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Doencas Hereditarias do Metabolismo

As doengas hereditarios do metabolismo (DHM) sio um grupo de patologias com
quadros clinicos e laboratoriais complexos, que devem ser precocemente
reconhecidas, dados os aspectos terapéuticos, nutricionais e de aconselhamento
familiar que implicam. Os profissionais de salide necessitam de formagio especifica, de
modo a responder com qualidade e eficacia aos desafios colocados por estes grupos de
doengas.

Pretende-se com este curso elementar que sejam adquiridos conhecimentos gerais na

area das DHM, assim como a orientagdo inicial em situagées de urgéncia.

Sera fornecida bibliografia basica no acto da inscri¢do. Os formandos serdo objecto de

avaliacao escrita no final do curso.

Programa

21| de Margo, 2° feira

22 de Marco, 3° feira

9:15-10:00 Abertura
Conceito de Doenga Hereditaria do Metabolismo (DHM). Classificagdo fisiopatologica.
Formas de apresentagio clinica.
Quando suspeitar de DHM.

9:15-10:15  Galactosémia e frutosémia

10:15 - 11:00 Doengas do ciclo da ureia

[1:00 - 11:15 Intervalo para café

11:15-12:15  Aminoacidopatias e acidirias organicas
12:15 - 12:30  Apresentagdo e discussdo de caso clinico
12:30 - 14:00 Almogo

14:00 - 15:30 Visita guiada ao laboratério (aminoacidos e estudos mitocondriais)
15:30 - 16:00 Doengas de neurotransmissores

16:00 - 16:15  Intervalo para café

16:15-17:00 Doengas dos peroxissomas

17:00 - 18:00 Apresentagio e discussdo de casos clinicos

23 de Marco, 4° feira

10:00 - 10:45 Doengas da cadeia respiratoria mitocondrial

10:45 - 11:00 Intervalo para café

11:00 - 12:00 Défice do transportador da glicose (GLUTI).
Défice da piruvato-desidrogenase.

Dieta cetogénica

12:00 - 12:30  Défices do metabolismo da creatina

12:30 - 14:00  Almogo

14:00 - 14:45 Apresentagio e discussdo de casos clinicos

14:45 - 15:30 Doengas da oxidagdo dos acidos gordos e da cetogénese

15:30 - 15:45  Intervalo para café

15:45 - 16:45  Glicogenoses hepaticas e musculares

16:45 - 17:45  Apresentagdo e discussdo de casos clinicos

9:15-10:15 Doengas lisossomicas

10:15 - 10:45  Apresentagdo e discussao de casos clinicos

10:45 - 11:00  Intervalo para café

11:00 - 12:15  Defeitos congénitos da glicosilagao

12:15 - 12:30  Apresentagdo e discussdo de caso clinico

12:30 - 14:00  Almogo

14:00 - 14:45 CondigGes e tipos de colheitas, processamento, armazenamento e transporte dos produ-
tos bioldgicos. Colheitas “SOS”

14:45 - 15:30  Diagndstico das DHM: rastreio selectivo

rastreio neonatal

15:30 - 16:15  Principios gerais do tratamento de emergéncia das DHM: Doengas por intoxicagido
Doengas com redugio da tolerancia ao jejum

16:15 - 16:30 Intervalo para café

16:30 - 17:30  Teste de avaliagio final

17:30 - 17:45

Encerramento



