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Doencgas Hereditarias do Metabolismo

As doencgas hereditarias do metabolismo (DHM)
sdo um grupo de patologias genéticas raras trans-
versais a todas as idades, de reconhecimento cres-
cente. Sao muito variadas, apresentando quadros
clinicos e laboratoriais complexos. O seu reconhe-
cimento precoce é fundamental para a diminuicdo
da mortalidade e morbilidade, a melhoria da quali-
dade de vida e o aconselhamento familiar.

O objetivo deste curso é proporcionar aos profis-
sionais de saude formagdo especifica na area das
DHM, abrangendo um vasto leque de patologias in-
cluindo as identificadas no rastreio neonatal.

Os formandos serdo objecto de avaliagdo escrita
(facultativa) no final do curso.

Sera fornecida bibliografia basica no ato da inscric¢ao.

Inscrigdes: (limitadas a 30 participantes) Inclui
cafés, almoco e apoio bibliografico

Precos: 100 €
80 € para sécios SPDM, SPP, SPMI, ASIC

(com quotas atualizadas)

70 € Internos, Bolseiros e Estudantes

Apoios . )
€ mreuon  dlieticare Mo NUTRICIA

Doengas Hereditdarias do Metabolismo

Corpo Docente

» Silvia Sequeira, Luisa Diogo, Esmeralda Martins,

Paula Garcia, Carolina Duarte - Pediatras
> Ménica Vasconcelos - Neuropediatra

> Ana Faria, Joana Moutinho, Manuela Almeida
- Nutricionistas

y Fabiana Ramos, Ana Beleza Meireles, Renata Oliveira
- Geneticistas

» Laura Vilarinho - Farmacéutica
» Fatima Martins - Enfermeira

» Claudia Alfaiate - Psicéloga

Comissao Cientifica

Luisa Diogo, Lélita Santos, M. Carmo Macario, Sandra Paiva

Dirigido a:

Internos de Pediatria, Pediatras, Internistas, Neuro-
logistas, Clinicos Gerais... Enfermeiros, Nutricio-
nistas, Técnicos de Laboratério...
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23 a 25 setembro 2013

— 20 horas -
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23 de setembro, 2° feira

09:15

09:30

10:30

11:15

11:30

12:30

13:30

14:00

14:45

15:00

15:45

Abertura do Curso

Jorge Saraiva, Lélita Santos, Luisa Diogo

Introducao as Doencas Hereditarias
do Metabolismo (DHM)

Paula Garcia

Doencgas do catabolismo dos amino-

acidos I - ciclo da ureia
Esmeralda Martins

Intervalo para café

Doencas do catabolismo dos amino-

acidos II - esqueleto carbonado
Esmeralda Martins

Almocgo

Tratamento dietético das DHM tipo

intoxicag¢ao proteica Manuela Almeida

Apresentagdo e discussao de

lini
casos ¢ cos Paula Garcia

Intervalo para café

Doencgas de intoxicagao por

acucares .
Paula Garcia

Tratamento dietético das DHIM de

intoxicacdo por acucares .
¢ P ¢ Ana Faria

16:15-17:15 Apresentagdo e discussao

de casos clinicos .
Paula Garcia

24 de setembro, 3° feira

09:00

10:15

11:15

11:30

12:00

12:30

13:30

14:30

15:00

15:15

15:45

16:15-17:30

Doencgas da oxidacado dos acidos

gordos e da cetogénese , ., o~ .

Clicogenoses hepaticas e

musculares
Silvia Sequeira

Intervalo para café

Défice do transportador cerebral

da gllcose Mbénica Vasconcelos

Défice da piruvatodesidrogenase
Silvia Sequeira

Almogo

Doencas da cadeia respiratéria

mitocondrial
Luisa Diogo

Dieta cetogénica
eta cetogenic Joana Moutinho

Intervalo para café

Défices de creatina cerebral
Carolina Duarte

A equipa multidisciplinar no

acompanhamento das DHM
Fatima Martins, Claudia Alfaiate

Apresentagao e discussao

de casos clinicos ; .
Luisa Diogo

Creairas. edmrska-dinmitner, ol ol JELT

25 de setembro, 4° feira

09:00

09:45

11:00

11:15

12:00

12:30

13:30

14:00

14:30

15:00

15:15

16:45

Doencas dos peroxissomas
Ana Beleza
Doencas de acumulagdo

lisossémica
Luisa Diogo

Intervalo para café

Defeitos congénitos da glicosilacdao
Fabiana Ramos

Apresentacao e discussao de

casos clinicos
M. Carmo Macadrio e Luisa Diogo

Almogo

Apresentacgdo e discussao de casos
clinicos
Paula Garcia

Diagnéstico das DHM: rastreio
neonatal alargado o

Laura Vilarinho
Condicdes e tipos de colheitas,
processamento, armazenamento e
transporte dos produtos biolégicos.
Colheitas SOS

Laura Vilarinho
Intervalo para café

BApresentac¢ao e discussao

de casos clinicos i .
Luisa Diogo

Teste de avaliagdo final

16:45-17:00 Encerramento



