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Yhdistys
19.1.2014 18:45

Yhdistyksen tarkoituksena on toimia ladketieteellisen genetiikan ja yleisen genetiikan
edistdmiseksi ja kehittdmiseksi Suomessa, ja toimia alasta kiinnostuneiden henkildiden
yhdyssiteena.

Yhdistyksen jdsenet ovat perinnéllisyyslddkéreitd, molekyyligenetiikkoja, genetiikan
tutkijoita ja henkil6itd, jotka ovat muuten kiinnostuneita genetiikasta esim. tutkimuksen
kautta.

Yhdistys jdrjestdd vuosittain syyskokouksen ja kevdtkokouksen, jonka yhteydessa pidetdan
vuosikokous ja Genetiikan pdivan nuorille tutkijoille. Liséksi yhdistys myontdé joka kolmas
vuosi Genetiikan palkinnon.

Lisdtietoja yhdistyksen toiminnasta saat hallituksen jasenilta.

Yhdistyksen sdahkdpostiosoite: slgy@slgy.fi

The Finnish Society of Medical Genetics

19.1.2014 18:57

The Finnish Society of Medical Genetics was founded in 1976. The society has
approximately 200 active members. In addition to these, the society has both Finnish and
international honorary members. The members consist of clinicians, geneticists, genetics
nurses, and under- and postgraduate students in these fields.

The purpose of the society is to promote and develop medical genetics in Finland and to
function as a forum for the people interested in this field. For this purpose, the society
organizes meetings and training sessions and creates and maintains connections with Finnish
and international organizations.

Contact: slgy@slgy.fi



Hallitus
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slgy@slgy.fi

2023

2022

2021

2019

Jukka Moilanen, puheenjohtaja
Marja Hietala, varapuheenjohtaja
Lotta Rahkama, sihteeri

Katri Rajala, varainhoitaja

Virpi Laitinen

Maarit Lappalainen

Jukka Moilanen, puheenjohtaja
Marja Hietala, varapuheenjohtaja
Lotta Rahkama, sihteeri

Katri Rajala, varainhoitaja

Virpi Laitinen

Teija Paakkola

Jukka Moilanen, puheenjohtaja
Marja Hietala, varapuheenjohtaja
Sini Skarp, sihteeri

Sini Penttild, varainhoitaja

Katri Rajala

Tea Kotajarvi

Katja Kuosa

Heidi Toiminen

Elli Kalliomaa

Kristiina Aittomdki puheenjohtaja
Pia Pohjola, sihteeri

Sini Penttild varainhoitaja

Leena Huhti

Tea Kotajarvi

Katja Kuosa

Sini Skarp

Heidi Toiminen

Teppo Varilo



Minna Toivonen, puheenjohtaja
Teppo Varilo, varapuheenjohtaja
Pia Pohjola, sihteeri

Leena Huhti, varainhoitaja

Outi Kajula

Rosa Salmela

Sini Skarp

Laura Tanner, puheenjohtaja
Minna Toivonen, varapuheenjohtaja
Pia Pohjola, sihteeri

Liina Kuuluvainen, varainhoitaja
Rosa Salmela

Leena Huhti

Outi Kajula

Laura Tanner, puheenjohtaja
Outi Kuismin, varapuheenjohtaja
Rosa Salmela, sihteeri

Liina Kuuluvainen, varainhoitaja
Sari Rasi

Minna Toivonen

Outi Kajula

Minna Mannikko, puheenjohtaja
Maria Haanpéad, varapuheenjohtaja
Laura Tanner, sihteeri

Liina Kuuluvainen, varainhoitaja
Katja Lofman

Sari Rasi

Minttu Marttila

Minna Mannikkd, puheenjohtaja
Maria Haanpéd, varapuheenjohtaja
Katarina Pelin, sihteeri

Maaret Ridanpad, varainhoitaja
Katja L6fman

Sari Rasi



Carola Saloranta, puheenjohtaja
Katarina Pelin, sihteeri

Maaret Ridanpad, varainhoitaja
Minna Mannikkd, varapuheenjohtaja
Maria Haanpda

Katja L6fman

Carola Saloranta, puheenjohtaja
Katarina Pelin, sihteeri

Kristiina Avela

Maaret Ridanpdd, varainhoitaja
Minna Mannikkd

Jukka Moilanen, varapuheenjohtaja

Johanna Schleutker, puheenjohtaja
Sari Rasi, sihteeri

Kristiina Avela, varainhoitaja
Jaakko Ignatius, varapuheenjohtaja
Jukka Moilanen

Carola Saloranta

Johanna Schleutker, puheenjohtaja
Kristiina Avela, varainhoitaja

Sari Rasi, sihteeri

Jaakko Ignatius

Carola Saloranta

Jukka Moilanen

Kristiina Aittoméki, puheenjohtaja
Johanna Schleutker, varapuheenjohtaja
Kristiina Avela, varainhoitaja

Jaakko Ignatius

Sari Rasi

Hannele Laivuori, sihteeri



Jasenyys

19.1.2014 18:54

Jos haluat liittyad yhdistyksen jaseneksi, 1dhetd vapaamuotoinen hakemus, jossa on kahden
yhdistyksen jdsenen suositus, hallituksen sihteerille:

E-mail: slgy@slgy.fi

Kunniajédsenet

19.1.2014 18:49

Yhdistys voi hallituksen ehdotuksesta kutsua kunniajdsenekseen kotimaisen tai ulkomaisen
henkilon, joka on ansiokkaasti edistanyt yhdistyksen tarkoituksia. Pdatokseen vaaditaan
vahintadn 2/3 yhdistyksen kokouksessa annetuista danista.

SLGY:n kunniajdsenet:

Kristiina Aittoméki
Pertti Aula

Albert de la Chapelle
Marta Donner

Peter Harper

Ilkka Kaitila

Victor McKusick
Jaakko Leisti

Harri Nevanlinna
Reijo Norio

Leena Palotie

Jaakko Perheentupa
Kari Raivio

Pirkko Santavuori
Marja-Liisa Savontaus
Marjatta Sipponen
Esko Suomalainen



Palkinnot

19.1.2014 18:51
SLGY:n myéntdmaé genetiikan palkinto

Palkinnon saajat:

1987 Sakari Knuutila

1989 Jukka-Pekka Mecklin
1991 Riitta Salonen

1994 Kati Kainulainen
1996 Kristiina Aittomaki
1998 Marjo Kestila

2000 Marjatta Sipponen, Liisa Ukkola
2002 Anu Wartiovaara
2006 liris Hovatta

2009 Anna-Elina Lehesjoki
2012 Mirja Somer

2021 Helena Kaaridinen

Historia

19.1.2014 18:47

Laaketieteellisen genetiikan historian tallennus Euroopassa ja
Suomessa

SLGY julkaisee ESHG:n hallinnoimassa ldédketieteellisen genetiikan historian
tallennushankkeessa syntyneitd haastatteluita.



Suomen Laaketieteellisen Genetiikan Yhdistyksen alkuvaiheet

Mukaeltu Jaakko Leistin puheesta SLGYn 25-vuotisjuhlassa tammikuussa 2002.

Keskustelutilaisuus 23.1.1976. Perustava kokous 24.9.1976

”Me allekirjoittaneet olemme perustaneet Suomen Ladketieteellisen Genetiikan Yhdistys —
Forening for Medicinsk Genetik i Finland -nimisen yhdistyksen, liittyneet siihen jdseniksi ja
hyvdksyneet sille oheiset sddannot.” Albert de la Chapelle, Harri Nevanlinna, Jaakko Leisti,
ym.

Rekisterdinti tapahtui vuonna 1979. Ensimmadinen toimintavuosi oli 1977. Yhdistyksen
tarkoituksena on “toimia lddketieteellisen genetiikan ja yleisen genetiikan edistamiseksi
Suomessa, ja toimia alasta kiinnostuneiden henkildiden yhdyssiteend”. Yhdistyksen
johtokuntaan kuuluu 7 jasentd, kdytdnnossa eri aloilta ja alueilta. Vuosittain jdrjestetddn 2-3
kokousta. Kotimaista ja kansainvélistd yhteistyotd sekd mahdollisimman laajaa osallistumista
toimintaan pidettiin tarkedna.

Toimintaa vuosien varrella

- Palvelutarvekartoitukset 1978, 1986, 1999

- Perinnéllisyyslddketieteen erikoisalan perustaminen 1981, koulutus- ja
patevyysvaatimukset

- Sairaalageneetikon virkanimike, patevyysvaatimukset 1981, 1983

+  Osallistuminen ladketiedetapahtumiin 1977 alkaen

« Lammin kurssit 1978, 1980, 1984

- Genetiikan paivat 1985, 1986, 1987, 1988, 1989, 1990, 1991

- Teemakokoukset eri erikoisalojen kanssa

- Geneettisten palveluiden kehittdminen I, II ja III

+  Duodecimin tdydennyskoulutusohjelma

+  Yhdistelmd-DNAn kliininen kaytto

- Tiedottaminen lddketieteellisen genetiikan alan asioista

- Sikiddiagnostiikka

«  Genetiikan palkinto vuodesta 1987

+  Genetiikan pdiva nuorille tutkijoille vuodesta 1999

- Kiiitikon rooli: eettiset kysymykset, hyvén kdytdannon puolustaja



Uutiset

11.9.2019 14:24

19.-20.11.2009 Metabolinen Klubi Oulussa

3.8.2009 16:59

Suomen Otolaryngologiyhdistyksen ja SLGY:n yhteiskokous
Kuopiossa 9.10.2009

3.8.2009 16:38

11.12.2009 Syndroomailtapéivéa Helsingissé

25.9.2009 16:56

Dysmorfologian terminologiaa

25.9.2009 16:58

American Journal of Medical Genetics -lehden erikoisnumero Elements of Morphology:
Standard Terminology on vapaasti saatavilla osoitteessa
http://www3.interscience.wiley.com/journal/121641055/issue.



http://www3.interscience.wiley.com/journal/121641055/issue
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XV Metabolic Club Meeting, Oulu, Finland

19.-20.11.2009

Qulun Yliopisto, Ladketieteellinen tiedekunta, auditorio 101A, Aapistie 5 A

Thursday 19" November 2009

08.30-08.55
08.55-09.00

Registration and Coffee

Docent Matti
Nuutinen

Opening

Update: Enzyme replacement and cofactor treatments and special diets in metabolic diseases

Enzyme replacement therapies in metabolic diseases

09.00-09.30
09.30-09.50
09.50-10.20
10.20-10.40
10.40-11.10
11.10-11.30
11.30-12.00
12.00-12.20
12.20-13.30
13.30-14.30
14.30-14.50
14.50-15.00
15.00-16.00
16.00-16.20
16.20-17.20
17.20-17.40

17.40-18.00

Soclal program

18.00
18.30-22.00
22.00-

Dr Maila Penttinen Fabry disease

Dr Kristiina Kananen Cases

Dr Mervi Lfberg Pompe disease

Coffee break: fruits, juices and coffee

Dacent Sirpa Ala-
Mello

Docent Harri Cases
Niinikoski
Docent Merja
Mottdnen

Dr Satu Lehtinen Cases

Mucopolysaccharidoses

Gaucher disease

Lunch

Professor Barbara
Plecko Austria
Dr Hell Helander Cases

B-vitamin dependent metabolic diseases

Coffee break: fruits, juices and coffee served in the auditorium

Dr, Sander Houten
the Netherlands childhood
Dr Tiina Tyni Cases

Professor Elisabeth
Holme Sweden

Tyrosinemias: Long-term experiences

Docent Leena Cases

Vainionpas

Professor Matti Salo

Docent Matti Sponsors presentations and Closing remarks

Nuutinen

Bus transportation to Maikkula Estate
Dinner with program

Finnish Sauna

The diagnosis of Carnitine deficiency disorders during



Perjantai 20.11.2009

08.30-9.00

Kahwi

2/2

Erityisdieettia vaativat metaboliset taudit ja kokemuksia dieettihoitojen kaytannon toteutuksesta

09.00-9.45
9.45-10.30

10.30-11.00

Dosentti Kirsti Nanto-
Salonen
ravitsemusterapeutti
Leea Jarvi

Dosentti Harri
Niinikoski
Virvoketauko

Diettinoitoiset metaboliset taudit

Dieettihoitojen kaytanndn toteutuksesta ja
kokemuksista

(PDH-potilaan ketogeeninen dieetti)

Update-Mita metaboliset tutkimukset kertovat ja eivat kerro?

11.00-11.45

11.45-12.30

12.30-13.30
13.30-14.15

14.15-15.00

15.00-15.45
15.45

Lisatietoja

lrmoittautuminen

Majoitus

Koulutuspaikka

Dasentti Matti
Nuutinen (“"Hypo"-
tutkimuskartoitus)
Dosentti johanna
Uusimaa ("Metab"-
tutkimuskartoitus)
Dr Tarja Linnankivi

Lounas

Professori Matti Salo
Professori Jaakko
Ignatius

Dosentti Leena
Vainionpas

Dosentti Matti
Nuutinen

"Hypo™- ja "Metab" -tutkimuspaketit: selvitys
tutkimuskaytanndista yliopistollisissa sairaaloissa ja
keskussairaaloissa

Likvorin metaboliset tutkimukset ja niiden tulkinta
seka kokemuksia neurotransmitterimaarityksista
suomalaisilla potilailla

Imupaperinayte, karnitiinimaaritykset, seerumin
asyylikarnitiiniprofiili seka fibroblasteista tehtawvat
metaboliset tutkimukset ja niiden tulkinta
Geenitutkimukset metabolisissa taudeissa ja niiden
tulkinta

{myds NKH:n lievernmat muodot)

Eliinikon nakokulma: Mita naytteita ottaisin ja miten
etenisin jatkotutkimusten suunnittelussa?

Paivien paatos

Matti Nuutinen, OYS, Lasten ja nuorten klinikka, sahképosti
matti.nuutinen@ppshp.fi tai puhelin: 08-3155124.

Koulutius on hyvaksytty teoreettiseks kurssimuotoiseks koulutukseksi (15 t)
seuraaville erikoisaloille: kliininen kemia, lastenneurclogia,
perinndllisyysldaketiede, endokrinclogia, lastentaudit, neurologia ja

sisataudit.

limoittautuminen tapahtuu sdhkéisesti 31.10.2009 mennessi oheisen linkin
kautta: sahkdinen [lmoittautuminen ja maksamalla osallistumismaksu 70
eurga Metabolisen klubin tilille.

Lisitietaja ilmoittautumnisesta: klinikkasihteeri Alla Kokko, OYS, Lasten ja
nuorten hallinto, puhelin (08) 315 5432 ja sahkdposti ai

Majoittumisen jokainen varaa itse, tastd loydat oululaisten hotellien
Majoitus Oulussa.

yhteystiedot

Opaskartta Opaskartan ylareunassa on hakupalvelin, jonka avulla paikallistat

kaupungin hotellit.

Tervetuloa Ouluun!
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Suomen Otolaryngologiyhdistyksen ja Suomen laaketieteellisen genetiikan yhdistyksen
yhteiskokous Kuopiossa

Perjantai 9.10.2009
Kuopion yliopistollinen sairaala Auditorio 1

Syyskokoukseen tulee ilmoittautua 7.10. mennessa
e-lomakkeella
htips://elomake.helsinki.filomakkeet/17329/lomake. html
Osallistumismaksu on 60 euroa jaseniltd, muilta 80 euroa
Osallistumismaksun voi suorittaa SLGY:n tilille.

Lisatietoja: Hannele Laivuori, SLGY:n sihteeri

Hannele.laivuori@helsinki.fi

09 19125106

OHJELMA

9.10-9.15  Avaussanat Dos. Kristiina Aittom&ki ja Prof. Heikki Lopp&nen

Genetiikan perusteita
Pj. Dos. Kristiina Aittomaki

9.15-9.40 Genomin rakenne
LT Kristiina Avela
9.40-10.10 Sairauksien geneettinen diagnostiikka
LT Kristiina Avela
10.10 - 10.40 Kahvitauko ja ndyttelyyn iutusiuminen
10.40-11.10 Geeniterapian mahdollisuudet ja tulevaisuus
FT Mikko Turunen
11.10-11.40 KNK-sybpien genetiikka

Prof. Veli-Matti Kosma

11.40-12.10 Suomen laaketieteellisen genetiikan yhdistyksen syyskokous
Pj. Kristiina Aittomaki

12.10 -13.40 Lounastauko ja ndytlelyyn tutustuminen

Kuulovikojen genetiikkaa
Pj. Prof. Heikki Lopp&nen

13.40 - 14.00 GJB 2
LT Tuija Léppbnen
14.00 — 14.20 Mitokondriotaudit
LL Sanna Hakli

11



14.20 - 14.40
KNK oireyhtymia
Pj. Prof. Jussi Jero
14.40 - 15.00
15.00-15.20

15.20 - 15.40

15.40-15.45

Ikékuulon genetiikkaa, ARHI-projekdi
LL Samuli Hannula ja Dos Elina Maki-Torkko

Mikrotian periytyminen
LT Tuomas Klockars, dosenttiluento

Paraganglioma oireyhtyma
Dos. Kristiina Aittomaki

Usherin oireyhtyma
Prof. Jussi Jero

Loppuyhteenveto
Prof. Heikki Léppdnen

12



Syndroomailtapaiva

Perjantaina 11.12.2009
Biomedicum, luentosali 2, P-kerros
Haartmaninkatu 4, Helsinki

13.00 Minna Péyhonen ja Sirpa Kivirikko:
Neurofibromatoosi vai Legius?

13.30 Helena Kaariainen: Rapadilino, mita uutta?

14.00 - 16.00

Omat tunnetut ja tuntemattomat dysmorfiset tapaukset

Toivomme omien tapauksien ennakkoilmoeittamista (ainakin
lukumaard) Mirja Somerille (mirja.somer@vaestoliitto.fi) aikataulun
suunnittelemiseksi. Kerro myds, onko diagnoosi jo selvinnyt vai
vield haussa. Kuitenkin, jos ajankulu ylldttad, tapauksesi saattaa
mahtua mukaan vield kokouspaivanakin.

