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WELCOME

Dear Colleagues and Participants,

it is with great pleasure to welcome you to the Austrian-Swiss Metabolic
Meeting (ASMM) 2024, held in the picturesque city of Innsbruck. As we gath-
er in this beautiful alpine setting, we embark on a journey to explore and ad-
vance the realms of “Sustainable Structures in Inherited Metabolic Medicine.”
The ASMM promises to be a hub of innovative ideas, insightful discussions,
and collaborative networking, all aimed at shaping the future of metabolic
medicine.

Inherited metabolic disorders pose unique challenges that require not only
cutting-edge scientific knowledge but also sustainable and holistic ap-
proaches. With a focus on sustainable structures, we aim to foster an envi-
ronment where clinicians, researchers, and experts from diverse disciplines
can come together to share their expertise, exchange valuable insights, and
collectively pave the way toward groundbreaking advancements in the field.

Over the course of two days, ASMM 2024 will feature a lineup of distin-
guished speakers who are at the forefront of metabolic medicine. Topics
will range from novel diagnostic techniques and therapeutic interventions
to patient-centered care. Through interactive sessions, panel discussions,
and workshops, we will uncover new ways to integrate sustainability in
metabolic medicine, ensuring the well-being of both current and future
generations. Along with the sessions, you will also have the opportuni-
ty to establish lasting collaborations and engage in thought-provoking
conversations.

Once again, welcome to ASMM 2024! We eagerly await your presence, your
contributions, and the collective impact we will create together.

See you in Innsbruck!
Warm regards,

Conference Board
Austrian-Swiss Metabolic Meeting 2024
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Univ.-Prof. Dr. PD Dr. Univ.-Prof. Dr. med. Dr.
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10:30 - 12:30 OGKJ AG-Sitzung

12:30 - 13:30 Lunch

RV ER LD Inherited Metabolic Disease and the kidney
Chair: llse Kern, Genf (CH) &
Johannes Zschocke, Innsbruck

13:30 -14:00 Metabolic kidney disease
Anke Schumann, Freiburg (GER)

14:00 - 14:30 Differential diagnosis of kidney stones (incl. PH1)
Lisa Daniel-Fischer, Vienna

14:30 - 14:45 Development of amino acids in plasma
Free Communication1 after heart transplantation in two patients with
propionic acidemia
Julian Margreitter, Innsbruck

14:45 - 15:00 Listen to your patient’s gallbladder to catch the
Free Communication2 hidden inborn error of metabolism (IEM)
IIse Kern, Genf (CH)

15:00 - 15:15 Intraindividual long-term observation of diurnal
Free Communication3 capillary glucose and ketone concentrations in
a patient with Glucose Transporter 1 Deficiency
Syndrome
Sarah Wastian, Innsbruck

15:15 - 15:30 Lisch epithelial corneal dystrophy
Free Communication4 Carmen Strasser, Innsbruck

Thursday, April 18t 2024 15:30 - 16:00 Break

PROGRAM
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Unser perfekies Team fur die

pddiatrische Nephrologie -

O R Diagnostic challenges and solutions energiereich, eiweiBarm und elektrolytdefiniert

Chair: Johannes Héaberle, Zurich (CH) &
Daniela Karall, Innsbruck

16:00 - 16:30 Cobalamin and vitamin B12
Sean Froese, Zurich (CH)

Renastart™ Renastep™

+ ab Geburt bis 10 Jahre # ab 3 Jahren

o flexibel in der Konzeniration & trinkfertig & flexibel im Einsatz

« mit ARA und DHA gemdB & hochkalorisch, mit Vanille-
der aktuellen Empfehlungen  geschmack

16:30 - 17:00 Disorders of purine and pyrimidine metabolism
Sabine Scholl-Biirgi, Innsbruck

17:00 - 17:30 Long read sequencing in rare disease diagnosis
Katharina Herzog & Johannes Zschocke, Innsbruck Renastart™ und Renastep™ bertcksichtigen die besonderen Erndhrungsbedurfnisse
von Patienten mit akuten und chronischen Nierenerkrankungen und kénnen als Trink-

