The role of international cooperation in the early
diagnosis, treatment and education for the

benefit of patients with rare diseases
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10:00-10:10  Welcome Prof. Maria Gizewska Dr. rer. nat. Theresa Winter

Department of Pediatrics, Endocrinology, Diabetology, Metabolic Diseases Institute of Clinical Chemistry and Laboratory Medicine,

and Cardiology of the Developmental Age, Pomeranian Medical University University Medicine Greifswald

in Szczecin Instytut Chemii Klinicznej i Medycyny Laboratoryjnej,

Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych Uniwersytet Medyczny w Greifswaldzie

i Kardiologii Wieku Rozwojowego, Pomorski Uniwersytet Medyczny Institut fiir Klinische Chemie und Laboratoriumsmedizin,

w Szczecinie Universitatsmedizin Greifswald

Klinik fiir Padiatrie, Endokrinologie, Diabetologie,
Stoffwechselkrankheiten und Kardiologie im Entwicklungsalter,
Pommersche Medizinische Universitat in Szczecin

10:10-10:15  Welcome Prof. Bogustaw Machalinski - Rector of Pomeranian Medical University in Szczecin
10:15-10:20  Welcome Prof. Katharina Riedel — Rector of University Greifswald
10:20-10:25  Welcome Prof. Karlhans Endlich — Acting Scientific Director, University Medical Center Greifswald

10:25-10:30  Welcome Olgierd Geblewicz — Marshal of the Westpomeranian Region, Szczecin

10:30-10:35  Welcome Patrick Dahlemann - Parliamentary State Secretary for Vorpommern, Schwerin

10:35-11:05  Prof. dr. Wolfgang Schareck — Rector of University in Rostock

Good reasons for more internationalization in more difficult times
Dobre powody do jeszcze lepszej wspdtpracy w trudnych czasach
Gute Griinde, in schwierigen Zeiten noch besser zu kooperieren
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11:05-11:50

11:50-12:00

12:00-12:10

12:10-12:40

12:40-13:10
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Prof. Maria Gizewska ', Dr. rer. nat. Theresa Winter?, Dr. Jeannette Klein?

! Department of Pediatrics, Endocrinology, Diabetology, Metabolic Diseases and Cardiology of the Developmental Age, Pomeranian Medical University in Szczecin
Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Chordb Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego, Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie
Klinik fiir Padiatrie, Endokrinologie, Diabetologie, Stoffwechselkrankheiten und Kardiologie im Entwicklungsalter, Pommersche Medizinische Universitét in Szczecin

2 Institute of Clinical Chemistry and Laboratory Medicine, University Medicine Greifswald
Instytut Chemii Klinicznej i Medycyny Laboratoryjnej, Uniwersytet Medyczny w Greifswaldzie
Institut fiir Klinische Chemie und Laboratoriumsmedizin, Universitatsmedizin Greifswald

3 Newbornscreening Laboratory, Charité Universitaetsmedizin in Berlin
Pracownia Badan Przesiewowych Noworodka, Charité -Uniwersytet Medyczny w Berlinie
Screening-Labor fiir Neugeborene, Charité Universitdtsmedizin in Berlin

Over 14 years of Polish-German cooperation on early diagnosis of rare genetic disorders in children
— Pom-Screen and Rare-Screen Interreq programs

Ponad 14 lat polsko-niemieckiej wspdtpracy w zakresie wczesneqo rozpoznawania i leczenia rzadkich chordb
genetycznych u dzieci — projekty Pom-Screen i Rare Screen w ramach programow Interreg

Mehr als 14 Jahre deutsch-polnische Zusammenarbeit auf dem Gebiet der Friihdiagnose und Behandlung seltener
genetischer Erkrankungen bei Kindern — Projekte Pom-Screen und Rare Screen im Rahmen der Interreg-Programme

Prof. Maria Gizewska - Discussion

Coffee break

Dr. P.C.J.1. Peter Schielen

International Society for Neonatal Screening, Maarssenbroek, The Netherlands
Miedzynarodowe Towarzystwo Badan Przesiewowych Noworodkéw, Maarssenbroek, Holandia
Internationale Gesellschaft fiir Neonatalscreening, Maarssenbroek, Die Niederlande

The past, the present and the future of newborn screening in Europe and worldwide
Przesztosc, terazniejszosc i przysztos¢ badart przesiewowych noworodkdw w Europie i na Swiecie
Vergangenheit, Gegenwart und Zukunft des Neugeborenenscreenings in Europa und weltweit

Prof. Peter Bauer - (entogene — Rostock

Clinical utility of genome sequencing: insights from 1.007 consecutive cases
Kliniczne znaczenie sekwencjonowania genomu: dosSwiadczenia na podstawie analizy 1007 przypadkdw
Klinische Relevanz der Genomsequenzierung: Experimente basierend auf der Analyse von 1007 Fdllen
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Prof. Arndt Rolfs — Arcensus GmbH, Rostock

What to do better in global genetic testing — a critical analysis
Co mozna poprawi¢ w powszechnym testowaniu genetycznym — analiza krytyczna
Was kann bei universellen Gentests verbessert werden — eine kritische Analyse

Prof. Andreas Greinacher

Institute for Immunology and Transfusion Medicine, University Medicine Greifswald
Instytut Inmunologii i Transfuzjologii, Uniwersytet Medyczny w Greifswaldzie
Institut fir Inmunologie und Transfusionsmedizin Universitdtsmedizin Greifswald