Ja tiedoksi, mikéli diagnoosi jaa avoimeksi Syndroomailtapdivdssad,
potilastapaus on mahdollista |ahettaa viela DYSCERNE- verkoston
asiantuntijoiden arvioitavaksi esim. Vaestliiton

perinndllisyysklinikan kautta. Dyscernen toimintaan voit tutustua:

13



18.3.2010 Syndroomailtapéivé Helsingissa
24.11.2009 16:54

Syndroomailtapdiva jarjestetddn vuosikokouspdivéa edeltdvand pdivand 18.3.2010 klo 13-16
Viestoliitossa, Kalevankatu 16, Helsinki (ohjelma liitteend, ilmoittautuminen: mirja.somer
(at) vaestoliitto.fi)

19.3.2010 SLGY:n keviétkokous Helsingissa
17.3.2010 16:36

SLGY:n kevdtkokous 2010 ”Genetics of Complex Diseases” ja sddntdméadrdinen vuosikokous
jdrjestetddn perjantaina 19.3.2010 Biomedicumissa Helsingissd. [lmoittautuminen viimeistadan
14.3.2010 e-lomakkeella: https://elomake.helsinki.fi/lomakkeet/19812/lomake.html
Osallistumismaksu (sisdltda kahvit, lounaan ja wine and cheese- tarjoilun) on jaseniltd 100€,
hoitajilta ja opiskelijoilta 80€ ja ei-jdseniltd 120€. Se maksetaan 14.3.2010 mennessd SLGY:n
tilille. Huom: Jasenkirjeessd ollut viitenumero ei toimi (lisétietoihin voi laittaa viitteeksi
20101).

8.10.2010 SLGY:n syyskokous Tampereella
30.8.2010 16:34

Aiheena kantasolututkimus.

29.10.2010 Harvinaiset sairaudet-péiva Helsingisséa

27.9.2010 16:32

14



Syndroomailtapaiva

Torstaina 18.3.2010
Vaestdliitto, kokoustilat 5.krs
Kalevankatu 16, Helsinki

13.00 Mirja Somer: PEHO, voiko fenotyyppi vaihdella?
13.30 Jaakko Ignatius: COFS, mita uutta?
14.00 - 16.00
Omat tunnetut ja tuntemattomat dysmaorfiset tapaukset

Omat dysmorfiset potilas tapaukset, riippumatta diagnoosin varmuusasteesta,
ilmoitetaan Mirjalle 12.3. mennessa (mirja.somer@vaestoliitto.fi). llmoita esityksen
otsikoksi lyhyt kuvaus aihepiiristd paljastamatta diagnoosia etukateen, esim. " Kaihi ja
kuulovamma®. Mukaan mahtuu ilmoittautumisjarjestyksessa.

Kokoukseen osallistumiseen el ennakkoilmoittautumista, huolimatta kahvitarjoilusta!

Tervetuloa!

Riitta Salonen-Kajander
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mnm

Mﬂmﬂmﬂm {ﬂnﬂlﬂ.&. ha!wl. qumm Ja Mm
and cheese- tarjoilun) on jasenilta 100€, hoitajilta ja
opiskelijoiita B0€ ja ei-jdsenitd 120€. Maksu 14.2.2010
mennessd SLGY:n tilille.

16.00-17.00

16

Programme __
9.30-10.00 Registration and coffee
10.00-10.05 Opening words Kristiina Aittomiiki
o Cluirpemn.lukknlpuﬂm o
10.05-10.45 Genetics of complex diseases Juha Kere
10.45-11.30 Lessons from Finland Markus Perola
11.30-12.15 Complex diseases and twin studies-are they still Jaakko Kaprio
needed
12.15-13.15 Lunch
e Chairperson Johanna Schieutker S——
1315-1345 Genetics of complex diseases- Piiivi Saavalainen
Coeliac disease
13.45-14.15 Genetics of hyperiension-highways and sideways  Timo Hiliunen
14.15-14.45 The A A.g:lenl Tﬁ,hm-lugm SureSelect™ Platform  Andreas Polten
Sponsored session for Target Enrichment
14.45-15.15 Coffee
15.15.- 104} Annual Meeting of SLGY
Wine and cheese
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SL&Y SYYSKOKOUS "KANTASOLUTUTKIMUS - STEM CELL RESEARCH"
8.10.2010 Tampere, Vapriikki, Alaverstaanraitti 5, Tampellan alue

Topic Speaker

09.30-09.55 Registration, coffee & exhibition
chair: Johanna Schieutker

10.00-10.05 Opening

10.05-10.45 Stem celis of the heart Katriina Aalto-Setild

(Tampere)

10.45-11.15 Retinal repair through cell Tanja limarinen (Tampers)
transplantation

11.15-11.45 Nuclear reprogramming and genetic Timo Otonkoskl (Helsinki)
fragility

11.45-12.15 Stem cell research and cellular therapy Johanna Nystedt (Helsinki)
activities at the Finnish Red Cross Blood
Service

12.15-13.15 Lunch & exhibition
chair: Katrina Aallo-Setdla

13.15-13.45 Meural differentiation of stem cells forin  Katja Puttonen (Kuopio)
vivo transplantation - efficiency and
safety Issues

13.45-14.15 Meural cell transplants for treating Susanna Narkilahti {Tampere)
neurclogical diseases

14.15-14.45 Coffee & exhibition

14.45-15.15 Adult mesenkymal stem cells in bone Petri Lehenkari {Oulu)
applications

15.15-15.45 Stem cells in regenerative medicine Mikko Lammi (Kuopio)

1545 Closing

Jirjestija: Susman Lasketietsalisen Ganatikan Yhdistys

Kohderyhmd: Yhdistyksen jasenst ja muut asiasta kinnostuneel. Koulutus on hyvaksytty enkoisiagkarin futkinnon
teoroatiseksi kurssmuctomseksi koulutukseksi Erkoistumisalat gastroenterologinen kirurgia (5h), ihotaudit ja

allergologia (Sh). kardiologia (5h), kiininen hematobogea (Sh), kasikirurgia (5h), lastenkirurgia (5h), lastennaurclogia

(3h), lastertaudit (Sh), neurskinngia (Sh). neurclogia (3h), ortopedia ja ravmatoloaia (5h). perinnallisyysisaketiede
(5h), plastikkakirurgia (Sh), simataudit (5h), suu- ja leukakirurgia (5h), sydan- ja intaelinkirurgia (5h), syopataudit
{5h), urclogia (5h), venisuonikirungia (5h) ja yleiskirungia (Sh]

Osallistumismaksw: 50 €, jasenilta ja opiskeljoilta 40 €. hintaan sisaltyy ohjeimassa mainitut kah ja lounas.
Maksetaan stukatean yhaistyksen tilille.

limoittautuminen: 208 2010 rmnmnssﬂ ELE"I" n hmsru'umnhamt&

hittpes A finmesaoe

Lisdtiatoja: info@@sigy inmedgen.arg
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HARVINAISET SAIRAUDET

/ —paiva 29.10.2010

Hywva vastaanottajd

Haranaiseks sairgudeks moaoantallddan Eurgopassa sairaus, jola asinlyy enntaon vi-
delld poliiaalla kyrmmenidiubalia henkilda kehbi, ja joka an faudinkuvallaan vakava
ja hengernvaarallingn, Suomassa elad 1aman maaritelman mukaan ncin 30 000 hor-
vingista sairautita sairastavan polilosta.

Mikd on hanvinaissarauksen tulkimuksan, hoidaon (g ldkkeiden saatovuuden lilanne
Suamessa ja Eurdopassa¥ Mild loivomme tulevasuuden luovan tullessaans Milen
suamesta tehddan harvinaissairauksien hoidon mallimaa$ vVai olammeko sitd jo?

Myl taista keraa j@qestettined kansallinen Harvinaised sairaudat-pdivg kokoaa yhteen
Rarmvinossairauksian hoidon onnistumisen Eannalla 1arkedl tahot oltamaan kanlaa
rmum. edalld asitelbyihin kysymyksin,

Yhteisand lavoilteena an taata haranaisia sairauksia sairastaville polilalle Suomessa
parcs mohdollinen hoild,

Harvinaiset salraudet-péivan 2010 [drjestavat yhteistybsss

Suomen Hematologiyhdishys Suomen Beurmnataloginen yhdishys

Suomen Lasieniéfiktriyhdistys Kunfoutus QRTOM [0 Sairala ORTON

Suamen Lastenpsykiotrivhdishys Onphanet Fnland

Suomen LaSketisteelisen Genetfiikon yihdistys PerkinElmer Finkand

Suomen PernndlisnysiBokdnt yindishys Cry Swedish Orphian Blovitrem Al
Alka: peraniai 29.10,2010

Palkka: Finlondia-talo, Helsinki

mMannarhaiminfie 13 g,

00100 Helsinki
Imaittauiuminan ja lisalietojo intemelissa osoitleassa:
wosew hanvinQiset saroudet.com

Eaulutusiilaisuus an maksulton,

Tiedusialul sdhkdpostitse osoitteesta ulla-nittaketoladsobi com
fai puhefimilse numerosia 0201 558 840.

Liite: Harvinaise! saraudel-paivin 2010 ohjalma

Lampirnéasti fervetuloal

A e

Risto Johansson tarco Hautalahii
Professord, EYS foimifusjohiajo
Harvinoket saroudet-pdivtin 2010 puheenjohiaja Oy Swedish Orphan Blowvitrem AB
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Harvinaiset sairaudet -paiva 29.10.2010 MMEET SAIRAUDET

Finkeancio-fal, Hekinkd, kio B.15 - 17.00 —piivd 29.00.2010
Suomesta harvinolssalrovksien tutkimuksen ja heldon mallimaa?

HARVIMAISET SAIRAUDET-FAIVAN 2010 JARJESTAVAT YHTEISTYOS5A:

Suarnan Hemalalogiyhdishys Sunrmén Reumalalagingn yhdistys
Suormen Lotlenkbdkdkmodehy KEunhzutus ORTOM ja Soiraclo CRTON
Suomen Loslenpsykiabiyhoistys Orphonet Anland

Suomen LGke felesliben Genatilkon yhdishys PerdnElmer Firland

Suormen PerdnnblinyesdSkdrit yhdistys Cry Sweddish Orpshan Bicwitrem Ab
OHJELMA

aomupdiviin aikana esitel®8n yhyel katksaukset hordnoissoirouksken futkimuksasta, hotdosta jo 188kkeiden soolavudasha
Suomessa jo Euroopassa. Mikd on nykylilonne, jo mitd fohvommes fulsvaisuuden fuovan fulassoon® Miten Sucmeastia Tehoidn
hordnoissairouicsien holdon molimoad Vol olemmaeko 883 jof Tovitteena on 50000 koole kakk hondnoissoinguksien holdon
ennishumisen konnafio iarkedt tahod, poliffisisha pdS1iajishS dognostikan ja hoidon loleuitajin, polilos asona hoitokefjua,
Poneslikatkusiesso osolistufia on mahdolisuvus asildd kysymyisd jo rmislpileild. joinin vastooval jo oftaval kontoo ani fahogen
huippasasanuntjal.
Aomupakvan ohjeimo ki 8.15 = 12.40
B.15-B.45 Eahwi
B.45-%.00 Tiohuus olkoo

- Toimitusiohiaia Marco Haufalohil Oy Swedish Orphon Bovitrum Ab

= Tlasuuden puheenjohiofa. professon Rislo Johansson, K3

F00-9.15 Harvinalse! sairoudet -pdivan 2010 avaus
Paruspoivelsminisierd Poulo Riskco

7,158,358 Horvinolssalrovksien diognostilckn ja hollo Ewooposso jo Svomessa:
ndin pofilood sen kokevat. EURORDIS-futkimuksen esifely jo ulokset.
EURORDIS-arganiaalion edusiaja

7.35-9 55 Harvinolibikkelden soolovseden turvaaminen myd jo ulevahiuede o
Asianajoja Kiays Nybiin, HommorsirSm Puhakko Paringrs

¥.55-10.15 Harvinaiszairauvksien tufkimukien mahdolisvedet jo hoasteet Suomessa
Dosenti Sakod Jokkondo, Hoormon instifuut, Helsingin Yiopisfio

10,0 510,30 Touko
Vaslasyntyneiden harinaisten aineenvaihduntalokaukiien seulanta

10.30-10.55 - Denmark = how and why?
MO DEc Dowvid 8. Howgoard, Siadens Serum instifut, Copenbogen, Denmark

10.55-11.15 - Kattous sevionfalilonfeeseen Svomessa
Prodesson ko Mononen, TYESLAR

1051138 Horvinalsien sydpben holdon kehifiGminen = onko 3o holdon keskif@misha?
Professond Pindoo-Lika Kellokump-Lehfingn, TAYS

11.35-11.55 "Mdin minug on holdefu”™

Suomalginen pofilas, Mankky Tolvisinan, Suomean Hemaofifoyhotshys
11.5512.30 Eysymyksld jo vostauksia
12.30-12.40 Yhteemebs

Fuheenjohiaj professon Bisto Joharsson

12.40-13.30 Lounas
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HARVINAISET SAIRAUDET

itapdivan ohjelma tydayhmizd ko 13.30-17.00 =phivd 29.10.2010

Harvinaisten sairauksien hoidon kehittédminen Suomessa

TySryhmissd e oso-alueiden asontun ol kuulevatl o kesosielevat yisityikobtobemmin oman alonsa horvinaisisio soirouksista jo
nicien diognosfikosta jo hoidosha, Miten poficiden diognasointia, boitoon pdiined jo holdon fmoa voldoon enfisesiiin
paranioa? Onka mahdolisio yhdenmukaishoa hoilokSyidnidia? Mikd on kudonnuivakulioeona hoilsa®

TYORYHMAT:

Harvinaiden sydpien hollo Suomesa, elimerkidng pehmytkudesiakaamal
Pubeenjohiaja professon Risio Johansson, EY5

13.30-13.45 Awciug - Righe Johansion, K5

13.45-14.30 Yandais aclivily in 5TE afer (hon leio-lipo-sublypasl - Pedrg Soniababan, Phormabior

14.30-14.45 Trobakiadinin kusionnusvaibuiiovuus adenneen pehmytkudassorkooman holdossa - Bkl Soind, ESIOR
14.45-15.10 Pahmiytiesdosakcomian kinunginen hoflo - Ekd Fuklginen, HUS

15051530 Kohwi
15501555 Pahmytiopdosarkoomien kehithywd Bikehoito - Malo Torkkonen, HUS

14.00-14.25 Kilioin forvdbaon sdahoiloo |pehmylkudossorkooman hoidosal? - Poulo Linghaim, TYKS
16301655 Pahmytoudossakoomien kuvantamisasia - Ming Daln-Hivonen, HUS

17001705 Thhearwaio - Risto Johonsson, KYS

Harvinaiset revmasairaudet

Puhsenjohiai dosentli Rifta Lucaujlne, HUS

13.30-1338 Avaus = Ritho Luosufdred. HLLS

13.35-14.20 Autoinflammaioiet okeyhtymd! fenobyypsid gencobyyppin jo lokakin - Tom Pelierssan, HUS
14,20-15,00 Aiicyisan Silin tayli kinisen hutidmaloen voiosso - Don Mondsrdm, HUS

15.00-15.30 Kakwi

15.30-14.15 Sysleamicreinen iostenreuma - poliastapaulksia - Krisfima Aoito, HUS

14.15-17.00 Yhheanveio - Rt Luosujdrel. HUS

Haorvimalset parnnbliset soloudet lopsilla

Pubsanjohlaja professod Ol Srmel, TYKS

13.30-13.35 Avaus — OFF Simell, TYES

1335-14,15 Akuutt hyperommonemio - Pdivi Keskinen, TAYS

14,15-15.00 Kysfinen fibroosi - Menja Kojosoon, HUS

15001515 Kk

15.15-14,00 Harvinasal ikan udiodaircudel - kka Kaitia, HY

16001645 Luushosainauspolioiden hoiho jo kunboubus - Lisaman Knigey, Eunfoufus ORTON
14.45-17.00 Yhteanvaio - DN Simel. TYKS

Harvinalset hemotologlsel sooudet

Fubsanjohlaja dosanili Kori Remes, TYKS

13.30-13.35 Avous — Kod Remses, TYES

13351408 Hemaofilon parinnBiisyys. kontojuus jo biyiGnndn ohjest - Krisfing Altomdkl HUSLAE
14,05-14.35 Logten hemofiion hoasiest - Anne Mdkipemon, HUS

14.35-15.05 kSrkywin verarmwaloloutia wairoslavan poliiaon hoostes! - Eing Armatromg. HU3
15.05-15.30 Kol

15.30-16,00 Mitan volmistouduioon verenwolotoutio sorostavan potilkoon ioimenpiteesaan - K Loasia, HUS
10014630 HemofiiopoSicon nivelsikkouksst = Pekkg Yinen, Soiroola ORTON

14.30-17.00 Yhissrmaio - Ko Remes, TYES

ADHD ja harvinaiiel kemarbiditeetit
Puheanjohtaj eraoiskS8kdn Anita Puusffied, ESSHP

133501335 Avous = Anita Puusiidnd, ESSHP

13.35-14,15 ADHD ja neuropsykializet handl kapsuusilsed, - Leend Pillakoski, TYES
14.15-1500 ADHD:n erohusdiagnostikin lastennaunsiogin ndkakulmasia - Pdivi Olsén, OFS
1500-15.15 Kot

15151400 ADHD jo kokssuuntainen misialohSid lopsito jo reclo - Anifa Puusidnd, ESSHP
14,00-16.30 ADHD ja phinteet lopsilo jo meoilo - Sofo Memeld, TY

14,3017 00 Ponesiieskusiely jo yhisenvelo

Yhteemsebe ysrghmbnd -1 Snhmen oohasnjontaal

17.00-18.30 Flenid suolalsia
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25.3.2011 SLGY:n kevétkokous Helsingissé&: Psykososiaaliset
haasteet kliinisessé genetiikassa

20.1.2011 16:29

Kokous jdrjestetddn Meilahden sairaala-alueella Biomedicum Helsinki 1:ssd (Haartmaninkatu
8, 00290 Helsinki)

24.3.2011 Syndroomailtapéiva Helsingisséa

25.1.2011 16:52

Viestoliiton syndroomailtapdiva pidetddn torstaina 24.3.2011 klo 13-16 Vdest6liiton tiloissa
Helsingissa.

