsProgramm
C. Röhl (Wien), E. Horn (Berlin)

Podiumsdiskussion
C. Röhl (Wien), E. Horn (Berlin), D. Karall (Innsbruck), C. Culen (Wien),  
I. Promussas (Wien)

Mittagspause

Generalversammlung Forum Seltene Krankheiten

Programm 
Samstag, 25.09.2021

08:30

09:00-11:00

09:00

 
09:05

 

09:45
 

10:15

10:40-11:00

11:00-13:00
 
 11:00

11:25
 
  

12:00

13:00

13:30
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Stand: 21.07.2021

Mag. Dr. Caroline Culen, Geschäftsführerin Österreichische Liga für Kinder- und Jugendgesund-
heit, Wien

Dr.med. Dipl.-Biol. Christine Fauth, Institut für Humangenetik, Medizinische Universität Inns-
bruck

Ulrike Holzer, Obfrau Pro Rare Austria, Obfrau Ektodermale Dysplasie Austria Selbsthilfe, Wien

&KRN��2ƃGIGYKTVKP�
(*��'NKUCDGVJ�*QTP, Fallmanagerin Berliner TransitionsProgramm, DRK Klini-
ken Berlin Westend, Berlin

A.Univ.Prof. Dr. Daniela Karall, Klinik für Pädiatrie I, Medizinische Universität Innsbruck

Dr.rer.nat Markus Keller, Institut für Humangenetik, Medizinische Universität Innsbruck

Dr. Johannes A. Michel, Universitätsklinik für Kinder- und Jugendchirurgie Salzburg

PD Dr. Holger Prokisch, Helmholtz-Institut, München

Mag. Dr. Irene Promussas, Obfrau Lobby4Kids, Wien

Dr. Gabriele Ramoser, Klinik für Pädiatrie I, Medizinische Universität Innsbruck

Claas Röhl, Vorstandsmitglied Pro Rare Austria, Obmann NF Kinder Austria, Wien

Prof. Dr. med. Evelin Schröck, Institut für Klinische Genetik, Technische Universität Dresden

Priv.-Doz. Dr. Rupert Wolfgang Strauß, FEBO Leitender Oberarzt, Kepler Universitätsklinikum, 
Linz

Mag. Dominique Sturz, Stellvertretende Obfrau Pro Rare Austria, Gründerin Usher Initiative Aus-
tria, Wien

Dr. Ursula Unterberger, Orphanet, Medizinische Universität Wien

Assoc.-Prof. Priv.-Doz. Dr. Till Voigtländer, Universitätsklinik für Neurologie, Medizinische Uni-
versität Wien

ao.Univ.Prof. Dipl.-Ing. Dr. Katharina Wimmer, Institut für Humangenetik, Medizinische Universi-
tät Innsbruck

Dr. Thomas Zöggeler, Klinik für Pädiatrie I, Medizinische Universität Innsbruck

Univ.Prof. Dr.med. Johannes Zschocke Ph.D., Institut für Humangenetik, Medizinische Universi-
tät Innsbruck

Referenten und Vorsitzende


