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Doeng¢as Hereditarias do
Metabolismo

As Doengas Hereditarias do Metabolismo
(DHM) constituem um grupo cada vez
mais vasto de patologias genéticas raras,
de reconhecimento obrigatorio dadas as
implicagdes terapéuticas e a necessidade de
aconselhamento familiar.

Sao transversais as diversas especialidades
da Medicina e podem ser reconhecidas em
qualquer idade e em qualquer contexto
clinico.

Este curso, dirigido aos profissionais de
satide e estudantes pré e pés-graduados

que pretendam iniciar o seu conhecimento
nesta érea, proporciona uma aprendizagem
generalista, focando os principais grupos de
DHM de uma forma diddtica, ilustrada com
casos clinicos muito diversos.

Sera fornecida bibliografia basica no ato
da inscricao.

No final do curso, os formandos serdo
objeto de avaliagao escrita (facultativa)

Comissao Cientifica
Luisa Diogo - HP-CHUC, EPE
Lélita Santos - CHUC, EPE

M. Carmo Macério - CHUC, EPE
Ana Faria - HP-CHUC, EPE
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Corpo Docente

Ana Faria, Nutricionista - HP-CHUC, EPE
Anabela Bandeira, Pediatra - CHP

Carmen Costa, Neuropediatra - HP- CHUC, EPE
Claudia Costa, Pediatra - CHLN

Cristina Pereira, Neuropediatra - HP- CHUC, EPE
Esmeralda Rodrigues, Pediatra - CHP

Hugo Clemente, Int. Med Interna - CHUC, EPE
[nés Vicente, Pediatra - CHUC, EPE

Julio Rocha, Nutricionista - CHP

Maria Carmo Macério - Neurologjsta, CHUC, EPE
Mornica Vasconcelos, Neuropediatra - HP- CHUC, EPE
Nanci Baptista, Nutricionista - HP-CHUC, EPE
Patricia Cardoso, Int. Pediatria - CHUC, EPE
Paula Garcia, Pediatra - HP-CHUC, EPE

Renata Oliveira, Geneticista - HP-CHUC, EPE
Sandra Ferreira, Pediatra - HP-CHUC, EPE
Sérgio Sousa, Geneticista - HP-CHUC, EPE

Silvia Sequeira, Pediatra - CHLC
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21 DE SETEMBRO, segunda-feira

09:15 Abertua do Curso

Jorge Saraiva, Luisa Diogo, Lelita Santos

09:30  Café de boas vindas

09:45 |N'|'I!|)I)Il(jﬁ(l AS DOENGAS HEREDITARIAS DO MIETABOLISMO (DHI)
Paula Garcia

10:30  DOENGAS DO CATABOLISNIO DOS AMINOACIDOS | - GIGLO DA UREIA
Esmeralda Rodrigues

115 DOENGAS DO GATABOLISNIO DOS ANMINOACIDOS 11 - ESQUELETO GARBONADO
Claudia Costa

215  Almoco

1315  TRATAMENTO DIETENCO DAS DHM T1p0 IN'I'()XI(:I\(}]“) PROTEICA
Julio Rocha

14:00  APRESENTAGAO E DISCUSSAO DE CASOS CLINICOS

1430 DOENGAS DE IN'I'()XI(:I\(;‘“) POR I\!jl’lI:I\IiIES - Sandra Ferreira

15:00  TRATAMENTO DIETENICO DAS DHM DE IN'I'()XI!:A\(}“(] POR l\(}lll!:A\IHES
Nanci Baptista

15:30  Intervalo para café

15:45  PARTICULARIDADES DAS DHIV NO ADULTO
Maria do Carmo Macério

16:45-17:30 APRESENTAGAO E DISCUSSAO DE CASOS CLINICOS

22 DE SETEMBRO, ter ca-feira

09:00 Dl)IEN(}I\S DA ()XII)I\(}]‘O DOS ACIDOS GORDOS E DA CETOGENESE
Silvia Sequeira

03:45 Intervalo para café

10:00  GLICOGENOSES HEPATICAS E MUSCULARES
Hugo Clemente

10:45  DEFICE DO TRANSPORTADOR CEREBRAL DA GLIGOSE
Ménica Vasconcelos

2, 2223 DE setembro de 2015

115

12:00
13:00
13:45
14:30
15:30
16:00

DOENGAS DOS NEUROTRANSMISSORES

Cristina Pereira

Almogo

APRESENTAGAO E DISCUSSAO DE CASOS CLINICOS
DEFICES DE CREATINA CEREBRAL - lnés Vicente
DOENGAS MITOCONDRIAIS - Renata Oliveira
DIETA CETOGENICA - Ana Faria

Intervalo para café

16:15-17:30 APRESENTAGAO E DISCUSSAO DE CASOS CLINICOS

23 DE SETEMBRO, quarta-feira

09:00
09:45
10:00

T:00
11:4%
715
1315
13:45

14:1%

15:00

T5:4%
16:00

DOENGAS DOS PERONISSOMAS - Carmen Costa
Intervalo para café

DOENGAS DE ACUMULAGRO LISOSSOMIGA

Anabela Bandeira

DEFEITOS CONGENITOS DA GLIGOSILAGAO - Sérsio Sousa
APRESENTAGAO E DISCUSSAO DE CASOS CLINICOS
Almoco

APRESENTAGRO E DISCUSSAO DE CASOS CLINICOS
DIAGNOSTICO DAS DHM: RASTREID NEONATAL ALARGADO
Paula Garcia

SONDIGOES E TIPS DE COLHEITAS, PROCESSAMENTO, ARMAZENANMENTO |
TRANSPORTE DE PRODUTOS BIOLOGICOS. COLUEITAS SOS
Patricia Cardoso

APRESENTAGAO E DISCUSSI0 DE CASOS CLINICOS
Intervalo para café

TESTE DE AVALIAGAO FINAL.

17:00-17:1% Encerramento