18.-19.5.2011 Leena Peltosen muistosymposiumi Helsingisséa

17.2.2011 16:50

A Global View of Disease Genomics — Symposium Honoring Academician of Science,
Professor Leena Peltonen-Palotie: http://leenasymposium.fimm.fi

24.3.2011 Yleiséluento: Geenitestit terveyttd ennustamassa

23.3.2011 16:28

27.10.2011 Dysmorfologiailtapéiva Turussa

4.10.2011 16:49

Syksyn dysmorfologiailtapdivé jarjestetddn torstaina 27.10.2011 klo 13:00 Turun yliopiston
Laéketieteellisen tiedekunnan Medisiina-rakennuksessa (Kiinamyllynkatu 10, 2. krs, C 202).
Esitysten suhteen voi olla yhteydessa Marja Hietalaan.

28.10.2011 SLGY:n syyskokous Turussa

4.10.2011 16:25

”Maahanmuuttajien genetiikkaa”. Mikron luentosali, Kiinamyllynkatu 13, Turku klo 9-16.
Tarkempi ohjelma ohessa. Osallistumismaksu 30 e. Kunniajdsenid ja johtokunnan jdsenia
pyydetddn kohteliaimmin mainitsemaan statuksensa ilmoittautumislomakkeen lisdtietoja-
kentdssa.
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Psykososiaaliset haasteet
kliinisessa genetiikassa

Psychosocial Challenges in Clinical Genetics

Suomen Ladketieteellisen Genetiikan Yhdistyksen kevatkokous 25.3.2011, Helsinki, Biomedicum,
Luentosali 3

The Spring Meeting of the Finnish Society of Medical Genetics, 25th March 2011, Biomedicum, Lecture
Hall 3

RS LR [EMOITTAUTUMINEN JA KAHVI

- REGISTRATION AND COFFEE

“ Aloitussanat/Opening Prof. Johanna Schleutker,
Tampereen Yliopisto

10.00 - Counselling skills Prof. Heather Skirton,
11.00 University of Plymouth

Neuromuscular Conditions, disability Louise Hastings,
and the psychological impact for Neuromuscular Genetic Nurse
patients Specialist, Newcastle upon
Tyne

E Harvinaishoitajana Sosiaalihoitaja Marjatta
perinnollisyysklinikassa Sipponen, Vaestoliitto

E LOUNAS/LUNCH

E Neuvonnan muodot ennen, nyt ja dos. Marja Hietala, Turun
tulevaisuudessa Yliopisto

K Geenitestaustuloksen kertominen LT Katja Aktan-Collan, HUS
perheessa; esimerkkina HNPCC

E Potilaan puheenvuoro Jenni-juulia Wallinheimo
14.45 - KAHVI/COFFEE

15.00

15.00 - Haastavia tai opettavaisia

16.00 potilastapauksia neuvonnan kannalta, a

I 10 min
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Syndroomailtapaiva

Torstaina 24.3.2011
Vaestoliitto, Vaentupa (sisaankaynti sisapihan kautta)
Kalevankatu 16, Helsinki

13.00 - 13.30 Mirja Somer: PEHO, voiko fenotyyppi vaihdella?
13.30 - 16.00 Omat tunnetut ja tuntemattomat dysmorfiset tapaukset

Omat dysmorfiset potilas tapaukset, rilppumatta diagnoosin varmuusasteesta,
ilmoitetaan Mirjalle 17.3. mennessa (mirja.somer@vaestoliitto.fi). limoita esityksen
otsikoksi lyhyt kuvaus aihepiirista paljastamatta diagnoosia etukiteen, esim.
"Kaihi ja kuulovamma®”, Mukaan mahtuu ilmoittautumisjérjestyksessa.

Kokoukseen osallistumisean ei ennakkoilmoittautumista, huolimatta
kahvitarjoilusta!

Tervetuloa!

Riitta Salonen-Kajander
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Suomen Ladketieteellisen Genetiikan Yhdistys
Féreningen for Medicinsk Genetik | Finland

jarjestaa kaikille avoimen yleiscluennon torstaina 24.3.2011

Biomedicum, luentosali 1 (Haartmaninkatu 8, Meilahden sairaala-alue)

klo 17.00-17.30 kahvitarjoilu
klo 17.30-18.15 Tutkimusprofessori Helena Kaaridinen, THL

"Geenitestit terveytta ennustamassa”™ Geenitestit
yleistyvat terveydenhuollossa ja sen ulkopuolellakin. Mita ne
kertovat? Miksi niita kaytetaan? Milloin ne ovat turhia ja milloin
tarpeellisia?

klo 18.15-18.45 keskustelu

Tervetuloa kuuntelemaan ja keskustelemaan!
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Suomen Liiiketieteellisen Genetiikan Yhdistys
Syyskokous Turku 27.-28.10.2011

Torstai 27.10.2011

Dysmorfologia-iltapaivad

Paikka: Liiiiketieteen laitosrakennus Medisiina, Kiinamyllynkatu 10, ryhmiityéhuone C202

13.00 — 13.45 Molekyylikaryotyyppaus dysmorfologisen potilaan tutkimuksissa
Alustus Jaakko Ignatius
Keskustelua

13.45 - 16.00 Omia tapauksia eri klinikoista
Yhteyshenkilt: Marja Hietala marja.hietala@utu.fi

16.00 - Liikiriliiton Suomen Perinndllisyysléifikirit -alaosaston syyskokous

Iltachjelma: Tutustuminen Turun Taidemuseon Carl Larsson-niyttelyyn
tai Logomo-kulttuurikeskukseen (liihelléi Rautatieasemaa)
Molemmat auki ad klo 19
Halukkaille yhteinen illallinen (omakustanteisia)
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Suomen Liiiketieteellisen Genetiikan Yhdistys
Syyskokous Turku 27.-28.10.2011

Perjantai 28.10.2011

SLGY:n syyskoulutus: "MAAHANMUUTTAJIEN GENETIIKKAA”

Paikka: Mikron luentosali, Kiinamyllynkatu 13 (lihelli Kupittaan rautatieasemaa)

9.00 - 10.00

10.00 - 10.05

10.05 - 10.35

10.35 - 11.05

11.05-11.45

11.45 - 12.00

12.00 - 13.00

13.00 - 13.45

13.45 - 14.45

14.45 - 15.15

15.15- 15.30

15.30 -

IImoittautuminen, kahvi

Koulutustilaisuuden avaus, SLGY:n puheenjohtaja Johanna Schleutker
Miti jokaisen Lifkirin tulee tietiiii talassemioista?
Dos. Jukka Rajantie, HUS Lastenklinikka

Hemoglobinopatioiden laboratoriodiagnostiikka
Dos. Veli Kairisto, TYKS

DNA-tutkimukset hemoglobinopatioiden selvittelyssi
LT, erikoisldsikiri Minna Kankuri-Tammilehto, TYKS

Keskustelua

Lounas (useita vaihtoehtoravintoloita, kartta jaetaan tilaisnudessa,
omakustanteinen)

Suomen viiestd ja tautikirjo muuttun - tirkeimmiit maahanmuuttajaryhmiit ja
niiden "tautiperinnit”

Dos. Jaakko Ignatius, TYKS

Kulttuurisia niikokulmia sairauteen ja parantamiseen, esimerkkini
somalialaiset maahanmuuttajat

Tutkijatohtori Marja Tiilikainen, Helsingin yliopisto, Sosiaalitieteiden

laitos

Maahanmuuttajaperheen perinnéllisyysneuvonnan erityispiirteiti
Dos. Marja Hietala, TY/TYKS

Keskustelua

Tilaisuuden paitis

Koulutus anotaan erikoistumiskonlutukseksi perinnillisyyslisiketieteen,
lastentautien, hematologian ja yleisliiiketieteen aloille.

26



22.3.2012 Nuorten tutkijoiden pdivéa
24.1.2012 16:20

Kevitkokousta edeltdvdnad pdivand 22.3.2012 SLGY jarjestdd Nuorten tutkijoiden pdivén,
teemana Next Generation Sequencing. Luennoitsijoiksi valitaan abstraktien perusteella nuoria
tutkijoita, joiden tutkimusaiheet ovat sopivia. Abstraktien dead-line on 31.1.2012.
Abstraktien joukosta valitaan 2 kpl, jotka palkitaan Nuoren tutkijan palkinnolla (300€)
Lisdinformaatiota: carola.saloranta (at) hus.fi

22.3.2012 Syndroomailtapéivé Helsingissa
24.1.2012 16:47

Viestoliiton ja HUS/KGY:n yhteistyOssd jdrjestdiméd Syndrooma-iltapdivd pidetddn to

22.3.2012 Biomedicumissa.

23.3.2012 SLGY:n kevétkokous Helsingisséd: Next-Generation
Sequencing

24.1.2012 16:22

SLGY:n kevitkokous pidetddn Biomedicumissa (Haartmaninkatu 8, luentosali 2, P-kerros)
Helsingissa 23.3.2012. Aiheena on "Next-Generation Sequencing”. Osallistumismaksu
70€/ei-jasenet, 60€/jasenet ja 50€/hoitajat+opiskelijat.

SLGY:n sdadntdomaardinen vuosikokous pidetddn luentojen jalkeen 23.3.2012 klo 16.00-17.00.

Genetiikan palkinto 2012 - johtokunta pyytéda ehdotuksia!
24.1.2012 16:16

Yhdistys jakaa Genetiikan palkinnon (1000€) vuosikokouksen yhteydessa maaliskuussa
2012. Tunnustuspalkinnon perusteena on lddketieteellisen genetiikan alalla tehty ansiokas ty6
tai saavutus. Palkinnon saajan tulee olla SLGY:n jdsen. Ehdotuksen palkinnon saajasta voi
tehda kuka tahansa SLGY:n jdsenistd. Johtokunta pyytaa jasenistolta KIRJALLISIA
ehdotuksia palkinnon saajasta 31.1.2012 mennessa. Palkintoon liittyy luento, jonka saaja
pitda luovutustilaisuudessa.

17-20.5.2012 The 2nd Global Congress for Consensus in Pediatrics
& Child Health

27.1.2012 16:47
The 2nd Global Congress for Consensus in Pediatrics & Child Health
May 17-20, 2012 in Moscow, Russia.
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The Congress is being held with the participation of the American Academy of
Pediatrics (AAP) and Canadian Paediatric Society (CPS).

The scientific program will be of the highest standard, featuring
presentations by leaders and opinion makers in the fields of pediatric
specialties, presented in keynote addresses, sharp state of the art
lectures, controversial debates and exclusive symposia.

For further information about the Congress, such as the preliminary program

and topics, visit the Congress website: http://www.cipediatrics.org

14-15.6.2012 Véestéliiton Syndroomakoulu Helsingissé
21.3.2012 16:45

Ohjelma ja ilmoittautuminen:

http://www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/koulutukset/pediatrinen-syndroomakoulu-14-15

2012 Nuoren tutkijan palkinnot
23.3.2012 16:11

22.3.2012 Nuorten tutkijoiden pdivén yhteydessd myonnettiin Nuoren tutkijan palkinnot
seuraaville tutkijoille:

Johanna Kondelin: Identifying Oncogenic Mutations in MSI Colorectal Cancer by Exome
Sequencing

Hanna Koskela: Recurrent Missense Mutations in the STAT3 Gene in LGL Leukemia
Provide Insights to Pathogenetic Mechanisms and Suggest Potential Diagnostic and
Therapeutic Applications

22.10.2012 Identification of genes causing intellectual disability
6.9.2012 16:43

Biomedicum Helsinki seminaarisarjan luento ma 22.10.2012 klo 12-13

Apulaisprofessori Vera M. Kalscheuer, Max Planck Institute for Molecular Genetics, Berliini:
Identification of genes causing intellectual disability

Luennnon pitopaikka: Biomedicum Helsinki, Haartmaninkatu 8, luentosali 1.

Lisétietoja: dosentti Irma Jarveld, irma.jarvela (at) helsinki.fi

23.11.2012 SLGY:n ja SILY:n yhteiskokous Helsingisséa
6.9.2012 16:07
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The Finnish Society of Medical Genetics

Young Investigator's Day
22.3.2012
Biomedicum Helsinki, Haartmaninkatu 8, Helsinki
Lecture Hall 2
09,00 — 09,05 Opening remarks
09.05 - 09.25 The Effect of Algorithms on the Identification of Copy Mumber Variants in
Finnish Population
Chakravarthi Kanduri
09.25 - 09.45 Applying Bioinformatics in the Analysis of Next-generation Sequencing Data
Tamm{ Rantapeno
09.45 - 10.05 Identifying Oncogenic Mutations in MSI Colorectal Cancer by Exome Sequencing
iohanna Kondelin
10,05 -10.25 Exome Sequencing identifies Loss-of-function Mutation in Suppressor of fused
homolog (SUFU) in a Family with Multiple Meningioma
Mevrvi Aawikko
10.25 = 10.55 Coffee break
10.55=11.15 Exome Sequencing ldentifies New Gene Defects Underlying Mitochandrial

Disease
Henna Tyynismoag

11.15=11.35 X-exome Seguencing Revealed a Movel Mutation in the CUL4E Gene Underlying
Cabezas Syndrome
Anju Phillps

11.35-11.55 Recurrent Missense Mutations in the STATI Gene in LGL Leukemia Provide Insights
to Pathogenetic Mechanisms and Suggest Potential Diagnostic and Therapeutic

Applications
Hanna Koskela

11.55-12.15 General Discussion
Announcement of Young Investigator's Award winners
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Suomen Ladketieteellisen Genetiikan Yhdistys jarjestii

Next-Generation Sequencing -
seminaarin

23.3.2012, Biomedicumissa, Helsingissa.

08:30-09:00 Registration
09:00-09:05 Opening

Next-generation-sequencing platforms, methods and applications

09:05-09:45 NGS Platforms in targeted, exome and whole genome sequencing
Pekka Ellonen (Institute for Molecular Medicine Finland)

09:45-10:25 Analysis and bicinformatics of NGS data
Matti Nykter (Tampere University of Technology)

10:25-10:30 Sponsor

10:30-11:00 COFFEE

NGS in research - finding new mutations

11:00-11.30 NGS in tumor genomics
Lauri Aaitonen (University of Helsinki)
11:30-12:00 X-ome sequencing in Finnish families with intellectual disability
Irma jarvela (University of Helsinki)
12:00-12.30 Award lecture
Finnish Society of Medical Genetics Award Recipient 2012
12:30-13:30 LUNCH

13:30-14:15 Whole exome sequencing in clinical practice , an example of 300
Cases
Marcel Nelen (Radboud University Nijmegen, Medical Centre)

14:15-14:45 Single cell transcriptome analysis
fuha Kere {Karolinska Institutet)
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SLGY:n ja SILY:n yhteiskokous 23.11.2012

Hotelli Scandic Continental, Mannerheimintie 46, Helsinki.

