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Veranstalter:

Zentrum fir seltene Krankheiten Salzburg

Wissenschaftliches Komitee:

Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer, Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner, Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall,
Dr. Florian Lagler, Priv. Doz. Dr. M. Laimer, Univ.-Prof. Dr. Matthias Schmuth, Univ.-Prof. Dr.
Wolfgang Sperl, Univ.-Prof. Dr. E. Trinka, Univ.-Prof. Dr. Dr. Johannes Zschocke

Zusammen mit Forum fir seltene Krankheiten und Orphanet Osterreich
Ort:

Grosser Horsaal
Landeskrankenhaus Salzburg, Universitatsklinikum der Paracelsus Medizinischen
Privatuniversitat Salzburg
Millner Hauptstrafle 48
5020 Salzburg



http://www.pmu.ac.at/index.htm

Programm

Donnerstag 4.10.2012

Session 1: International Highlights (in English, 13:00h — 15:30h):
Vorsitz: Univ.-Prof.Dr. Johann Bauer/ Univ.-Prof.Dr. Matthias Schmuth
13:00-13:15 Opening and welcome Univ.-Prof. Dr. Michael Studnicka
13:15-13:45 ICD 11 classification of rare diseases Dr. Ana Rath, Orphanet, Paris
13:45-14:15 Austrian Country Node of the Human Variome Priv. Doz. Dr. Martina Witsch-
Project Baumgartner
14:15-14:45 Quality of molecular diagnosis of rare diseases Dr. Simon Patton, Orphanet, GB
14:45-15:00 MITO-NET Univ.- Prof. Dr. Wolfgang Sperl
15:00-15.30 Coffee break
Session 2:  Was sollte der Allgemeinmediziner wissen? (15:30h -18:10h)
Vorsitz: Univ.-Prof.Dr. Wolfgang Sperl/ Univ.-Prof.Dr. Eugen Trinka
15:30-15:50 ,,Das HELLP-Syndrom — das Chaméleon unter den
internistisch-geburtshilflichen
Differentialdiagnosen* Univ.- Prof. Dr. Thorsten Fischer
15:50-16:10 Kardiale Erkrankungen bei jungen Erwachsenen- | Univ. - Prof. Dr. Uta Hoppe
selten, aber geféhrlich
16:10-16:30 Genodermatosen Univ.-Prof. Dr. Matthias Schmuth
16:30-16:50 Neue Syndrome OA Dr. Christine Fauth
16.50 PAUSE
17:10-17:30 Erfassung seltener Erkrankungen im Priv. Doz. Dr. Esther Maier
Neugeborenenscreening
17:30-17:50 Behandelbare lysosomale Speicherkrankheiten in | Dr. Florian Lagler
der Praxis friihzeitig erkennen
17:50-18:10 Epilepsie als seltene Erkrankungen Univ.- Prof. Dr. Eugen Trinka

18.10

DISKUSSION

ALLE




Freitag 5.10.2012

Session 3: Diskussionrunde: Patientenvereinigungen und soziale Aspekte (9:30h-10:30h)

Impulsreferat:

,,Angebote des Bundes fiir Menschen mit Behinderungen und seltenen Krankheiten*

Dr. Christina Wehringer

Bundesministerium fir Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz

Am Podium:

Dr. Christina Wehringer, Bundesministerium fur Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz

Univ.-Prof.Dr. Helmut Hintner, EUCERD Vertreter Osterreich; Univ.-Klinik fir Dermatologie Salzburg
Univ.-Prof.Dr. Johannes Zschocke, Sektion fir Humangenetik und klinische Genetik, Med.-Univ. Innsbruck
Univ.-Doz.Dr. Till Voigtlander, Institut fir Neurologie der Med.-Univ. Wien

Dr. Rainer Riedl, Vertreter ProRare Austria



Zweiter osterreichischer Kongress fur Seltene Krankheiten
(Orphan Diseases)

Datum: Donnerstag, 4.- 5. Oktober 2012

Veranstalter:

Zentrum fur seltene Krankheiten an den Universitatskliniken
Salzburg

Wissenschaftliches Komitee:

Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer, MBA, Universitatsklinik fur
Dermatologie, SALK/PMU Salzburg; jo.bauer@salk.at
Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner, Vorstand, Universitétsklinik fir
Dermatologie; SALK/PMU Salzburg h.hintner@salk.at

Priv. Doz. Dr. Martin Laimer, Universitatsklinik fir
Dermatologie, Universitéatsklinik fur Dermatologie; SALK/PMU
Salzburg M.Laimer@salk.at