Diagnosis of hereditary platelet disorders
Diagnostyka dziedzicznych zaburzen plytkowych
Diagnose hereditdrer Thrombozyten Erkrankungen

Prof. dr hab. med. Maria Gizewska - Discussion
Coffee break

Prof. Jan Ddbritz

Department of Pediatrics University Hospital Rostock

Klinika Pediatrii Uniwersyteckiego Szpitala Klinicznego w Rostocku
Kinder- und Jugendklinik Universitatsmedizin Rostock

Integration Telemedicine into clinical practice using the example of inflammatory bowel
diseases

Wtqczenie telemedycyny do praktyki klinicznej na przyktadzie chordb zapalnych jelit

Einbindung von Telemedizin in die klinische Praxis am Beispiel von entziindlichen Darmerkrankungen
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14:40-15:10

15:10-15:20

15:20-15:30
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Prof. Robert Smigiel

Department of Pediatrics, Division of Pediatric Propedeutics and Rare Disorders Wroclaw Medical University

Katedra Pediatrii, Zaktad Propedeutyki Pediatrii | Choréb Rzadkich Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu

Lehrstuhl fiir Kinderheilkunde, Padiatrische Propedeutik und seltene Krankheiten Medizinische Universitat Wroctaw

Dysmorphology exam as a key to diagnosis of rare disorders.
Badanie dysmorfologiczne jako klucz do diagnozy chordb rzadkich.
Dysmorphologische Untersuchung als Schlissel zur Diagnose seltener Krankheiten.

Dr med. Kaja Gizewska-Kacprzak, dr med. Lidia Babiak-Choroszczak

Department of Pediatric and Oncological Surgery, Urology and Hand Surgery, Pomeranian Medical University in Szczecin
Klinika Chirurgii Dziecigcej, Onkologicznej, Urologii i Chirurgii Reki Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie

Klinik fiir Kinder und Onkologische Chirurgie, Urologie und Handchirurgie, Pommersche Medizinische Universitat in Szczecin

Rare case of autosomal recessive Waardenburg syndrome type 4A in a child as an example of value of
WES genetic testing in a pediatric surgical setting.

Rzadki przypadek zespotu Waardenburga t 4A u dziecka, jako przyktad znaczenia badania WES w chirurgii dzieciecej.
Ein seltener Fall von Waardenburg-Syndrom t 4A bei einem Kind als Beispiel fiir die Bedeutung der WES-Untersuchung
in der Kinderchirurgie.

Dr Alicja Lesniak, dr Michal Patalan, dr med. Aniruddh Kashyap, dr med. Krzysztof Bernatowicz
Department of Pediatric and Oncological Surgery, Urology and Hand Surgery, Pomeranian Medical University in Szczecin

Klinika Chirurgii Dzieciecej, Onkologicznej, Urologii i Chirurgii Reki Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie

Klinik fiir Kinder und Onkologische Chirurgie, Urologie und Handchirurgie, Pommersche Medizinische Universitat in Szczecin

Department of Genetics and Pathology, Pomeranian Medical University in Szczecin

Zaktad Genetyki i Patomorfologii, Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie

Institut fiir Genetik und Pathomorphologie, Pommersche Medizinische Universitat

Ending a diagnostic odyssey — an unusual presentation of X-linked Arts syndrome in a girl and
establishment of potential therapy based on international multicenter counseling

Koriczqc odyseje diagnostyczng — nietypowa prezentacja dziedziczoneqgo w sprzezeniu z chromosomem X zespotu
Artsa u dziewczynki i ustalenie mozliwego leczenia w oparciu o wieloosSrodkowe, miedzynarodowe konsultacje
Abschluss einer diagnostischen Odyssee — atypische Prdsentation des Arts-Syndroms mit vererbter
X-Chromosomenkopplung bei einem Mddchen und Bestimmung der maglichen Behandlung auf der Grundlage einer
multizentrischen, internationalen Konsultation
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15:40-15:50
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Dr Paulina Fic, dr med. Iwona Ostrowska, dr med. Aniruddh Kashyap, dr med. Krzysztof Bernatowicz
Department of Pediatrics, Endocrinology, Diabetology, Metabolic Diseases and Cardiology of the Developmental Age, Pomeranian Medical University

in Szczecin

Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Chorob Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego, Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie
Klinik fiir Pédiatrie, Endokrinologie, Diabetologie, Stoffwechselkrankheiten und Kardiologie im Entwicklungsalter, Pommersche Medizinische Universitét
in Szczecin

Department of Genetics and Pathology, Pomeranian Medical University in Szczecin

Zaktad Genetyki i Patomorfologii, Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie

Institut fiir Genetik und Pathomorphologie, Pommersche Medizinische Universitdt in Szczecin

Intellectual and motor disability with cerebral hypothyroidism and chronic peripheral thyrotoxicosis
in boys: Allan-Herndon-Dudley syndrome — an ultra-rare disease to think about.

Niepetnosprawnos¢ intelektualna i ruchowa z osrodkowym niedoborem hormondw tarczycy i obwodowq
tyreotoksykozq u chtopcow: zespdt Allan-Herndon-Dudley jako choroba ultra-rzadka, o ktdrej nalezy pomyslec.
Intellektuelle und motorische Behinderung mit zentralem Schilddrisenhormonmangel und peripherer Thyreotoxikose
bei Jungen: das Allan-Herndon-Dudley-Syndrom als eine sehr seltene Erkrankung, iber die man nachdenken sollte

Dr. rer. nat. Theresa Winter - Discussion

Prof. Maria Gizewska, Dr. rer. nat. Theresa Winter - (losing remarks
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