Ohjelma

.00-10.,00  Hmoittantuminen, nédyitely ja kahvi

10.00-10.15 Tervetulosanat, Suomen Thotautiliifikirivhdistyksen puheenjohtaja Antti
Laverma ja Lifiketieteellisen Genetiikan yhdistyksen puheenjohtaja Carola
Saloranta

10.15-1 10400 Mitéi on dysmorfologia ja miten sitii voi hyiidyntiii diagnostiikassa,
Tutkimusprof. Helena KiiiriGinen, THL

11.00-11.45 Uuntta genetiikan menetelmistii. Prof. Juha Kere, Karolinska Institutet, Tukholma

11.45-13.15 Lounas ja niiyttely

13.15-14.15 Café an lait spois as a diagnostic challenge. Prof. Eric Legius, KU Leuven, Belgia
14.15-15.00 Perinnillinen sydpéalttivs ja iho. Yl Kristiina Aittomiiki, HusLah

15.00-15.45 Kahvi ja niivitelytauko

15.45-16.15 Nethertonin syndrooma Suomessa. Prof. Annamari Ranki HY ja HUS
16.15-18.00 Tapausselostuksia perinnillisyyslidikiireilti ja ihotavtiliakireilts
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22.3.2013 SLGY:n kevitkokous Helsingisséd: Seminar on
Epigenetics

15.2.2013 14:08

Kevidkokouksen aiheena on epigenetiikka. Paikka: Biomedicum Helsinki, sali 2.
Kokouksen yhteydessd pidetddn myo6s yhdistyksen vuosikokous.

[Imoittautuminen: https:/finmedgen.org/kokoukset/slgy/helsinki2013/ilmoittautuminen.htm

Osallistumismaksut: SLGY:n jasenet 60 €, opiskelijat ja hoitajat 50 €, muut 70 €.

21.3.2013 Nuorten tutkijoiden pdivéa
15.3.2013 14:10

The Finnish Society of Medical Genetics: Young Investigator’s Day. 21.3.2013; Biomedicum
Helsinki, Haartmaninkatu 8, Helsinki, Lecture Hall 2

Ei ilmoittautumista.

21.3.2013 Syndroomailtapéiva

15.3.2013 14:06

Biomedicum, Haartmaninkatu 8, Helsinki, luentosali 2 klo 13:00-16:00

21.3.2013 Yleis6luento: Voivatko ympéristo ja elintavat kaantaéa
perimén tiedon péaélaelleen?

15.3.2013 14:11

Yleisoluento: ”Voivatko ympdristo ja elintavat kddntda perimédn tiedon pdadlaelleen?”
Professori Minna Nystrom, Helsingin yliopisto, biotieteiden laitos

Tiedekulma, Helsingin Yliopisto, Aleksanterinkatu 7, péétila, torstaina 21.3.2013 klo 18:15-
19:00
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Tilaisuuden jarjestdad Suomen ladketieteellisen genetiikan yhdistys (SLGY).

http://helsinginyliopisto.etapahtuma.fi/Default.aspx?tabid=304&id=5870

2013 Nuoren tutkijan palkinnot
23.3.2013 13:30

21.3.2013 myonnettiin Nuoren tutkijan palkinnot seuraaville tutkijoille:

Kirsi Tuppurainen

Alexandra Gylfe

8.11.2013 SLGY:n syyskokous Helsingisséa: Bioinformatiikka
11.10.2013 14:13

SLGY:n syyskokous jarjestetddan 8.11. Helsingissa ja sen aiheena on bioinformatiikka.
Ohjelma sisdltda sekd luentoja (aamupdivilld) ettd kdaytdannon harjoituksia atk-luokassa
(iltapdivalld). Hoitajille on oma iltapdivdaohjelma.

[Imoittautuminen: https:/finmedgen.org/kokoukset/slgy/syys2013/ilmoittautuminen.htm

34



Seminar on Epigenetics
22.3.2013, Biomedicum Helsinki, lecture hall 2

08:30-09:00 Reqgistration
09:00-09:05 Opening, Carola Saloranta

Epigenetic mechanisms
Chair: Carola Saloranta

08:05-08:45 Introduction to epigenetics
Paivi Peltomaki (Department of Medical Genetics. University of Helsink)

09:45-10:25 Woestern diet and inherited MIh1 mutation predispose colon to early expression
and methylation changes in growth-regulatory genes
Marjaana Pussila (Department of Bioscences, Universty of Helsinki)

10:25-10:30  Sponsor: Petri Hartikainen, Sobi
10:30-11:10  OOFFEEAND EXHIBITION

Epigenetics of common traits
Chair: Minna Mannikka
11:10-11.50 The mathylome of acquired obesity
Miina Ollikainen (Hjelt Institute, University of Helsinki)

11.50-12:30 Epigenetics of stress
Tiina Paunio (Universty of Helsnki and National ingtitute for Health and Wellare)

12:30-13:30  LLUNCH AMD EHIBITION

Epigenetics and environmental exposure
Chair: Katarina Pelin

13:30-14:10 Epigenetics of fetal alcohol spectrum disorders
Mina Kaminen-Ahola (Depariment of Medical Genetics, University of Helsinki)

14:10-14:50 Epigenetics studies on asbestos-assodated lung tumars
Eeva Kettunen (Fnnish Institute of Occupational Health)

14:50-15:30 Epigenetics of smoking dependence
Emmi Tiili (Finnish Institute of Cecupational Health)

15:30-16.00 WINEAND CHEEE
16:00-17:00 Annual meeting of the Fnnish Sodety of Medical Genetics

SO0 umina Wz, oy e
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09.00 - 09.05

09.05 - 09.35

09.35-10.05

10,05 - 10.35

10.35-11.05

11.05-11.35

11.35-12.00

The Finnish Society of Medical Genetics
Young Investigator's Day

21.3.2013
Biomedicum Helsinki, Haartmaninkatu 8, Helsinki
Lecture Hall 2

Opening remarks, Carola Saloranta

CCNDT is a Putative miR-193b Target in Prostate Cancer
Kirsi Tuppurainen

Genome-Wide Association Study Identifies Novel Loci for
Vision Disorders in a Canine Animal Model
Saijo Ahonen

Modified Atkins Diet in Late-Onset Mitochondrial Myopathy
Sofia Ahola-Erkkild

Next Generation Sequencing of Colorectal Cancer
Alexandra Gylfe

Molecular Analysis of Adipose Tissue of Patients with
Mitochandrial Disorders
Jana Buzkovo

General Discussion
Announcement of Young [nvestigator's Award winners
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Syndroomailtapdiva torstaina 21.3.

Biomedicum, Luentosali 2 klo. 13-16.00
Haartmaninkatu 8, Helsinki

13.00 Aloituskahvit

13.15 Riitta Salonen-Kajander: Mosaiikkeja geenipolulla

13.45 Nina Horelli-Kuitunen: Harmittomat
segmentaaliset duplikaatiot?

14.15-16.00
Omat tunnetut ja tuntemattomat dysmorfiset
tapaukset

Toivomme omien tapauksien ennakkoilmoittamista
14.3. mennessd Minna Kankuri-Tammilehdolle
minna.kankuri-tammilehto @rinnekoti.fi tai
p .040 736 9491 aikataulun suunnittelemiseksi.

Tervetuloa!
Riitta Salonen-Kajander

Norio-keskus, Rinnekoti-Saatio
p. 040 7471075
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Bioinformatiikka - Mita geenivastaus kertoo?
08.11.2013, Porthania, luentosali III (Yliopistonkatu 3, Helsinki)

08:30-09:00 Ilmoittautuminen
09:00-09:05 Tervetuloa, Carola Saloranta

Bioinformatiikan salat tutuiksi
Puheenjohtaja; Maria Haanpas

09:05-09:50 Ihmisen genomi ja sen monimuotoisuus
Dosentti Minna Mannikkd (Qulun yliopisto)

09:50-10:35 Geneettiset tietokannat hydtykayttéon
Vanhempi tutkija, viestintakoordinaattori Mari Kaunisto (FIMM)

10:35-11:05 KAHVI

11:05-11.50 Geneettisen riskin arviointi monitekijaisessa taudissa
Tutkimusprofessori Markus Perola (Terveyden- ja hyvinvoinnin laitos,
THL)

11.50-12:00 Yleinen keskustelu

12:00-13:00 LOUMAS (omakustanteinen)

Tietokanta-workshopit, Aleksandria, atk-luokat K130 ja

K133
(Fabianinkatu 26/28, yhdyskaytava Porthaniasta)

Rinnakkais-sessiot 13:00 - 14:20 ja 14:40 - 16:00:

Vanhempi tutkija Kati Donner (FIMM): Geneettisen variantin merkityksen
selvittdminen tietokantojen avulla (luokka K130 klo 13:00-14:20 ja luokka
K133 klo 14:40-16:00)

Sairaalageneetikko Tiina Alitalo (HUSLAB): Molekyylikaryotyypityksen
tuloksen tulkitseminen tietokantojen avulla (luokka K133 klo 13:00-14:20 ja
luokka K130 klo 14:40-16:00)
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Hoitajien iltapdiva, Porthania. luentosali P723

13:00-14:00 Tiedonhaku perinndllisyyshoitajan tyossa
Informaatikka Tiina Heino (Terkko)

14:30-16:00 Tutustuminen Sydpdjarjestdjen puhelinneuvontaan Pikku
Roobertinkadulla
Sairaanhoitajat Virpi Halinen ja Hannele Kuvaja
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Nuorten tutkijoiden péiva ja Syndroomailtapdivéa 27.3.2014

5.2.2014 15:20 Katarina Pelin

Nuorten tutkijoiden pdiva jarjestetddn 27.3.2014, Meilahden sairaalan luentosalissa 1
Helsingissd. Nuorten tutkijoiden pdivéan sisdltd muodostuu pdivaa varten ldhetettyjen
abstraktien perusteella. Hallitus kehottaa kaikkia nuoria tutkijoita 1dhettdméan abstraktin
omasta tutkimusaiheestaan ja osallistumaan Nuorten tutkijoiden pdivddn! Osallistuminen on
ilmaista ja kaksi parasta esitysta palkitaan Nuoren tutkijan palkinnolla (300 euroa).
Abstraktien pidennetty deadline on 9.3.2014 ja ne ldhetetddn Carola Salorannalle:

Carola.Saloranta (at) hus.fi
Nuorten tutkijoiden pdivén jdlkeen, iltapdivélld 27.3.2014, jérjestetddn Syndroomailtapdiva

Meilahden sairaalan luentosalissa 1.

28.3.2014 SLGY:n kevétkokous Helsingissé&: Connective tissue and
bone disease

5.2.2014 14:11
SLGY:n kevitkokous ”Connective tissue and bone disease” on 28.3.14 HUS:ssa.

Ilmoittautuminen tdman linkin kautta 14.3. mennessa.:
https://www.slgy.info/kyselyt/index.php/463631/lang-fi

Yleis6luento 27.3.2014, klo 18:00-19:30, Porthania, Helsinki

5.2.2014 15:28 Katarina Pelin

Ilkka Kaitila pitdd yleis6luennon aiheesta ”Voivatko luustonkin sairaudet olla
perinnéllisid?” Porthania, luentosali PIII, Yliopistonkatu 3, Helsinki

TERVETULOA!
Syndroomailtapéivé to 27.3.2014 klo 13:00-16:00, Meilahden
sairaalan luentosali 1, Haartmaninkatu 4, Helsinki

4.3.2014 11:40 Katarina Pelin

Nuorten Tutkijoiden Pd&ivé/ Young Investigator’s Day 27.3.2014

12.3.2014 09:29 Carola Saloranta
Luennoitsijat Nuorten Tutkijoiden Pdivaddn on valittu, kiitos kaikille aktiviteetista!

Tervetuloa kuuntelemaan, paikka on Meilahden luentosali 1, aika 27.3.14 klo 9.00 — 12.30 .
Tilaisuus on maksuton, ilmoittautua ei tarvitse.
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Young Investigator’s Day 27.3.2014

12.3.2014 09:43 Carola Saloranta

The presentations for The Young Investigator’s Day have been chosen, thank you all for your
interest!

Welcome to listen to the young investigators, at Meilahti Hospital, lecture hall 1, Thursday
27.3.14 at 9.00 — 12.30. Coffee is served. There is no attendance fee, and no need for
registration beforehand.

2014 Nuoren tutkijan palkinnot

28.5.2014 14:01 Katarina Pelin
SLGY on myo6ntanyt Nuoren tutkijan palkinnot 27.3.2014 seuraaville tutkijoille:
Mariann Kasela

Sofia Ahola

Kokousinfoa SLGY:n jédsenille!

28.5.2014 14:23 Katarina Pelin

Kansainvélisen epdmuodostumajdrjestdn International Clearing House for Birth Defects
(ICBDSR) 40-vuotisjuhlakokous ja siihen liittyva tieteellinen kokous jarjestetdan Helsingissa
Hanasaaressa 14.—15.9.2014. THL on kokouksen isdnta.

Epédmuodostumien ja perinnéllisten sairauksien kanssa tydskentelevat lddkérit ovat
tervetulleita osallistumaan tieteelliseen kokoukseen, johon voi ldhettdd myos abstraktin.
Abstraktit on ldhetettdva viimeistddn 30.6.2014.

Metaboliset péaivét Oulussa 6.-7.11.2014

17.6.2014 11:03 Katarina Pelin

Suomen Metabolisen Klubi ry:n vuosikokous jarjestetddn tdna vuonna Oulussa 6. -7.11.2014
Hotelli-ravintola Lasaretissa.

Koulutuspéivien aihe on : ” Akuuttien metabolisten tautien kulmakivet lohiportaiden dérelld”.
Ohjelma ja lisdtiedot ovat oheisessa koulutustiedotteessa, josta 16ytyvit myos
ilmoittautumislinkki ja -ohjeet.

SLGY:n syyskoulutuspéivé 31.10.2014 Helsingisséa: Potilaan
kohtaamisen haasteet ja mahdollisuudet

3.9.2014 12:10 Katarina Pelin

[Imoittaudu tdsta (ilm. padattynyt): https://www.slgy.info/kyselyt/index.php/929493/lang-fi
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Connective tissue and bone disease
28.3.2014, HUCS Women's Hospital, Ssth Wichmann auditorium, Haartmaninkatu 2, Helsinki

08:30-09:00 Registration
09:00-09:05 Opening, Carola Saloranta

The challenge of Ehlers-Danlos Syndrome
Chair: Carola Saloranta

09:05-09:45  Worries of adinician faced with the current classification and genetics of
Bhlers-Danlos syndrame
Carina Wallgren-Pettersson, The Folkhdlsan Department of Medical Genetics,
Helginki

09:45-10:45  Bhlers-Danlos Syndrome hypermobility type and Joint Hypermobility
syndrome: Same or different entities?
Prof. Rodney Grahame, University College Hospital, London, UK

10:45-11:15  Coffee and exhibitions

11:15-12.00 Treatment of Ehlers-Danlos Syndrome hypermobility type
Harri Hamalainen, Helsinki University Hospital, Physiatry Outpatient Clinic

12.00-12:15 Discussion
12:15-12:20 Sponsor, Thermo Rsher Scaentific

12.20-13.15 Lunch and exhibitions
13:15-14:15  Meeting of the Society

Hereditary Bone diseases
Chair: Minna Mannikkd

14:15-15:00 Heredilay osleoporosis
Cuti Makitie, The Karolinska Institute, Sockholm ,Sweden
15:00-16:00 Prenatal diagnosis of osteochondrodysplasias

Ultrasound diagnostics
Aydin Tekay, Oulu University Hospital, Prenatal Diagnostic Unit

Genetics
Carola Saloranta, Helsinki University Hospital, Department of Qinical Genetics
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Syndroomailtapaiva torstaina 27.3.

Meilahden sairaalan luentosali 1, klo. 13-16.00
Haartmaninkatu 4, Helsinki

13.00 Aloituskahvit

13.15 Pirjo Isohanni: Uutta lasten mitokondriotaudeista

13.45 Hannele Koillinen: Mita uutta huulisuulakihalkion
genetiikasta tiedetdan?

14.15 -16.00
Omat tunnetut ja tuntemattomat dysmorfiset
tapaukset

Toivomme omien tapauksien ennakkoilmoittamista 20.3.
mennessa Sirpa Ala-Mellolle mieluiten sirpa.ala-
mello@rinnekoti.fi (tai p. 040 1924218) aikataulun
suunnittelemiseksi.