17:30 - 18:00 Panel: How can we safeguard the metabolic lab und Sondennahrung angewendet werden. Mehr erfahren Sie unter: www.vitaflo.de

expertise in the “genetiCS fil’St” el‘a? ARA: Arachidonsdure DHA: Docosahexaensdure

Renastart™ und Renastep™ sind Lebensmittel fur besondere medizinische Zwecke (bilanzierte Didit) zum Digtmanagement bei Nieren- /-\ o
Johannes ZSChOCke Innsbruck erkrankungen. Wichtige Hinweise: Nur unter drztlicher Aufsicht und regelmaBiger Uberwachung des Emahrungs- und Elektrolytstatus V“-C'-HO
. J . onv;/jerldefn. Nicht als efmzjige r-lahrufngj1squeHe gek.e‘\gnet. Nicht zur parenteralen Verwendung geeignet. Hinweise zu Allergenen und weitere \/
Produkfinformationen finden Sie auf der Verpackung
Matthlas Baumgartner’ ZU”Ch (CH) Vitaflo International Ltd Suite 1.11, South Harrington Building, 182 Sefton Street, Brunswick Business Park, Liverpool L3 4BQ, UK Bt Wes T
Johannes Mayr SaIZbUI’g + 44(0N51709 9020 | vitaflo@vitaflo.co.uk | www.vitafloweb.com
3

Barbara Plecko, Graz
Jean Marc Nuoffer, Bern (CH)

Moderation: Daniela Karall, Innsbruck E n d li C h ei n
AJINOMOTO.

19:00 - 22:00 Evening networking
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E R 1] News from lipid metabolism
Chair: Barbara Plecko, Graz &
Jean Marc Nuoffer, Bern (CH)

08:30 - 09:00 News from membrane lipids
Markus Keller, Innsbruck

09:00 - 09:30 Molybdenum cofactor deficiency
Glinter Schwarz, Cologne (GER)

09:30 - 09:45 Targeting mitochondrial defectsina
3D-bioprinted LCHADD/VLCADD model
Judith Hagenbuchner, Innsbruck

09:45 -10:00 The damaging potential of VLCAD and LCHAD
deficiency for complex lipids and biological
membranes
Victorija Juric, Innsbruck

10:00 - 10:15 Establishment of direct long read sequencing of
mitochondrial DNA
Melanie Achleitner, Salzburg

10:15 -10:30 Long-read genome sequencing to delineate a
pathogenic SLC25A13 mutation
Rebekka Entstrasser, Innsbruck

DAY

10:30 - 11:00 Break

VB RN Digital Networks - Benefit or just more work?

Chair: Matthias Baumgartner, Zurich (CH) &
Dorothea Mdslinger, Vienna

Friday, April 19t 2024

11:00 - 11:15 Registries for Inherited Metabolic Disease in Austria
PROGRAM Thomas Z6ggeler, Innsbruck

11:15 - 11:30 Swiss Rare Disease Registry
Matthias Baumgartner, Zurich (CH)
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11:30 - 11:45 Possibilities in networks, update mitoNET GEN ERAL IN FORMATION

Johannes Mayr, Salzburg

11:45 - 12:05 JARDIN - Joint Action on Integration of ERNs into Registration . o
National Healthcare Systems Online registration for the congress is open until April 19, 2024. Please

Till Voiatlinder. Vienna register for the conference at asmm.congresspilot.com. You are also wel-
g ’ come to register directly on site from Thursday, April 18, 2024 in Innsbruck.

