I CURSO DA SECCAO DE DOENGAS HEREDITARIAS DO METABOLISMO

— vamos comegar pelo inicio...

13 de Junho 2014

09h00 — Sessao de abertura
Entrega de material e boas vindas
09H10 - Introducao as Doencas Hereditarias do Metabolismo

09H50 —Rastreio Neonatal Precoce — resultados de nove anos do Programa Nacional
Alargado

10h10 — Doencgas por Intoxicagdo: metabolismo proteico, aminoacidico e alguns
agucares

10h15 — Metabolismo Proteico: aminoacidopatias e acidurias organicas. Casos clinicos
11h00 — Pausa Para Café
11h20 — Metabolismo Proteico: Ciclo da ureia. Casos clinicos.
11H50 — Terapéutica nas Doengas do Metabolismo Proteico: Diferentes abordagens
Atitudes em situacdo de Urgéncia. Plano de manutencdo. Monitorizacdo
12H10 - Doencas do Metabolismo da galactose e frutose
Introdugao geral. Casos clinicos

12h30 — Integracdo de dados

12h50 - Almocgo

14h10 — Doencas do metabolismo energético

14h20 - Glicogenoses: hepaticas / musculares. Casos clinicos

15h00 — Doencas da B-oxidacao doa acidos gordos e defeitos da cetogénses
Introducdo geral. Casos Clinicos

15h40 — Intervalo para Café

16h15 — Defeitos da CRmitocondrial: introducdo e casos clinicos

17h00 — Defeitos do ciclo da creatina: casos clinicos

17h30 - Terapéutica nas Doencas do Metabolismo Energético: Diferentes abordagens

Atitudes em situagao de Urgéncia. Plano de manuteng¢do. Monitorizagao



18h00 — Integracdo de dados

18h30 — Encerramento do 12 dia

14 de Junho

09h00 — Doencgas envolvendo moléculas complexas: DSL, CDG, peroxissoma

09h15 — Doencgas de sobrecarga lisossomal — apresentagao clinica. Diagnostico
bioquimico e genético

09h40 — Doenca de Gaucher

10h00 — Mucopolissacaridoses

10h20 — Glicogenoses: doenca de Pompe

10h40 - Doengas de sobrecarga lisossomal neurodegenerativas

11h00 — Pausa para café

11h20 — Terapéutica nas DSL: Diferentes abordagens

11h40 — Outros grupos de patologias. Integracdo geral de conhecimentos.
12h00 — Avaliagao escrita

13h00 - Discussao de resultados, Entrega de diplomas e Sessdo de Encerramento

13h30 — Almoco de despedida.