Tervetuloa!
Riitta Salonen-Kajander

Norio-keskus, Rinnekoti-Saatio
p. 040 7471075
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09.00 - 09.05

09.05 - 09.30

09.30 - 09.55

09.55-10.20

10,20 - 10.45

10,45 - 11.00

11.00-11.25

11.25-11.50

11.50-12.15

1215-12.30

The Finnish Society of Medical Genetics
Young Investigator's Day

27.3.2014
Meilahti Hospital, Haartmaninkatu 4, Helsinki
Lecture Hall 1

Opening remarks, Carola Saloranta

Mitochondrial encephalomyopathy and retinoblastoma explained by
compound heterozygosity of SUCLAZ point mutation and 13q14
deletion

Sanna Matilainen

Mitochondrial EFTs defects in juvenile-onset Leigh disease, ataxia,
neuropathy and optic atrophy
Sofia Ahola

Genotype-phenotype correlations for novel and previously described
mutations in TPM2 and TPM3 causing congenital myopathies
Minttu Marttilo

¥ chromosome exome sequencing in Finnish families with intellectual
disability
Anju Philips

Coffee break

Identification of new target genes in microsatellite unstable colorectal
cancer by exome sequencing
Johanna Kondelin

Functional analysis of mismatch repair gene variants of uncertain sig
nificance and their possible contribution to Lynch syndrome
Marionn Kosela

Genetic modifiers of CHEK2*1100delC associated breast camcer risk
Taru Muranen

SLGY board discussion and announcement of Young Investigator's
Award winners
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International Clearinghouse for Birth Defects
Surveillance and Research

The 41* Annual Scientific Meeting of
International Clearing House for Birth Defects

September 14-15, 2014

at Hanasaari Swedish-Finnish Cultural Centre. Helsinki, Finland

The Intermational Clearinghouse for Binth Defects Surveillance and Research (ICBDSR) is a voluntary non-
profit international organisation affiliated with WHO. ICBDSR was first established fony vears ago, 1974,
in Helsinki, Finland. The mission of the ICBDSR is to bring together programmes from around the world
conducting surveillance and research of birth defects with the aim of preventing them and decreasing the
impact of their consequences. The 44 present [CBDSR member programmes worldwide are actively
engaged in the systematic collection and analysis of data for the comprehensive surveillance of birth defects.

(http:dfwwaichdsr,org)

The 41" Annual Meeting of the ICBD SR is arranged in the Hanasaari Cultural Centre with a Scientific
Meeting in September 14-15, 2014, We invite Finnish colleagues who are working with the birth defects and
genetics (o join us and attend the Scientific Meeting, You ane invited to present yvour studies on birth defects
in oral and { or poster presentations, but you can also attend the meeting without any presentation, Sce
attached the Call for Abstracts (deadline Tune 30, 2004).

Congress packages:

*  whole day package: €58.45 / person / day, including 2 coffee breaks and one buffer lunch

* half day package: €52.40 / person / half day, including one coffee break and one buffet lunch
Congress packages includes wi-fi connection and meeting facilities. The congress package should be paid at
the Hanasaari Cultural Centre reception at amival.
Al participants should email their registration o annukka.ritvanen@thLi by September 17, 2004,
Please provide the following information in your email:

*  Name

&« Organization

= E-mail

*  Anending:
o Sunday Sepiember 14, 2004: full / half day
o Monday September 15, 2014: full / half day
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Scientific Meeting Programme

Sunday, September 14, 2014

8:30-8:45 Welcome

#:45-9:25 1. David Erickson Honorary Lecture (invited speaker)
The . David Erickson lecture war institited a few vears ago in honor of Dave Erickson, a friend and
supyperrter of the Clearinghouse for decades, and an onrstanding Wk defecr epldemiofogis. The

fecture wax delivered in previous vears by David Erickson himself (the first lectere), and followed by
distimgieished members of the public health commmniny and aeadenia

9:25-9:30 Distinguished Service Award
The NCRIDSK Distingurished Service Award homours an indfvidie! who has provided distinguished
service to the frermational Clearinghonse,

930 - 10:00 A, Lisi Award Winner Lecture

Thiz eward honors Alessandra Lisi, a young researcher at NOBDSE Cenrre from 2002 e her wrrimely

dheath in 2006, We howour Ber memaory with a Prize for voung osstanding researchers,

10:00 - 10:30 Presentation - Human gene expression dunng the first three days: from oocyles to 8 cells
(Juha Kere, Professor, Karolinska Institutet and University of Helsinki)

10:30 = 10: 45 Coffee break

1245 - 11:15 Presentation - Preimplantation and prenatal testing in the genomic era (Kristiina Aittomiiki,
Professor, Helsinki University Central Hospital and University of Helsinki)

11:15 - 12:45 Session [ - Oral presentations
12:45 - 14:00 Lunch

14:00 - 15:30 Session II - Oral presentations
15:30 - 16:00 Coffee break

16:00 - 17:30 Session 111 - Oral presentations

Monday, September 15, 2014

Workshop on ""Human genetic epidemiology / population genetics / hiobanking" and
Scientilic Sessions

B:30 - 8:55  Population genetics in Europe — Finns as an example (Antti Sajantila, Professor, Hjelt
Institute, Department of Forensic Medicine, Helsinki University)

8:55-9:20 Background of the Finnish Disease Heritage — the FinDis Database (Teppo Varilo, Docent,
Haartman Institute, Department of Medical Genetics, University of Helsinki)

9:200-9:45  Clinical view on the Finnish Disease Heritage (Jaakko Ignativs, Docent, Turku University
Central Hospital )

9:45 - 10:10  Geographic clusters of genetic diseases in South America
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10:10 - 10:40 Coffee break
10:40 - 11:05 New Legislation on Biobanking in Finland (Sirpa Soini, Senior legal adviser, THL)

11:05 - 11:30 From biobanks to data hubs ( Aarno Palotie, Professor, Institute for Molecular Medicine
Finland (FIMM), University of Helsinki and Massachusetts General Hospital and Broad
Institute of MIT and Harvard, USA,

11:30 - 11:50 Overview on Genomics & Biobanking & Birth Defects

1150 - 120 10 Genomics & Birth Defects in the ICBDSR - Results from the survey on the possibility of
performing genomic studies linked to birth defects in the frame of the ICBDSR.

12:10 - 12:30 Discussion on Genetic Epidemiology and Biobanking, linked to Birth Defects (all)
12:30 - 14:00 Lunch

14:00 - 15:30 Session IV - Oral presentations

15:30 - 16:00 Coffee break

16:00 - 17:30 Session ¥ - Oral presentations

17:30 End of the Scientific Meeting

Welcome!

Furher information is given by
Annukka Ritvanen
Epimuodosiumarekister, THL
PL 30, 00271 Helsinki, Finland
e-mail: annukka.ritvanen @thl.fi

tel: +358 29 524 7376
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Suomen Metabolisen Klubin kokous Qulussa 6. - 7.11.2014
Hotelli-ravintola Lasaretti, Aurora-Sali, Kasarmintie 13, 90100 Quiu

Suomen Metabolinen klubi ry jérjest &8 yhdessi Culun yliopistollisen sairaalan Lasten ja nuorten vas-
tuualueen kanssa valtakunnallissn tapahtuman

Akuuttien metabolisten tautien kulmakivet lohiportaiden aarella

TORSTAI THURSDAY 6.11.2014
8:00 - 8:30 lImoittautuminen’ Registration

08:30 - 10:00 Metabolinen aamunkoittokoulu: " Aamukalalla- joko nappasi
~Interaktiivinen potilastapaussessio

10:00 - 10:30 lImoittautuminen’ Registration, Coffee and Exhibition
Acute melabolic crisis: diagnostics and emergency managements

10:30 - 11.30 Acute metabolic crisis with unknown etiology- characteristic clinical fea-
tures and milestones of emergency treatments

Dr. Manju Kurian, MA, MBBChir, MACPCH, PhD
Great Ormond Sreel Hospital for Children, Universily College Landon

11:30 - 12:30 Acute metabolic crisis- nutrition and supplements
Speaker uncontirmed

12:30 - 13:30 Lunch and the Exhibition
Met abolic diseases presanting with hepatocerebral manifestations

13:30 - 14:10 Metabolic diseases presenting with liver dysfunction

Cr. Risto Lapatto, Adj] Prof, Hospital for Children and Adolescent s,
Helsinki University Central Hospital

14:10 - 14:50 The management of acute liver failure

Cr. Hannu Jalanko, Prof, Dept Pediatr Nephrol & Transplaniat,
Helsinki University Central Hospital

14:50 - 15:20 Case presentations

15:20 - 15:50 Colfes and the Exhibition
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15:50 - 16:30 Melabolic diseasas presenting with neuralogic manifest ations

Cr. Tuula Lonngvigt, Adj Prof, Division of Child Neurology,
Helsinki University Central Hospital

16:30 - 17:00 Case presentations
17:00- 17:30 Sponsors presentations
19:00 - Dinner (salmaon, white fish et cetera...)

. Seuloja, verkkoja ja verkostoja —kalastelua kotimai-
silla ja kansainvalisilla vesilla

PERJANTAI 7.11.2014

8:30- 9:15 Metabolisten tautien laboratoriodiagnostiikan mahdollisuudet Suomessa ja ulko-
mailla —mita naytteitd ottaisin ja minne |ahettaisin?

Dos Leila Aisteli, johtava |a8kdri, MNordlab

9:15 - 10:00 Metabolisten tautien geenitut Kimusten nykymahdollisuudet Suomessa |a ulkomailla
Dos Jukka Moilanen, vs ylilaakari, OYS Perinndllisyyspoliklinikka

10:00 - 10:45 Potilast apauksia
10:45 - 11:15 Shonsoreiden puhaenvuoro) a
11:15-12:15 Lounas ja ndyttelyyn tutustuminen

12:15- 13:15 Paneelikeskustelu: metabolisten tautien asiantuntijoiden verkostoitumisen kehit-
taminen Suomessa —miten kaytanndssa toteutettaisin?

13:15- 13:45 Kahvit ja néyttelyyn tutustuminen
13:45 - 14:00 Potilast apausten palkintojen jako

14:00 - 14:45 Suomen Metabolinen Klubi ry:n sadntdmadrainen vuoskokous
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Potilaan kohtaamisen haasteet ja mahdollisuudet
31.10.2014, HYKS Naistenklinikka, Seth Wichmann sali (Haartmaninkatu 2, Helsinki)

09:00-02:30  limoittautuminen ja kahwi
09:30-09:35  Terveluloa, SLGY'n halliiuksen sihteeri Katarina Pelin

(9:35-10:20 Kun lapsi saa kehitysvammadiagnoosin —haasteet ja tuen mahdollisuudet
perinndllisyyslaikani Srpa Ala-Mello ja kuntoutussuunnittelija Paivi Taanila,
Morio-keskus

10:20-11:05  Ikdvien uutisten kertominen polilaalle
lastenneuralogi Tuula Lonngvist, HUS

1105-11:50 HKokemuspuheenvuoro
perinndllisyyshoitaja Ulla Parisaari, Norio-keskus

1150-13:00 Lounas (sis. kahwi) ja naytialy

13:00-13:45  Vuorovaikutuksen tutkijan nakokulma perinndllisyysneuvontaan: Tiedon
jakaminen ja kasittely ammattilaisen ja asiakkaan valisend vuorovaikutuksana
nykysuomen professori Esa Lehtinen, Vaasan yliopisto

13:45-14:30  Ihminen kohtaa ihmisen
pastori, genestikko Kirsi Huoponen, Turku

1430-15:00 HKesustelu

B Abbott

immuno

mwmm{ 0 R D I 0 R & Promise for Life
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o~ 3 £
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European Bioethics Course

5.12.2014 10:47 Katarina Pelin
9-13 March 2015: advanced European Bioethics Course ‘Responsible Innovation and

Human Genomics, ethical opportunities and threats’, ethical opportunities and threats’

Nuorten tutkijoiden péiva 2015

16.12.2014 13:21 Katarina Pelin

Nuorten tutkijoiden pdiva pidetdédn 26.3.2015 Helsingissa (Meilahden sairaalan luentosali 3).
Ohjelma muodostuu pdivaa varten lahetettyjen abstraktien perusteella. SLGY:n hallitus
kehottaa kaikkia nuoria tutkijoita ldhettdmddn abstraktin omasta tutkimusaiheestaan ja
osallistumaan Nuorten tutkijoiden pédivaan! Osallistuminen on ilmaista ja kaksi parasta
esitystd palkitaan Nuoren tutkijan palkinnolla (300 euroa). Ei tarvitse olla SLGY:n jasen
osallistuakseen.

Englanninkieliset abstraktit 1dhetetddn 15.2.2015 mennessd SLGY:n sihteerille Katarina.Pelin
(at) helsinki.fi

SLGY:n keviétkokous 2015

16.12.2014 13:11 Katarina Pelin

SLGY:n séadntomaddrdinen vuosikokous ja kevdtkoulutustilaisuus pidetdédn perjantaina
27.3.2015 Helsingissa (Meilahden sairaalan luentosali 3). Kevitkoulutustilaisuuden aihe on
”microRNAs and genetic disease”.

The Finnish Society of Medical Genetics Young Investigators’ Day -
Call for abstracts

16.12.2014 13:36 Katarina Pelin

The Finnish Society of Medical Genetics Young Investigators’ Day will be held on March 26,
2015, in Meilahti Hospital lecture hall 3, Haartmaninkatu 4, Helsinki. The presentations by
young investigators of their own research results will be chosen based on their abstracts. The
topic is free, but should be related to medical genetics. The abstract deadline is January 31,
2015 and the abstracts should be sent by e-mail to Katarina.Pelin (at) helsinki.fi

The abstract deadline has been extended to February 15, 2015!

YLEISOLUENTO 26.3.2015, klo 18:00-19:30, PORTHANIA, HELSINKI

4.2.2015 16:41 Katarina Pelin

Markus Perola pitdd yleis6luennon aiheesta ”Onko lihavuus perinnollista?”
Porthania, luentosali PII, Yliopistonkatu 3, Helsinki

TERVETULOA!
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SLGY:n kevétkoulutuspéiva: MicroRNAs and Genetic Disease,
27.3.2015, Meilahti Hospital, Lecture Hall 3, Haartmaninkatu 4,
Helsinki

17.2.2015 16:12 Katarina Pelin

[Imoittaudu tasta (ilm. paattynyt): https://www.slgy.info/kyselyt/index.php/122658/lang-fi

The Finnish Society of Medical Genetics Young Investigators’ Day
26.3.2015, Meilahti Hospital Lecture Hall 3, Helsinki

17.2.2015 16:05 Katarina Pelin

Welcome to the Young Investigators’ Day! Participation is free!

Yleisoluento 26.3.2015 PERUTTU

26.3.2015 13:49 Katarina Pelin

Markus Perola on valitettavasti joutunut perumaan yleiséluentonsa.

2015 Nuoren tutkijan palkinnot
30.3.2015 12:39 Katarina Pelin

SLGY on myo6ntdnyt Nuoren tutkijan palkinnot 26.3.2015 seuraaville tutkijoille:
Mikko Muona

Sini Skarp

SLGY:n syyskokous Eksomi ja kohdennetut paneelitutkimukset

16.10.2015 14:47 Laura Tanner
Helsinki 13.11.2015, Meilahden sairaala, luentosali 1
Klikkaa tata linkkia: https://www.slgy.info/kyselyt/index.php/674436/lang-fi
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INTRODUCTION

Human ke is increasingly emangied with medical technol-
ogy. Between conceplion and grave, wiriually all medical
problems and concems receive a fechnological response.

Innovative medical technologies, while fhey may contribube
o improving health and prolonging life, may also shift our
understandings of health and disease, eficit new clinical
practices and routings and shift responsibilities for heallh
care pioviders and pabients i preventing, diagnosing,
moniipring and treating disease. As debates over medical
technelogies indicate, these shifts have ambiguous value.

In this course we will explore e nature of human-
‘technology relaions, as well as fheir vaiue. The focus will
be on efhical dimensions of developments in medical tech-
nciogy and genomics.

Debates about new lechnologies reveal a need fo consider
thesr pro's and con's, prferablly al an eary stage of their
development. A1 that point it is stll possible to alber the
technology, o choose an inlelligent implementation sirat-
&gy that helps to realeze its most avactve aspects and
mumummwmmw
early ethical frib ible inno-
mﬂprmﬂh&ﬂmpmmhhnmmsﬂu
it confributes to realizing befler technologies, which actu-
ally foster human health and wellbaing, bacause thair up-
and downsides are considered earty on.

mmmﬂmmmmmm
concepts related to innovation and
smumummmmwmmmm

e in-depth lons of particular porary ethical
Issues.
SCIENTIFIC COMMITTEE

Prof. Evert vam Leeuwen PhD, Professor of Medical Eth-
ics, Chair of the section medical athics, professor of medi-
cal ethics, Radboudume

Simaone van der Burg PhD, senior researcher Etfics and
Philosophy of Medical Technology, Radboudume

FACULTY

PARTICIPANTS

This course is designed with parficipants from various backgrounds in
mind: researchers and physicians in tha fisll of human ganatics and
e scances.
mwww MHMMMMn

ceutical industry, i
thesakagy, and PR students undertaking courses of study in any of
these areas.