12:05 - 12:25 RUD programme - rare and undiagnosed disease Conference Fees
Ursula Unterberger, Vienna
Early Bird Late Fee
12:25 - 12:45 Discussion
Members* 30,- € 60,- €
12:45-13:00 Wrap Up and fare well Non-members 70,- € 100 - €
13:00 - 14:00 Lunch Members* (inluding networking evening) 50,- € 80,- €
Non-members (inluding networking evening) | 90,- € 120,- €
* OGKJ or SGIEM members
Registration for the meeting includes:
ERKENNEN SIE DIE ANZEICHEN EINER PH1? S - Admission to all scientific sessions
- Admission to the exhibition
Fiir eine friihzeitige Diagnose ist bei klinischem Verdacht Bei Verdacht auf PH1 - Catering on site
eine griindliche Untersuchung erforderlich** sollten Sie den
24-Stunden-Urin . .
untersuchen und einen Cancellation conditions
Gentest veranlassen Cancellations must be sent in writing by email to the congress organiza-
R cheAusscheidung tion (sol@studiol2.co.at). Cancellations received up to 30 days prior to the

im Urin oberhalb des oberen

event will receive a 100% refund. Cancellations received after this date and

R = in biochemi up to 7 days prior to the event will receive a 50% refund.

Zur Bestétigung der Training POints

oo The Austrian Swiss Metabolic Meeting was accredited by the Austrian
Medical Association with 10 DFP points (ID 798714).

chronische Nierenerkrankung Auf den starken
Verdacht sollte eine

rasche Diagnose
folgen, damit frithzeitig
Ausscheiden von Nierensteinen ‘ im Krankheitsverlauf

% mit dem Management
und potenziellen
Behandlungen ||DF P
glingsalter begonnen werden APPROBIERT

kann.
PH1 kann praktisch in jedem Alter auftreten, von der Geburt bis in spite Lebensphasen®
) End p e Hy
Alnylam’
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Kanso Lipano Kanso

Vollbilanzierte Trink- und Sondennahrung

< Indiziert bei: Oxidationsstérungen
langkettiger Fettsauren

< Liefert2,6 g Fett/ 100 ml
(77 % MCT, 23 % LCT)

< Ab Geburt

Q In Europa produziert

Bestellen Sie jetzt eine Willkommensbox fur lhre
Patienten und besuchen Sie uns an unserem Stand!

www.kanso.com | info@kanso.com
DE +49 800 153 153 3 | AT +43 800 500 144 | CH +41 800 837 107

Wir erforschen die Wunder der Wissenschaft,
um das Leben der Menschen zu verbessern.

IHR PARTNERBEL LYSOSQMALEN

SPEICHERKRANKHEITEN
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www.enzymmangel.at SO n O fi

NOTES

AUSTRIAN SWISS METABOLIC MEETING 2024, INNSBRUCK




AUSTRIAN SWISS METABOLIC MEETING 2024, INNSBRUCK

NOTES

MUSKELHYPOTONIE PTC)

BEI KINDERN? { THERAPEUTICS

KONNTE ES EIN
AADC-MANGEL SEIN?

Die haufigsten Symptome sind:'?
» Muskelhypotonie

» Entwicklungsverzégerungen
» Bewegungsstoérungen

» Okulogyre Krise

» Nasale Kongestion

Erfahren Sie mehr auf: www.aadc-mangel.at

Referenzen: 1. Manegold C, Hoffmann GF, Degen |, et al. Aromatic L-amino acid decarboxylase deficiency: clinical features, drug therapy and follow-up. | Inherit Metab
Dis. 2009;32(3):371-380. 2. Wassenberg T, Molero-Luis M, Jeltsch K, et al. Consensus guideline for the diagnosis and treatment of aromatic I-amino acid decarboxylase
(AADC) deficiency. Orphanet | Rare Dis. 2017;12(1):12. doi: 10.1186/513023-016-0522-z. 3. Brun L, Ngu LH, Keng WT, et al. Clinical and biochemical features of
aromatic L-amino acid decarboxylase deficiency. Neurology. 2010;75(1):64-71.