Univ.-Prof. Dr. Wolfgang Sperl, Vorstand, Universitéatsklinik fur
Kinder- und Jugendheilkunde, PMU Salzburg; w.sperl@salk.at
Univ.Prof.Dr. Eugen Trinka, VVorstand, Universitatsklinik fur
Neurologie, PMU Salzburg E.Trinka@salk.at

Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall, Universitéatsklinik fur Kinder-u.
Jugendheilkunde Innsbruck Daniela.Karall@i-med.ac.at
Univ.Prof. Dr.Matthias Schmuth, Univ.Klinik f. Dermatologie
u.Venerologie, Innsbruck Matthias.schmuth@i-med.ac.at
Univ.Prof.Dr.Dr.Johannes Zschocke, Sektion fiir Klin.Genetik,
Universitatsklinik Innsbruck Johannes.Zschocke@i-med.ac.at

Ort:

GrolRer Horsaal

Landeskrankenhaus Salzburg, Universitétsklinikum der PMU
Salzburg

Mullner Hauptstrale 48

5020 Salzburg

Tagungssekretariat und Registrierung:

Frau Ingrid Fagerer, Univ. Klinik fiir Dermatologie, Salzburg.
Tel: 0662 4482 3072

Um Voranmeldung (email: i.fagerer@salk.at )

wird gebeten.

Die Teilnehmerzahl ist auf 250 begrenzt.

Lokale Organisation:

Frau Dr. Anja Diem (A.Diem@salk.at)
Frau Priv.Doz.Dr. Esther Maier (es.maier@salk.at)

DFP Anrechenbarkeit:
6 Punkte Allgemeinmedizin

Referenten und Moderatoren:

Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer, Universitétsklinikfir
Dermatologie der PMU Salzburg (Jo.Bauer@salk.at)

Dr. Christine Fauth, Oberarztin der Innsbrucker Humangentik,
(christine.fauth@i-med.ac.at)

Univ.- Prof. Dr. Thorsten Fischer, Universitatsklinik fur
Frauenheilkunde ,Salzburg (th.fischer@salk.at)

Univ.-Prof. Dr. Uta Hoppe, Universitatsklinik fir Innere
Medizin 11, Salzburg (u.hoppe@salk.at)

Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall (Daniela.Karall@i-med.ac.at)
Universitatsklinik fir Kinder- und Jugendheilkunde, Innsbruck
Dr. Florian Lagler, Clinical Research Center Salzburg
(f.lagler@crcs.at)

Priv. Doz. Dr. Esther Maier, Oberarztin Universitatsklinik fiir
Kinder- u. Jugendheilkunde, Salzburg (es.maier@salk.at)
Univ.-Doz. Dr. Bernhard Paulweber, Universitatsklinik fir
Innere Medizin | der PMU Salzburg (B.Paulweber@salk.at)
Dr. Ana Rath, Orphanet, Frankreich (ana.rath@inserm.fr)
Univ.-Prof. Dr. Herbert Resch, Rektor der Paracelsus
Medizinischen Privatuniversitat, Salzburg (H.Resch@salk.at)
Dr. Rainer Riedl, DEBRA Austria (rainer.riedl@debra-

austria.org)

Univ.-Prof. Dr. Wolfgang Sperl, Universitatsklinik fur Kinder-

und Jugendheilkunde der PMU Salzburg (w.sperl@salk.at)
Univ.-Doz. Dr. Till Voigtlander, Institut fiir Neurologie der
Medizinischen Universitat Wien
(till.voigtlaender@meduniwien.ac.at)

Priv.Doz.Dr. Martina Witsch-Baumgartner (witsch-
baumgartner@i-med.ac.at)

Anfahrt:

Autobahnabfahrt Salzburg Mitte Richtung Zentrum - Munchner
Bundesstrasse - Lieferinger Hauptstrasse - Ignaz-Harrer-Str. -
rechts in die Gaswerkgasse einbiegen - nach der Unterfihrung
rechts abbiegen - Einfahrt Milln.

Auf dem Gelédnde des Landeskrankenhaus Salzburg ist das
Parken gebtihrenpflichtig (30 min kostenlos). Bitte beniitzen Sie
das Parkhaus (nahe Einfahrt Aiglhof).

Alternative Parkmadglichkeiten:

Vor der Einfahrt Malin:

Parkplatz Milin/Altstadt (tdglich 24 Stunden gedffnet)

Vor der Einfahrt Aiglhof:

Parkplatz am "LKH" (t&glich 24 Stunden gedffnet)
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