ERASMUS MUNDUS MASTER OF BIOETHICS

This course is part of the post inifial Erasmus Mundus Master of
Bioethics Program, a one-year master program for a group of
mmmﬁwimmmm&wmm
This program is cog: by the of Leuven (B
Wiwmllwpm[m1 Because of tis
combination, participants of the course Resporsible Innowation and
Human Genomics wil be part of a diverse, inemational audience,
wiich adds ip fhe discussions in @ unigue way.

COURSE FEES and PAYMENTS
The course fee is € (Euro) 690 for registration before or on 15

January, 2014, € (Evrc) 790 for registraion from 16 January, 2015.
This price ncldes hation and course materials, as wel as

f e
For cancellation afler February 1, MSabmkngwamiﬂwm
fee of € &1, wil be charged. Fees are non-refundabie if applicants
cancel atier Febnsary 26, 2015,
CONTACT INFORMATION

Simone Naber, course
E-mail: Simone|
Telephane: +31 (0)24 361 33 56, Fax: "3?[0:24 40254

PO Box §101, 114, 6500 HB Nimegen, e Netherlands

Radboudumc

university medical center

PROGRAMME

Advanced European Bioethics Course

Responsible Innovation

and Human Genomics
Ethical opportunities and Threats

Nijmegen,
the Netherlands

PROGRAMME

KEYNOTE SPEAKER: prof, Hedwig fe Molder is char of the
Strategic C qgroup at the dep of Sotial Scien-
o5 al Wageningen University, She studies every day talk on scien-
«oe and lechnology issues. Prol. e Molder is also ful professor Sclen-
o8 Communication a1 the Unhersity of Twente

SPEAKERS

Prof. Philip Brey PhD, prodessor of Philosophy of Technology, Uni-
versity of Twente

Prof. Pater Paul Verbeek PhD, professor of Philosaphy of Technol-
ogy. University of Twenie

Prof. Anthanie Meijers. PhD, professor of Philasophy and Ethics of
Technology, Eindhoven Universty of Technology

sumuommm mﬂnw department of Indusirial

Design, University of Twenle

Latte Krabbenbarg PhD posidoc researcher, department of
Radboudume

|Ohealthcare,

Aimee van Wynsberghe PhD, assistant professor, depariment of
philosophy, University of Twente,

Prof. Hub Zwart PhD, professor of philosophy, Faculty of Scienca,
Radboud University

Ineke van der Burgt MD, ganeficist, Radboudume

Prof. Joris Veltman PhD, professor of Transiational Genomics,
Radboudume

Prof. Wout Feitz PhD, professor of Regenerative Medicina and

pediatric urology, Radboudumc

Jasper Bovenberg JD, LLM, PhD, attomey 2 Law speclalized in
medical Law, data peotection and bio-lechnalogy transier

Prol. Gerhard Ziethuls (ivited), profiessor of Epidemiciogy, Director
of Biohanks. Radboudumc

Prof. Michael Muller PhD, professor of Nutrigenomics and Systems
Nutrition, University of East Anglia, UK

Lidewi] Henneman PHD (invited), senior researcher, associale pro-
Tessor, Chnical Genetics, Community Gensbics, VU University Medi-
cal Centre, Amsterdam

Stef Groenwoud PhD, senior project leader Quality of Healhcare,
Radboudume

Frans Bram PhD, chair department of Technology Assessment of
the Rathenau Institube, fe Hague

The first two days of this course aim to provide an insight inlo the
phhmﬂqmdaﬂuﬂmwﬂﬁmﬂeﬂmh

MOM 9-3 WELCOME

16:00 Regstration and welcoma

17:00 Keynote: the Hidden Maralties of Science and Technology,
Hedwig e Makler

18:30 Social program

TUE 10-3: RESPONSIBILITY IN RESPONSIBLE INNOVATION

0800 Introduction of the day-theme, Simane van der Burg

09:45 Lecturs and discussion: Individual versus social appeoaches

o responsibiity, Philp Brey

1100 Lecture and aofi; Can a be:
W?MFHWNMMW

13:30 Warkshop: Ethical assessment of technology

15:45 Closing session

WED 11-3: THE ROLE OF IMAGINATION IN MORAL RE-

FLECTION

09:00  Introduction of the , Simane van der Burg

08:30  Lectwe and discussion: The role of imagmation in ethical
refiection about . Jessica Mesman

1100 Lecture and discussion: How does a lechnology steer the
ethavior of the user? Steven Dormestin

1330 Lectwe: Gettng acquanted wilh scenanio workshop and
walse sensiive design, Lotle Krabbenborg and Almee van

'Wynsherghe
14:30 Wmmammhumam”m
16:30 tnqndinn mavies and reflection on technology, Hub
1730 Emmmm Pizza and movie
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During the third and fourth day te primary focus will be on develop-
ments in genomics and genetic modification and its consequences.
Iurpubichcalhmluwn‘bom.wﬂmdm patients and cif-

will especially be pan of the these day.

THUR 12-3: DYNAMIC MORALITIES IN HUMAN GENOMICS
000 Introduction: four maral discourses of person relaled

LR ] ve di ion with mp of Sese four
discourses: patent, personal medicng and rigk managment,
gengtic variation, enhancement, ineke van der Burgl Joris

1100 Working gruaps: defining key elements of the moral

13:30 Lectwe: How do ethical and legal discourse interrelate in
genamics, Jaspar Bovenberg

1415 Case discussion: cases from the four discourses

15:45  Working groups: develop a patient cenbered model

16.30  Presentation of results

FRI 13-3: POPULATION & SOCIETAL HEALTH PERSPECTIVE

0800  Introduction: Genomic , social science and
morality; the new mufpllﬂwhuﬁlgam Evert van
Loearwan

05:45 v di ian with rip from ethics and

in b nutrifion, the system and

Mﬂm Gerhard Ziehuis, Michas! Muler, Lidewij Herne-
man, Stef Groenewoud

11:00 ‘Working groups: defining key elements of the moral dis
course of best practices

1330 Lechwe: The intertwinement of social and personal interests
in the development of genomics, Frans Brom

1415 Casa discussion: Cases from the four areas in public heath

GEnaMIcs
15:45 Working groups: define the main issues that will have io be
dealt with from a personal, national and global perspective
16.30  Presentation of results
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SUOMEN LAAKETIETEELLISEN GEMETIRAN YHDISTYS RY
FORENING FOR MEDICINGK GENETI | FINLAND RF

MicroRNAs and Genetic Disease
27.3.2015, Meilahti Hospital, Lecture Hall 3 (Haartmaninkatu 4, Helsinki)

09:00-09:30

09:30-09:35

09:35-10:20

10220-11:05

11:105-11:50

1150-11:55

11556-13:15
13:15-14:15

14:15-15:00

1500-15:45

15:45-16:30

Registration and coffee
Cpening, Minna Mannikkd
Introduction to microRMNAs

Mikko Frilander, Ingitute of Botechnology, Universty of Helsinki

The role of microRMAs in ganetic diseases: an overview
Sandro Banfi, Department of Biochemisiry, Biophysics and General Pathology, Second
University of Naples, ltaly

Regulation of spermatogenesis and male fertility by small noncoding FNAs
Moora Kotaja, Institute of Biomedicine, Depari ment of Physiclogy, University of Turky
Sponsor: Qiagen

Lunch {Biomedicum)

Meeting of the Society and coffee

MicroRMAs in at heroscerotic cardiovascular disease

Emma Raitoharju, Department of Ginical Chemistry, University of Tampere

milRMA and colon cancer
Péivi Peltomaki, Department of Medical and Oinlcal Genetics, University of Helsinki

milRMAs in prostate cancer
Tapio Visakarpi, Institute of Biosciences and Medical Technology, University of Tampere

I © 00000
llumina® SSess
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The Fnnish Society of Medical Genetics

Young Investigators’ Day

26.3.2015
Meilahti Hospital, Haartmaninkatu 4, Helsinki
Lecture Hall 3
09.30-09.35 Opening remarks, Minna Mannikkd
09.35=10.00 Identification of genetic causes of childhood-onsel cardicmyopathies by next-

generation sequenang technologies
Catalina Vasilescu, Univarsity of Helsinki

10.00-10.25 Copy number variations in NEB and other nemaline myopat hy-causing genes
Kirg Kigki, Folkhdlsan Ingtitute of Genetics, Universily of Helsinki

10.25-10.50 Awhole exome gudy identifies novel candidate genes for Modic changes
Sni Skarp, University of Ouly

10.50-11.15 Coffes break

11.15-11.40 BAP1 germline mutationsin Rnnish uveal melanoma patients
Salla Markkingn, Folkhilsan Institute of Genetics, University of Helsinki

11.40-12.05 A recurrent de novo mulation in a pol assum channel gone KENCH causes progressive
myocdanus epilepsy

Mikko Muona, Folkhdlsan Institute ol Genetics, University of Helsinki

12.05-12.20 A.GYbeard discussion and announcement of Young Investigator's Award winners
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Eksomi ja kohdennetut paneelitutkimukset

13.11.2015, Helsinki, Meilahden sairaala, luentosali 1
09:00-09:30 Ilmoittautuminen ja kahvi
09:30-09:35 Tervetuloa, SLGYn hallituksen jasen

09:35-11:30 Kokemuksia eksomi- ja paneelitutkimuksista a 20-
30min/yksikkd

HUS Kliininen genetiikka, Fimlab, TYKS Kliininen
genetiikka, OYS Perinndllisyyspoliklinikka

11:30-11:40 Sponsorin puheenvuoro: Affymetrix
11:45-13:00 Lounas ja nayttely

13:00-13:45 Kohdennetut paneelitutkimukset ja niiden raportointi
laboratorion

nakékulmasta, Jonna Tallila / Blueprint Genetics

13:45-14:30 Sekvensointilaitteesta genomidatan tulkintaan: eri
reittejd pitkin parempaan ymmarrykseen. Cristophe Roos /
Euformatics

14:30-15:15 Eksomitutkimukset ja niiden raportointi, Tuula Rinne /
Genome Diagnostics Nijmegen

15:15-15:45 Keskustelua
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SLGY:n kevitkokous "New genetic tools in prenatal diagnostics”
18.1.2016 12:28 Laura Tanner
Helsinki 18.3. klo 9-16 Meilahti Hospital, Lecture Hall 1

Registration : https://www.slgy.info/kyselyt/index.php/697413/lang-fi

SLGY:n juhlakokous 2016
6.6.2016 13:41 Outi Kajula
SLGY tayttad 40 vuotta. Juhlakokous ja iltajuhla jarjestetddn 28.10.2016 Helsingissa.

Juhlakokoukseen ilmoittautuminen on paattynyt. Peruutuspaikkojen tiedustelut sihteeriltad
(rosa.salmela(at)hus.fi)
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New Genetic Tools in Prenatal Diagnostics
18.3.2016 Meilahti Hospital, Lecture Hall 1 (Haartmaninkatu 4, Helsinki)

09.00-09.30 Registration and coffee
09.30-09.35 Opening, Minna Mannikkd

09.35-10.20 Pre-implantation diagnosis. Eero Varila & Noora Srkkanen,
Dextra.

10.20-11.05 Pre-implantation diagnosis, Christel Hydén-Granskog,
Helsinki University Hospital

11.05-11.50 Carrier screening for genetic disorders, Helena Kaaridinen,
National Institute for Health and Welfare

11.50-11.55 Sponsor: Promega Biotech
11.55-13.15 Lunch (at the lecture hall)
13.15-14.15 Meeting of the Society and coffee

14.15-15.00 Non-invasive prenatal diagnosis —the clinician’s point of
view. Vedran Sefanovic, Fetomaternal Medical Center.

15.00-15.45 Non-invasive prenatal diagnosis —the laboratory’s point of
view. Anna-Kaisa Anttonen, HUSLAB.

15.45-16.00 Discussion
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9.00 - 9.30

9.30 - 10.15

10.15 = 10.45

10.45 = 11.30

11.30 - 12.00

12.00 - 12.15

12.15-13.30

13.30 - 14.00

14.00 - 14.30

14.30 - 15.00

15.00-15.30

SUOMEN LAAKETIETEELLISEMN GEMNETHEAN YHDISTYS AY
FORENING FOR MEDICINGK GEMETIK | FINLAND RF

Suomen Ladketieteellisen Genetiikan vhdistys 40 vuotla

JUHLAKOKOUSOHJELMA
28.10.2016

Meilahden salraala, luentosali 3

lmolttautuminen
Kahvitarjoilu

Juhlakokouksen avajaiset

Musiikkiesitys

Avajaispuhe

Suomen lidketieteellizen genetiitkan yhdistyksen historia
SLGY:n pubeenjohtaja Lavura Tanner

Liidiketieteellisen genetiikan alkuvaiheest Suomessa
Puheenjohiaja Outh Kuismin

Kliininen genetiikka 1970-luvulla
Professori Jaankko Leisti

Perinndllisyvsneuvonnan aloittaminen
Professori Redjo Norio

Sikitdiagnostiikan alkuvaiheet
Professori Pertii Aula

Sponsorin puheenvuoro
Blueprint Genetics

Lounas

Lidketieteellinen genetiilkka Suomessa 2010-luvulla
Puheenjohtaja Laura Tanner

Perinnéllisyvsneuvonta holtotydn nikokulmasta
Rehtord, TiM Lilsa Ukkola

Perinnéllisyysneuvonta tind paivani
Professori Kristiina Alttomdékl

Eriiti hajahuomioita genetiikan etilkasta
Professori Mattl Hayry

Keskustelua
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Juhlakokouksen pidtos
SLGY:n puheenjohtaja Laura Tanner

SUOMEN LAAKETIETEELLISEMN GEMETHEAN YHDISTYS AY
FOREMING FOR MEDICINSK GEMETIK | FINLAND RF

Suomen ladketieteellisen genetiikan vhdistys 40 vuoita

ILTAJUHLA

28.10.2016 klo 19.00
Hotelli Kalastajatorppa

uhe
SLGY:n puheenjohtaja Laura Tanner
Malja 40-vuotiaalle vhdistykselle

Juhlaillallinen

Suomalaisen tautiperinnén alkulihteillia
Professori Reijo Norio

Vapaa sana ja ohjelma

Otajuhla jatkuu Elmeri trio yhtyeen merkeissi

Pukukoodi: Tumma puku
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SLGY:n keviétkokous 2017

17.11.2016 17:22 Outi Kajula

SLGY:n sadantémaddrdinen vuosikokous ja kevatkoulutuspdiva pidetdédn perjantaina 24.3.2017
Helsingissd. Koulutuspdivan aiheena on Genomitutkimus ja genomiikka.

Kevitkokoukseen ilmoittautuminen on pddttynyt.

Tiedustelut: laura.tanner(at)hus.fi

Yleiséluento 23.3.2017

29.1.2017 16:23 Outi Kajula

”Nettigeenitestit — hyodyllisid, haitallisia vai harmittomia?”
Dosentti Marja Hietala, Tyks, Kliininen genetiikka

Torstaina 23.3.2017 klo 18-20
Helsingin yliopiston pddrakennus, sali 10

Tervetuloa!

Perinndllisyyshoitajien koulutuspéiva

7.2.2017 17:46 Outi Kajula

Perinnollisyyshoitajien koulutuspdiva pidetdén torstaina 23.3.2017 Helsingissa.

Perinndllisyyshoitajien koulutuspéiva

29.8.2017 15:24 Outi Kajula

Perinnollisyyshoitajien ja harvinaissairauksien yksikéiden hoitajien yhteinen koulutuspdiva
jarjestetddn Tampereella 21.9.2017.