©2024 PTC Therapeutics. AT-AADC-0220 / AT / Februar 2024

Mit Evkeeza® zu mehr
LDL-C-Kontrolle S

Ermdéglichen Sie lhren Patient:innen mit homozygoter

familidrer Hypercholesterindamie eine zusatz-
liche LDL-C-Senkung von durchschnittlich ~50 %2

Ultragenyx Germany GmbH
Rahel-Hirsch-Str. 10 | 10557 Berlin
fo-de@ultragenyx.com | www.ultragenyx.de
X ) X - - X X ©2024 Regeneron Pharmaceuticals, Inc. and
' EVKEEZA® ist ein ANGPTL3 (Angiopoietin-like 3)-Inhibitor, der als adjuvante Therapie Ultragenyx Pharmaceutical, Inc.
zusatzlich zu Diat und anderen Low-Density-Lipoprotein-Cholesterol (LDL-C)-senkenden All rights Reserved

Therapien zur Behandlung von homozygoter familidrer Hypercholesterinamie (HoFH)

bei Erwachsenen und padiatrischen Patient:innen ab 5 Jahren verwendet wird. |
2 EVKEEZA® Fachinformation. Ultragenyx Germany GmbH; 2024. U Trcgen \

V Dieses Arzneimittel unterliegt einer zusatzlichen Uberwachung. Dies erméglicht eine schnelle Identifizierung neuer Erkenntnisse iiber die Sicherheit.

Evkeeza® 150mg/ml Konzentrat zur Herstellung einer Infusionslésung. Wirkstoff: Evinacumab, hergestellt mittels rekombinanter DNA-Technologie in
Ovarialzellen des chinesischen Hamsters. Zusammensetzung: 1 ml Konzentrat enthalt 150 mg Evinacumab; 1 Durchstechflasche mit 2,3 ml bzw. 8 ml
Konzentrat enthélt 345 mg bzw. 1200 mg Evinacumab. Sonstige Bestandteile: Prolin, Arginin-Hydrochlorid, Histidin-Hydrochlorid-Monohydrat, Polysorbat 80,
Histidin, Wasser fiir Injektionszwecke. Anwendungsgebiete: Adjuvante Therapie zu Didt und anderen Therapien zur Senkung des Spiegels des Lipoprotein-
Cholesterins niedriger Dichte (LDL-C) zur Behandlung von Erwachsenen, Jugendlichen und Kindern ab einem Alter von 5 Jahren mit homozygoter familiarer
Hypercholesterindmie (HoFH). Gegenanzeigen: Uberempfindlichkeit gegen den Wirkstoff oder einen der sonstigen Bestandteile. Nebenwirkungen:
Nasopharyngitis; Infektion der oberen Atemwege; Anaphylaxie; Schwindelgefiihl; Rhinorrhd; Ubelkeit; Abdominalschmerz; Obstipation; Riickenschmerzen;
Schmerz in einer Extremitét; Fatigue/Ermudung; grippeahnliche Erkrankung; Asthenie; Reaktion im Zusammenhang mit einer Infusion; Reaktionen an der
Infusionsstelle. Weitere Angaben: Siehe Fach- und Gebrauchsinformation. Verschreibungspflichtig. Ultragenyx Germany GmbH, Rahel-Hirsch-Str. 10,
10557 Berlin, Deutschland. Stand:12/2023

Ausfihrliche Informationen zu diesem Arzneimittel sind auf den Internetseiten der Européischen Arzneimittel-Agentur verflgbar:
https://www.ema.europa.eu/de/documents/product-information/evkeeza-epar-product-information_de.pdf MRCP-UX858-00410
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Dipharma Arzneimittel GmbH ist das deutsche

') Dipharma Tochterunternehmen der Dipharma SA. Als fiir

. . den deutschen Markt noch junges, aber solides Un-
Arzneimittel ternehmen mit dynamischen, erfahrenen und pro- N OT ES
BoH Togubhor. aktiven Mitarbeitern ist unser Wertesystem iden-

Inpy, tisch mit dem unserer schweizerischen Mutter.
Proved Solutions for Rave Diseas

Unsere Expertise: seltene Erkrankungen
Unser Anspruch: verbesserte Losungen

P . ..
IE‘,I.‘-:»-iE' Dipharma Arzneimittel GMBH

oo ‘_;-.ra Offheimer Weg 33, 65549 Limburg a.d. Lahn, Telefon: +49 6431 285 88 30, Fax +49 6431 285 88 99
%IEI Info@dipharma-arzneimittel.de, www.dipharma-arzneimittel.de

Our passion

for making a
difference
unites us.

Amicus is committed to
improving the lives of patients
and families affected by rare
and orphan diseases.

Amicus
Therapeutics®

At the Forefront of Therapies for
Rare and Orphan Diseases®

NPNNALLO0020522
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) Loargys”

Pegzilarginase

ARGININ
IM GRIFF

PATIENTEN
IM
AUFWIND

Loargys (Pegzilarginase) ist die erste und
einzige Behandlung, die modifizierend auf
den Arginase-1-Mangel (ARG1-D) wirkt'.

o Loargys normalisiert bei Patienten mit
ARGI1-D rasch den Arginin-Plasmaspiegel
und reduziert toxische Argininderivate?*

o Loargys erzielt langanhaltende und
klinisch bedeutsame Verbesserungen
der funktionellen Ergebnisse bei einem
Uberschaubaren Sicherheitsprofil?®

e Loargys hat das Potenzial, die Behandlung
von ARGI1-D bei Patienten mit bislang
wenigen klinischen Optionen zu
revolutionieren'

1. Diaz GA, et al. The role and control of arginine levels in arginase 1 deficiency. J Inherit Metab Dis. 2023 Jan;46(1):3-14. | 2. Sanchez
Russo R et al. Pegzilarginase in Arginase 1 Deficiency: Results of the PEACE Pivotal Phase 3 Clinical Trial PAS4A-2674). Oral
presentation at the SSIEM Annual Symposium, Freiburg, Germany 30 August - 2 September 2022. | 3. Sanchez Russo R. Safety
and Tolerability of Pegzilarginase for Arginase 1 Deficiency in the PEACE Pivotal Phase 2 Clinical Trial. Poster presented at the SSIEM
Annual Symposium, Freiburg, Germany, 30 August — 2 September 2022

Loargys 5mg/ml Lésung zur Injektion/Infusion. Darreichungsform: Jede 0,4ml Durchstechflasche enthélt 2 mg Pegzilar-
ginase. Anwendungsgebiet: Loargys ist indiziert fur die Behandlung von Arginase-1-Mangel (ARGI-D), auch bekannt als Hype-
rargininamie, bei Erwachsenen, Jugendlichen und Kindern ab 2 Jahren. Dosierung und Verabreichung: Loargys sollte durch
intravendse Infusion oder subkutane Injektion gegeben werden, wobei die Dosis gleich ist. Gegebenenfalls kann nach mindes-
tens 8-wéchiger Behandlung eine subkutane Anwendung durch den Patienten oder die Betreuungsperson in Erwagung ge-
zogen werden, sobald eine stabile Erhaltungsdosis bestimmt wurde und das Risiko fur Uberempfindlichkeitsreaktionen als
gering elngestuft wird. Die empfohlene Anfangsdosis von Loargys betragt 0,img/kg pro Woche. Die Dosis kann in Schritten
von 0,05mg/kg erhéht oder verringert werden, um die therapeutischen Ziele zu erreichen. Gegenanzeigen: Uberempfindlich-
keit gegen den Wirkstoff oder einen der sonstigen Bestandteile. Warnhinweise und VorsichtsmaBnahmen: Bei mit Loargys
behandelten Patienten traten Uberempfindlichkeitsreaktionen auf. Die Reaktionen traten im Allgemeinen bei den ersten Do-
sen auf. Fertilitat, Schwangerschaft und Stillzeit: Die Anwendung von Pegzilarginase wahrend der Schwangerschaft und bei
gebarfahigen Frauen, die keine Empfangnlsverhutung anwenden, wird nicht empfohlen. Nebenwirkungen: Die am haufigs-
ten berichteten Nebenwirkungen bei Patienten in den klinischen Studien waren Uberempfindlichkeit und Reaktionen an
der Injektionsstelle. Verschreibungspflichtig. Pharmazeutischer Unternehmer: Immedica Pharma AB, Solnavagen 3H, 113 63
Stockholm, Schweden. Weitere Informationen siehe Fach- und Gebrauchsinformation von Loargys. Stand: Dezember 2023.

[ )
A Immedica

V Dieses Arzneimittel unterliegt einer zusatzlichen Uberwachung.

COM-003780 | Datum der Erstellung: Februar 2024