SLGY mukana Laboratorioldéketiedepadivilld 5.-6.10.2017

22.9.2017 10:31 Rosa Salmela

Ténd syksyna erillistd SLGY:n syyskokousta ei jdrjestetd, vaan SLGY on mukana Marina
Congress Centerissd Helsingissd 5.-6.10.2017 pidettédvilld Laboratoriolddketiedepdivilla.
Laboratoriomaailman perinteiseen syyskongressiin on tdnd vuonna yhdistetty Suomen
Kliinisen Kemian (SKKY), Sairaalakemistien ja Suomen Ladketieteellisen Genetiikan
(SLGY )yhdistysten syyskoulutuspdivat. Tarkempi ohjelma ja lisdtietoa ilmoittautumisesta ja
majoituksesta 16ytyy osoitteesta http://www.lablt.fi/
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SUOMEN LAAKETIETEELLISEM GENETIKAN YHDISTYS RAY
FORENING FOR MEDICINSK GENETIK | FINLAND RF

HEVATKOKOUSOHJELMA
24.3.2017

Meilahden sairaala, luentosali 1
Genomitutkimus ja genomiilklka

8.30 - 9.00 llmoittautuminen
Kahvitarjoilu

9.00 =915 Kevatkokoulksen avaus
SLGY:n puheenjohtaja Laura Tanner
Aamupdiviin puheenjohtaja LT Laura Tanner
9.15 - 10,00 Genctics strategies to tackle neurodevelopmental and neuropsychiatric

discascs
Professori Aarno Palotie, FIMM

10.00 - 10.45 Hunting new discase genes with the help on man’s best friend
Professori Hannes Lohi, Helsingin yliopisto

10.45 - 11.10 CeflDNA isolation and more
Specialist of Genomics and Integrated solutions Rasmus Serensen,
Promega

11,10 - 12.10 Vuosikokous

12.10 = 13.00 Lounas

ltapiivin puheenjohtaja LT Outi Kuismin

13.00 - 13.45 Biopankit tutkimuksen ja hoidon tukena
Tutkimusprofessori Helena Kadrifinen, THL

13.45= 14,30 Kansallinen genomistrategia kiivtanndn lafkirin nikdkulmasta?
Dosentti Jukka Moilanen, OYS

14.30- 15.15 Tautien parantaminen geenihoidolla
Dosentti Kirmo Wartiovaara, HUS

15.15- 1545 Dosentuuriluento
Geenipaneelitutkimukset verkkokalvorappeumapotilailla - vusia perus-
tajamutaatioita
LT Kristiina Avela, HUS

15.45 = 16.00 Keviatkokouksen paatis
SLGY:n puheenjohtaja Laura Tanner
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Q.00 -9.15

9.15-10.15

10.15-11.00

11.00-11.15

11.15-12.15

12.15 - 14.00

14.00 - 14.15

14.15 - 15.15

15.15 - 15.30

17.00 - 19.00

SUOMEN LAAKETIETEELLISEN GEMETREAN YHDISTYS AY
FORENING FOR MEDICINGK GENETIK | FINLAND RF

PERINNOLLISYYSHOITAJIEN KOULUTUSPAIVA
23.3.2017

HUS/lho- ja allergiasairaala
Kliinisen genetiikan vksikdn neuvotteluhuone

Aamukahvi ja koulutuspiiviin avaus
Sari Rasi, Asiantuntijahoitaja, TAYS
Outi Kajula, Tohtorikoulutettava, Oulun vliopisto

Tietoon perustuva suostumus erityisryhmilli, hoitotytn
nikikulma
Cuti Kajula, Tohtorikoulutettava, Oulun viiopisto

Lynch syndrooma rekisteri
Beatriz Alcala-Repo, Tutkimushoitaja, HUS

Alustus iltapédivin osuuteen
Outl Kajula, Tohtorikoulutettava, Oulun yliopisto

Lounas

Esi- ja sukutietojen kerdiminen.
Hiytinteet ja niiden kehittiminen

Outi Kajula, Tohtorikoulutettava, Oulun yliopisto
Tauko

Edellinen aihe jatkuu

Koulutuspiivin piitds ja palaute
Sari Easi, Asiantuntijahoitaja, TAYS
Outi Kajula, Tohtorikoulutettava, Culun yliopisto

Perinnéllisyyshoitajien tapaaminen

Ravintola Todlon Savel
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HARVINAISSAIRAUKSIEN YKSIKON- JA PERINNOLLISYYSHOITAJIEN
YHTEINEN KOKOUSPAIVA 21.09.2017 TAMPEREELLA
Potilashotelli Norlandia Care, Polaris-kabinetti

Biokatu 14, Finn-Medi 6-7, 1.krs

09:00-09:30 KAHWVI 1A SAMPYLA (TAYS TARIOAA)

09:30-10.30 TERVETULOA, ESITTAYTYMINEN
SARI RASI JA LEENA KOPPANEN

10:30-11:30 MITA KUULUU PERINNOLLISYYSHOITAJAN TOIMENKUVAAN
SARI RASI / KESKUSTELUA

11:30-12:30 LOUNAS (SANOFI GENZYME TARJOAA)

12:30-13:30 MITA KUULUU HARVINAISSAIRALIKSIEN YKSIKON HOITAJAN
TOIMENKUVAAN

LEENA KOPPANEN / KESKUSTELUA
13:30-14:00 KAHVI (SLGY TARIDAA)

14:00-15:00 YHTEISTYE

HARVINAISSAIRAUKSIEN HOITAJIEN JA PERINNOLLISYYSHOITAJIEN OMAT OHIELMAT

15:00-16:00 LUTTA TOIMINTAA: HOITAJANEUVONNAT HELSINGISSA 1A OULLISSA
PN-HOITAJAT

15:00-16:00 HARVINAISSAIRAUKSIEN YKSIKOIDEN HOITANEN TAPAAMINEN
(VIRTUAALISAIRAALA, YMS.)

16:00-20:00 HARVINAISSAIRAUKSIEN YKSIKOIDEN HOITAJIEN J& LAAKAREIDEN

KOKOUS [SISALTAA RUOKAILUN 1/2H)

ILMOITTAUTUMINEN 7.9.2017 MENNESSA: sari.rasi@pshp.fi
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SLGY:n keviétkokous 2018

24.1.2018 12:29 Rosa Salmela

SLGY:n sadantémaddrdinen vuosikokous ja kevatkoulutuspdiva pidetdédn perjantaina 23.3.2018
Helsingissa.

[Imoittautuminen SLGY kevidtkokous 2018: https://www.slgy.info/kyselyt/index.php/564135

Symposium In Honour of Professor Kristiina Aittoméki March 22nd
2018

24.1.2018 12:25 Rosa Salmela

SLGY jérjestdd symposiumin professori Kristiina Aittomden kunniaksi maaliskuussa
Helsingissd. Ohessa pdivdn ohjelma. Toivomme etukéteisilmoittautumista sihteerille s-
postitse pia.pohjola(at)tyks.fi

SLGY mukana Laboratorioléaéketiede ja nayttely tapahtumassa 4.-
5.10.2018

26.9.2018 11:39 Rosa Salmela

Téana syksyna erillistd SLGY:n syyskokousta ei jdrjestetd, vaan SLGY on jdlleen mukana
Marina Congress Centerissda Helsingissa 4.-5.10.2018 pidettdvdnad Laboratoriolddketiede ja
ndyttely 2018-tapahtumassa.

Laboratoriomaailman perinteisen syyskongressin jarjestdavat tind vuonna
Laboratorioldédketieteen Koulutuskeskus Koulab Oy, Suomen Bioanalyytikkoliitto ry, Suomen
Kliinisen Kemian Erikoisladkariyhdistys, Kliiniset Mikrobiologit ry, Suomen
Sytologiassistentit ry, Suomen Lddketieteellisen Genetiikan yhdistys, Suomen Kliinisen
Kemian Yhdistys ja Sairaalakemistit ry. Tarkempi ohjelma ja lisdtietoa ilmoittautumisesta ja
majoituksesta 16ytyy osoitteesta http://www.lablt.fi/

65


http://www.lablt.fi/

Spring Meeting of Finnish Society of Medical Genetics

Oncogenetics update - the present and the future of Lynch
syndrome

Friday 23" March 2018, 8.30-16.00, Lecture Hall, Skin and
Allergy Hospital, Meilahdentie 2, Helsinki

8.30-9.00 Coffee and registration
9.00-9.15 Opening remarks

9.15-10.00 Dr P&l Meller, Department of Medical Genetics, Oslo
University Hospital: Genetic heterogeneity of Lynch syndrome

10.00-10.30. Dr. Toni Seppala, Division of Gastrointestinal
Surgery, Helsinki University Central Hospital: Cancer risk,
survival and individual surveillance in Lynch syndrome

10.30-11.00 Anni Niskakoski, PhD Student, Department of
Medical Genetics, University of Helsinki: Gynecological cancers
in Lynch syndrome

11.00-11.15 Discussion
11.15-11.30 Sponsors
11.30-12.30 Lunch

12.30-13.15 Professor Jukka-Pekka Mecklin, Department of
Education and Science, Central Finland Central Hospital and
University of Jyvaskyla: The future of Lynch syndrome registries

13.15-14.00 Presentations of the young investigators

14.00-15.00 Spring Meeting of the Finnish Society of Medical
Genetics (in Finnish)
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Symposium In Honour of Professor Kristiina Aittomaki

Thursday, March 22nd 2018, 12.00-16.00, Haartrman-Instituutti / Lecture Hall 1,
Haartmaninkatu 3, Helsinki,

Program

12.00-12.10 Welcome and opening remarks

Laura Tanner, The Finnish Society of Medical Genetics
12.10-13.10

Predicting breast cancer - how far have we come?

Professor Douglas Easton, Centre for Cancer Genetic Epidemiology, University of Cambridge
13.10-13.30.

Genetic susceptibility to breast and ovarian cancer in Finland

Docent Heli Mevanlinna, Department of Obstetrics and Gynecology, Helsinki University
Hospital

13.30-14.00
Uterine lelomyomas: susceptibility and molecular classification.

Academy Professor Lauri Aaltonen, Genome-Scale Biology Program & Department of Medical
Genetics, University of Helsinki

14.00-14.30

Coffee break

14.30-15.00

Mutations in the FSHR gene, what do we know today?

Professor Juha Tapanainen, Department of Obstetrics and Gynecology, University of Helsinki
and Helsinki University Hospital

15.00-15.30

Genetic susceptibility to colorectal cancer

Professor Heikki Jarvinen, Genome-5cale Biology Program, University of Helsinki
15.30-16.00

From gynecology to clinical genetics - from Eastern Finland to Tasmania

Professor Kristiina Aittomdéki, Department of Clinical Genetics / HUSLAB and Department of
Medical Genetics and Genome-5cale Biology Program, University of Helsinki

16.00-16.15
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Sentiments on behalf of HUSLAB, The Finnish Society of Clinical Geneticists, University of
Helsinki and The Finnish Society of Medical Genetics

Closure of the symposium
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SLGY:n keviétkokous 2019

18.2.2019 13:19 Rosa Salmela

SLGY:n sdadantémaddrdinen vuosikokous ja kevatkoulutuspdivé pidetdédn perjantaina 15.3.2019
Helsingissa.

[Imoittautuminen SLGY:n kevitkokous 2019:
https://www.slgy.info/kyselyt/index.php/249648/1ang-fi

SLGY mukana Laboratoriolédéketiede ja ndyttely tapahtumassa 10.-
11.10 2019

22.9.2019 23:01 Heidi Toiminen

Ténd syksynad erillistd SLGY:n syyskokousta ei jdrjestetd, vaan SLGY on jdlleen mukana
Marina Congress Centerissd Helsingissd 10.-11.10.2019 pidettdvéssd Laboratoriolddketiede ja
ndyttely 2019-tapahtumassa.

Laboratoriomaailman perinteisen syyskongressin jdrjestavat tind vuonna
Laboratorioldédketieteen Koulutuskeskus Koulab Oy, Suomen Bioanalyytikkoliitto ry, Suomen
Kliinisen Kemian Erikoisladkariyhdistys, Kliiniset Mikrobiologit ry, Suomen
Sytologiassistentit ry, Suomen Ladketieteellisen Genetiikan yhdistys, Suomen Kliinisen
Kemian Yhdistys, Sairaalakemistit ry ja Kliiniset Fysiologian Hoitajat ry. Tarkempi ohjelma
ja lisdtietoa ilmoittautumisesta ja majoituksesta 16ytyy osoitteesta http://www.lablt.fi/
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SUOMEM LAAKETIETEELLISEN GENETIRAN YHIISTYS AY
FORENING FOR MEDICINGH GEMETIK | FINLAND RF

Suomen lidketieteellisen genetiikan yhdistys ry:n

KEVATEOKOUSOHJELMA

15.3.2019

Folkhdlsan-talo, Topelivksenkatu 20, 00250
Helsinki

8.30-9.00 limoittautuminen
Kahvitarjoilu

9.00-9.05 Kevitkokouksen avaus
5LGY:n puheenjohtaja Minna Toivonen

9.05-9.50 Geenit eldmdn alussa ja kypsan idn sairauksissa
Professori Juha Kere

9.50-10.35 Perinndllisyysneuvontaan liittyvit eettiset
kysymykset
Professori Kristiina Aittomaki
10.35-10.50 Muori tutkija: Elina Kaikkonen
Sponsorien puheenvuoro
Lounas

11.45-12.00 Muori tutkija: Saana Ménkare

12.00-12.45 Genomikeskus ja genomistrategia
Erityisasiantuntija Sandra Liede

12.45-13.30 Kuluttajille markkinoidut geenitestit ja yksilén
oikeudet omaan geenitietoonsa
Professori Veikko Launis

13.30-13.45 Muori tutkija: Lydia Sagath

14.00 Kevatkokouksen padatos
SLGY:n puheenjohtaja Minna Toivonen

litapdivikahvi

14.30-15.30 SLGY:n vuosikokous
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SLGY:n keviétkokous 2020

17.2.2020 00:01 Heidi Toiminen

Suomen Laéketieteellisen Genetiikan Yhdistyksen ja Terveydenhuoltoalan Geneetikot ry:n
yhteinen kevitkokous pidetddn 20.3.2020: Allergiatalo, Paciuksenkatu 13, Helsinki.
[Imoittautuminen kevitkokoukseen paittyy 29.2.2020.

Ilmoittautuminen SLGY:n kevitkokous 2020:
https://www.slgy.info/kyselyt/index.php/368297/lang-fi

SLGY:n ja TG:n kevétkokous 20.3.2020 siirtyy

15.3.2020 21:34 Heidi Toiminen

SLGY:n johtokunta ja TG:n hallitus ovat késitelleet koronavirustilanteen vaikutusta ensi
viikon kevitkokoukseen, ja molempien paatokselld katsottiin parhaimmaksi perua sekéa
20.3.2020 kokous ettd 19.3.2020 workshop télta erda ja siirtdd ne uuteen ajankohtaan. Siirto
katsottiin tarpeelliseksi, koska osallistujat ovat terveydenhuollon ammattilaisia.

Uusi ajankohta tiedotetaan mahdollisimman pian, ja ohjelma pyritddn pitimddn samana
mahdollisuuksien mukaan.

Osallistumismaksuja ei palauteta toistaiseksi. Mikéli kokoukseen osallistuminen uutena
ajankohtana ei ole mahdollista, maksun voi pyytdd palautettavaksi.

Koska tdamdn myo6td myos yhdistysten varsinaiset keviatkokoukset peruuntuvat, paatettiin
lisdksi, ettd SLGY:n nykyinen johtokunta sekd TG:n nykyinen hallitus jatkavat kunnes
yhdistysten seuraavat kokouksen saadaan jarjestettya.

Pahoittelemme tilannetta.
Ystavallisin terveisin,
SLGY:n johtokunnan puolesta
Pia

Sihteeri, SLGY

TG:n hallituksen puolesta
Kati
Sihteeri, TG
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SLGY:n Kevétkokous 2021

22.2.2021 03:06 Heidi Toiminen

Suomen Laéketieteellisen Genetiikan Yhdistyksen ja Terveydenhuoltoalan Geneetikot ry:n
yhteinen kevétseminaari verkossa 19.3.2021. Aihe: Kopiolukumuutokset, niiden toteaminen
ja merkitys

Alla linkki seminaaripdivdn ohjelmaan.

SLGY:n syyskokous 2021

28.9.2021 12:22

SLGY:n syyskokous jarjestetddan 15.10.2021 klo 10.20 — 15.40 virtuaalisena (Teams-
yhteydelld). Aiheena kliininen genetiikka, genomiikka ja perinnéllisyysneuvonta Suomessa ja
Euroopassa. Tervetuloa mukaan!

Genomilaéketiede — haaveita vai arkipaivaa
19.10.2021 11:36
Seminaari Tiedekulmassa 25.10.2021 klo 13-15.
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SUOMEN LAAKETIETEELLISEN GENETHEAN YHDISTYS AY
FORENIMG FOR MEDICINGK CEMETIK | FINLAND RAF

Suomen Ladket ietesllisen Genetiikan Yhdistyksen ja Terveydenhuoltoalan Geneetikot ry:n yhteinen
kewatseminaari verkossa 19.3.2021

Aihe: Kopiolukumuutoksat, niiden toteaminen ja merkilys

9.00-9.10 Kokouksen avaus Krigtiima Aittomaki ja Kirs Kiski
Aamupdivissesso pj Kirgi Kiski
9.10-5.50 | Datecting CNVsin the human genome Nicole de Leeuw, Radboud UMC
9.50-10.20 | Bionano optical mapping — a novel approach for | Tuomo Mantere, Radboud UMC,
gtructural variant detection Qulun yliopista
10.20-10.50 | SF-arraypohjainen CNV- ja UPD-diagnostiikka Hannaleena Kokkonen, Mordlab
Mordlabissa
10.50-11.0 | Sponsoripuheenvuoro: Triclab
11.10- TGen vuosikokous yhdistykisen jasenille
11.10-12.30 Lounastauko
IItapéivisessiol pj Kristiina Aittomaki
12.30-12.40 | Akatesmikko Albert de la Chapellen muistosanat | Anna-Bina Lehesjoki. HY, Folkhélsan
12.40-13.10 | CNV-diagnostiikka maligniteeteissa Anne Jsvonen, HUSLAB
13.10-13.40 | CNV aivokasvainten diagnogtiikassa Olli Tynninen, HUSLAE
13.40-13.50 | Sponsoripuheenvuoro: Agilent Technologies
13.50-14.10 Kahvitauko
14.10-14.20 | Sponsoripuheenvuoro: llumina
14.20-14.50 | Meigmpid CWV-pireyhtymia Hannele Koillinen, TYKE
14.50-15.20 | CNV't kehilysviivistymdpatilailla ja Bmo Saarentaus, AMM, HY
aikuisviestGssl Siomessa
15.20-15.50 | CNV-IGydikset HUSLABIN sikiddiagnostiikassa Kirsi Iiski, HUSLAE
15.50 Kokouksen padtds Krigtiina Aittomaki ja Mirs Kiski
16.00- S.GY:n vuosikokous yhdistyksen jasenille
Perinndllisyyshoitajien aamuchjelma
9.00-9.10 | Kokouksen avaus Krigtiina Aittomaki
9.10-10.10 | Tietoswojaja oikeus tietad, miten menetelld Petri Hamaldinen, HUE
perheen ja lagjemman sunun hoidossa Kahittamis- ja tiet osuojapadllikkd
10.10-10.40 | Syopdjarjestdjen neuvonta Tutta Kosonen, Syopdjdrjes ot
Meuvontahoitaja
10.40-11,10 | Weisten sairauksien rigkiprofilointi kati Kristiansson, THL
Johtava tutkija
11.10-12.30 | Lounastauko
illumina %
numina -i% Agilent “ATRIOLAB>
M
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s

=) Suomen Ladketieteellisen Genetilkan Yhdistys
|"%e¥| Foreningen for Medicinsk Genetik i Finland

Quo vadis, genetic counselling? Nakemyksia kliinisestd genetiikasta,
genomiikasta ja perinndllisyysneuvonnasta Suomessa ja Euroopassa

5LGY:n syyskoulutus 15.10.2021, Teams-kokouksena

International aspects of clinical genetics, genomics and genetic counselling.
Chair: Carina Wollgren-Pettersson

Time Duration | Topic Speakers

10,20 10 min ' Opening remarks | Carina Wallgren-Pettersson,
University of Helsinki and The
Folkhalsan Department of
Medical Genetics

10.30-11.15 | 45 min Don't mess this up! Angus Clarke, Cardiff
University

11.15-12.00 45 min | Education and clinical practice in genetic Johanna Rantala and

counselling in Sweden Maria Soller, Karolinska

University Hospital

12.00-13.00 | break | [

Perinndllisyysnewvvonnan kiytintd, kouwlutus jo hoasteita Suomessa.
Puheenjohtaja: lukka Maollanen

Klo Kesto | Aihe | Puhujat

13.00-13.30 30 min Perinndllisyysneuvonnan tilanne Suomessa | Tanja Saarela, KYS

13.30-14.00 30 min Hoitajien perinndllisyysneuvonta ja Ot Kajula, TAME
koulutus Suomessa [videatallenne)

14.00-14.15 | tauko |

14.15-14.45 30 min Kokemuksia neuvontavideon kaytostd Kristiina Avela, HUS
HUS:n kliinisen genetiikan yksikdssa

14.45-15.15 30 min Kaupallisen geenitestauksen Marja Hietala, TYKS
nykytilanteesta ja tulevaisuuden nakymistd |

15.15-15.30 15 min Keskustelua

15.30-15.40 10 min Tilalsuuden paatds Jukka Moilanen, OYS ja Oulun

yliopisto

Koulutusta haetaan hyvaksyttavaksi perinnbllisyysladketieteen erikoistumiskoulutukseen (6 h).

Tilaisuus jérjestetddn Teams-kokouksena. Koulutus on maksuton,

lImoittautuminen ti 12.10. mennessa: https://www slgy.info/kyselytfindex php/1 78878/ lang-fi

fMuutokset ohjelmaan ovat mahdollisia.
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Tiedekulman ohjelma 25.10 klo 13-15
Genomildadketiede - haaveita vai arkipaivaa?

Kansallisessa genomistrategiassa visioitiin, ettd vuonna 2020 genomitietoa
kaytetaan rutiininomaisesti terveydenhuollossa. Missa nyt menndan? Onko
genomilddketiede lunastanut lupauksensa? Mita haasteita on yha edessa? Miten
Suomi sijoittuu kansainvalisesti geeniladketieteen kentdlle? Miksei
genomilddketiede ratkaise kaikkea? Miten geenitietoja voidaan kayttaa
terveydenhoidon ulkopuolella?

Prof. Angus Clarke, University of Cardiff, Wales, UK: How do we meld genomics
with equity and justice?

Prof. Juhani Knuuti, Turun yliopisto, PET-keskuksen johtaja: Voiko
kansantauteja seuloa ja ehkaista genomitiedon avulla?

Dos. Marjut Salokannel, tutkimusjohtaja, Helsingin yliopisto:
Meidan tiedollinen itsemaaraamisoikeutemme ja genomiikka

VTT, yliopistonlehtori Karoliina Snell:

Odotukset ja haasteet kansalaisen nakGkulmasta

Kieli Englanti/suomi

Pj Prof. Juha Kere, Karolinska Institutet, Folkhalsanin tutkimuskeskus ja
Helsingin yliopisto

Voit liittyd seminaariin taman linkin kautta:

https:/tiedekulmamedia. helsinki.fifi'web/tiedekulma/play erfwebcast?
playerld=385218938&eventld
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SLGY:n keviétkokous 2022

2.3.2022 13:27
Alkio- ja sikiodiagnostiikka, 25.3.2022, Teams

[Imoittautuminen:
https://kyselyt.slgy.info/ea2x02ma/index.php?r=survey/index&sid=574366&lang=fi)
(16.3.2022 mennessa

Osallistumismaksu on SLGY:n jésenille 15 € ja muille 30 €.

Osallistumismaksu maksetaan SLGY:n tilille.

Save-the-date

28.8.2022 20:05 Teija Paakkola
Save the date!
SLGY:n syyskokouspdiva tulossa 14.10.2022.

Ohjelma julkaistaan ldhiaikoina.

SLGY:n syyskoulutuspéivéa 2022

12.9.2022 17:34 Teija Paakkola
Tuulta purjeisiin — navigointia genetiikan nopean kehityksen pyorteissa 14.10.2022

Haartman-instituutti, sali 2, Haartmaninkatu 3, Helsinki
Etdosallistuminen mahdollista Zoom-portaalilla

[Imoittautuminen:
https://kyselyt.slgy.info/ea2x02ma/index.php?r=survey/index&sid=469924&lang=fi)
(30.9.2022 mennessa

Osallistumismaksu on jasenille 15€ ja muille 25€.
Osallistumismaksu maksetaan SLGY:n tilille.

Voit ilmoittautuessa mainita jos tarvitset osallistumistodistuksen ja muista silloin my6s
kirjautua kokoukseen omalla nimelldsi (etu ja sukunimi).
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‘ SUOMEN LAAKETIETEELLISEN GENETHEAN YHDISTYS AY
FORENSG FOR MEDICESK GEMNETI | FINLAND AF

SLGY:n kevatkokous 25.3.2022

Alkio- ja sikiédiagnostiikka
Puheenjohtaja: Heidi Toiminen
Aika Aihe Puhuja
8.15-8.25 Seminaarin aloitus ja tervetuliaissanat Jukka Moilanen,
SLGYn puhesnjohtaja (OYS ja OY)
8.25-9.05 Alkiodiagnostiikka laboratoriossa Christel Hydén-Granskog
(HUS)
9.05-9.45 Alkiodiagnostiikka, potilastapauksia Ewveliina Salminen
(HUS)
9.45-9.50 Tauko
9.50-10.30 | Sikiddiagnostiikkatapauksia Laura Tanner
(HUIS)
10.30-11.30 | Nen-invasive prenatal diagnostics Prof. Lyn Chitty
{Institute of Child Health, UCL)
11.30-12.30 [ Lounas
MNon-invasive prenatal testing
Puheenjohtaja: Heidi Toiminen
12.30-13.15 | NIPT experiences from the Netherlands | Janneke Weiss
{RadboudUIMC)
13.15-14.00 | Consequences of NIPT in Finland Vedran Stefanovic
I (HUS)
14.00-14.10 | Tauko
Palkintopuhe

Puheenjohtaja: Heidi Toiminen

14.10-14.40 |

Genetilkan palkinnonsaajan puhe

| Helena Kaaridinen

Yhdistyksen vuosikokous

14.45-15.45 |

SLGY:n vuosikokous
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SUOMEN LAAKETIETEELLISEN GENETIKAN YHDISTYS AY
FORENING FOR MEDICINGE GENETIK | FINLAND RAF

SLGY:n syyskoulutus 14.10.2022

Tuulta purjeisiin - navigointia genetiikan nopean kehityksen pyorteissa

Haartman-instituutti, sali 2, Haartmaninkatu 3, Helsinki

Etdosallistuminen mahdaollista Zoom-portaalilla

Ohjelma
Aika Aihe Puhuja

8.30-B.55 Aamukahvi, iimoittautuminen

8.55-9.00 Koulutuspdivan avaus Jukka Moilanen, SLGY:n pj.
Laboratoriodiagnostiikan uusia tuulia
Puheenjohtajat: Virpi Laitinen ja Teija Paakkola

9.00-9.45 MLPA vs. NGS Minna Toivonen ja FPia
kopiolukumaaramuutosten Pohjola (Zoom)
osoiltamisessa

9.45-10.15 | Optinen genomikartoitus - seuraavan | Tuomo Mantere
sukupolven sylogensettinen analyysi?

10.15-10.30 | Tauko -

10.30-11.00 read sekvensoinnin Tuomo Mantere
mahdollisuudet -

11.00-11.45 | Ajankohtaista farmakogenetiikasta Katriina Tarkiainen

11.45-12.40 | Lounas
All aboard - uusia genetiikan yhteistyomuotoja
Puheenjohtajat: Jukka Meilanen ja Katri Rajala

12.40-12.45 | Perinndllisyyshoitajien haastattelu- Tuija Varke-Moberg
tutkimuksen esittely

12.45-13.30 | Molecular tumor board Erika Afanne

13.30-14.00 | Genomics board Maria Haanpad

14.00-14.30 | Kahvitauko

14.30-15.00 | GENTURIS Maria Haanpas

15.00-15.45 | Kansallinen syGpatydryhma Minna Kankuri-Tammilehto

(Zoom)
15.45-16.00 | Keskustelu ja tilaisuuden padids
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Save-the-date

25.1.2023 19:18 Teija Paakkola

SLGY:n kevitkoulutus jarjestetadn 23.3. ja 24.3.

Torstaina 23.3. aiheena tydnohjaus, tydssd jaksaminen ja potilaiden tukeminen.
Perjantaina 24.3. aiheena monitekijdisten ominaisuuksien ja sairauksien genetiikka.
Tarkka ohjelmakuvaus tulossa ldhiaikoina.

Muistathan pdivittdd yhteystietosi, jotta yhdistyksen ldhettama kokouskutsu 16ytda perille!

Tietojen pdivitys slgy@slgy.fi

SLGY:n keviétkoulutus 23.3. ja 24.3. sekéd vuosikokous
31.1.2023 18:33 Teija Paakkola

23.3. Tyonohjaus, tyossa jaksaminen, potilaiden tukeminen
Sijainti Porthania P674 (Yliopistonkatu 3, Helsinki)

24.3. Monitekijaisten ominaisuuksien ja sairauksien genetiikka
Sijainti Fazer Experience Vierailukeskus (Fazerintie 6, Vantaa)

Ei etdosallistumismahdollisuutta, vuosikokoukseen osallistujien oltava ldsnd. Jalki-
ilmoittautumisia ei tilaisuuden kdytdnnon jarjestelyiden vuoksi voida ottaa vastaan.

[Imoittautuminen ja osallistumismaksu viimeistddn 5.3.2023. [Imoittautumislomake:
https://kyselyt.slgy.info/ea2xo2ma/index.php?r=survey/index&sid=642987&lang=fi
Osallistumismaksut:

Torstai: jasen 15 €, opiskelija 10 €, ei-jasen 20 €
Perjantai: jasen 30 €, opiskelija 20 €, ei-jdsen 40 €
Torstai ja perjantai: jasen 45 €, opiskelija 30 €, ei-jdsen 60 €

Osallistumismaksu maksetaan SLGY:n tilille.

Voit ilmoittautuessa mainita jos tarvitset osallistumistodistuksen.

SLGY:n syyskoulutus 6.10.2023: Katsaus epigenetiikan
maailmaan / Mitd Suomessa nyt tutkitaan

13.9.2023 10:32

Koulutus jérjestetddn virtuaalisena Teams-etdyhteydelld pe 6.10.2023 klo 8:30 — 16:00.
Aamupdivin sessiossa tarkastellaan epigenetiikan perusteita ja tuoreita tutkimustuloksia,
iltapdivalld genetiikan ajankohtaisia tutkimushankkeita ja niiden tuloksia. Tervetuloa
mukaan!

[Imoittautuminen:
https://kyselyt.slgy.info/ea2x02ma/index.php?r=survey/index&sid=986999&lang=fi
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FORENMNG FOR MEDSCINGX GEMNETIE | FINLAND RAF

SUOMEM LAAKETIETEELLISEN GENETIHAM YHDISTYS AY

SLGY:n syyskoulutus TEAMS-etdyhteydelld 6.10.2023

Ohjelma
Katsaus epigenetiikan maailmaan Puheenjohtaja: Jukka Moilanen
Aika Aihe Puhuja .l
8:30 Tilaisuuden avaus Jitkka Moillanen, SLGY N pi.
8:40-9:30 Epigenetiikan perustest Mina Kaminen-Ahola, epigenedikan
dosentli, Medicum, Halsingin yliopisto
8:30-10:15 Epigeneetiisel kellot biologisen Miina Olikainen, FT, epigenafifkan dosaniti,
Ik&antymisen ennustajina Laghetieteallinen tutkimusiaitos Minerva, ja
Suomen molekyyligaketalean nstifuuil
b= FiMM, Helsingin yliopisto
10:15-10:30 | Tauko
10:30-11:15 Istukan epigenomi “ikkunana® Nina Kaminen-Ahala, epigenelitkan
alkuraskautean: raskaudenaikaisen dosentti, Medicum, Healsingin yliopisio
alkoholialtistuksen ja hedelmaityshoitojen
vaikutukset kehitykseen - =
11151200 Epigeneettisen tiedon sirto vanhemmilta | Noora Kotaja, FT, molekyyligenatikan
jAlkeldisille - valkutukse! jAlkeldisen professor, Turun yiiopisto
ja terveyleen
' 12:00-13:00 | Lounas
Mitd Suomessa nyt tutkitaan Puheenjohtaja: Katri Rajala
13:00-13:330 | Kehilysvammaisuuden ja oireyhtymien Irma Jérveld, dosentti, erkoisidakan,
tunnistaminen geenitutkimuksen avulla Helsingin yhopisto
13:30-13:50 | Kehitysvamman geneettinen eticlogia Aarni Venetvaara, LK, Klinisen [daketieteen
Pnl‘rlnh%unn‘ran kehitysvammakohartin tutkimusyksivkd, Oulun pliopisto
perheaineistossa = =
13:50-14:115 Lasten p:hkuahmmmudat Fnhjnh- Jussi Tolonen, LT, lastenmeurologian
Suomessa: geenitutkimuksista uusiin in enkoistuva lddkin, Suomen Akatemian
vitra -tautimalleihin kfiininen lutkija, Kiiinisen [ddketieteen
" tutkimusyksikkd, Oulun pliopisto
14:15-14:25 | Tauko
14:25-14:50 Lapsuusidlld alkaneen sensorineuraalisen | Elisa Rahikkala, dosentti, enkois/@akar,
kuulovian geneettiset taustatekijat Suoman Akatemian klininen tutkija ja Minna
Pohjois-Suomessa Kraalari-Tin, LT, enkoislddkar, kiininen
opeftaja, Kiinisen Edketiafeen
furl . Oulun yliopisto ja Oulun
yliopistollinen sairaala
14:50-15:10 | WGS:Hla unnistetaan uusia synnynndisen | Jonna Ménnistd, LT, University of Exeter
inismin fautimekanismeja (LLK.). KYS Perinndliisyyspoliklinika
15:10-1540 | Sydanlihasfibroosille altistaval geneettiset | Sini Skarp, FT, futkjalohton,
variantit Bipldaketieteen ja sisitaution
b tutkimusyksikid, Ouwlun ylopisio
15:40 Keskustelu ja loppusanat Jukka Moilanen, SLGYn pj

Tilaisuus jarjestetddn Teams-alustalla. limoittautuminen 3.10.2023 mennessa.
Osallistumismaksy (25€/j4sen, 20€/opiskelja, 30€/muu) maksetaan yhdistyksen tilllle
viitenumero 3078. los haluat todistuksen koulutukseen csallistumisesta, kirjaudu omalla nimelldsi Teamsiin.
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SLGY:n kevitkoulutus "Monogeenisten tautien hoito” ja
yhdistyksen vuosikokous 22.3.2024

15.2.2024 19:27
Kielikeskus, Sali 115, Fabianinkatu 26, Helsinki, myds etdosallistumismahdollisuus

[Imoittautuminen:
https://kyselyt.slgy.info/ea2x02ma/index.php?r=survey/index&sid=929681&lang=fi
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