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Doenças hereditárias do metabolismo no adulto

- Comissão Organizadora: Dulce Quelhas, Patrícia Janeiro, Esmeralda Martins, Hugo Rocha, Daniel Gomes

- Comissão Científica:  Anabela Oliveira, Arlindo Guimas, Daniel Costa Gomes, Rosa Ribeiro, Sara Rocha

- Objetivos:
As doenças hereditárias do metabolismo são um grupo de doenças raras que tem apresentado nos últimos anos uma franca
expansão, não só resultado do rastreio neonatal alargado, mas principalmente do grande desenvolvimento dos meios
tecnológicos que permitiram melhorar o seu diagnóstico, sendo que atualmente conhecem-se mais de 1400 patologias que, no
seu conjunto, tornam-nas “comuns”. A melhoria dos cuidados prestados aos doentes no período neonatal e infância que
possibilitou o atingimento da idade adulta, assim como o reconhecimento de um grande número de doentes adultos com
fenótipo atenuado (não diagnosticados na Pediatria), levou a que em Portugal desde há cerca de 20 anos se tivessem criado
consultas dedicadas para seguimento destes doentes – atualmente incluídas nos 5 Centros de Referência de Doenças
Hereditárias do Metabolismo portugueses. Estas consultas estão sob a responsabilidade da Medicina Interna, que é uma das
especialidades reconhecidas a nível internacional como tendo competência para adquirir formação adicional necessária para o
seguimento destes doentes. Em Portugal, não há qualquer programa de formação especializado em adultos nesta área. A
Sociedade Portuguesa de Doenças Metabólicas (SPDM) tem desenvolvido desde a sua génese cursos e ações de formação,
assim como atribuição de bolsas para estágios clínicos, que no seu conjunto têm como objetivo aumentar o número de
profissionais nesta área, tão necessária para acompanhar o aumento exponencial do número de doentes adultos. Assim a
SPDM organiza um curso que tem por objetivos:

- Adquirir os conhecimentos fisiológicos e fisiopatológicos básicos dos principais grupos de Doenças Hereditárias do
Metabolismo
- Reconhecer os principais métodos de diagnóstico em Doenças Hereditárias do Metabolismo
- Adquirir conhecimentos básicos sobre tratamento de Doenças Hereditárias do Metabolismo
- Reconhecer os principais padrões clínicos que podem conduzir à suspeita diagnóstica em diversos contextos e elaborar um
plano de investigação
- Adquirir conhecimentos básicos para o diagnóstico e tratamento do doente com descompensação aguda de Doença
Hereditária do Metabolismo 

ESTRUTURA

Carga horária: 12h
Formadores: Anabela Oliveira, Arlindo Guimas, Daniel Costa Gomes, Rosa Ribeiro, Sara Rocha

Estrutura do curso:
- Sessões teóricas plenárias
- Módulos teórico-práticos plenários
- Bancas de casos clínicos para grupos de até 6 formandos



09h00 | 10h30
Módulo 3 – Quando suspeitar de DHM na urgência,
internamento e UCI 
Arlindo Guimas

10h30 | 11h00
Café

11h00 | 12h30 
Módulo 4 – Quando suspeitar de DHM na consulta
de Medicina Interna
Daniel Costa Gomes

12h30 | 14h00
Almoço

14h00 | 15h30
Módulo 5 – O adulto com diagnóstico de DHM
descompensada na urgência e internamento –
protocolos de tratamento 
Sara Rocha

15h30 |16h00
Resumo 
(todos os formadores)
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9 de Fevereiro 10 de Fevereiro 11 de Fevereiro

12h00  | 12h15
Abertura do secretariado / início do registo dos formandos

12h15 | 12h30 
Boas-vindas, introdução e apresentação do Curso
Daniel Costa Gomes

12h30 | 14h00
Almoço

14h00 | 15h30
Modulo 1 - Conceitos basilares em Doenças Hereditárias
do Metabolismo (DHM)
Anabela Oliveira

15h30 |16h00 
Café

16h00 | 17h30
Módulo 2 - Princípios gerais no diagnóstico e tratamento
das DHM 
Rosa Ribeiro

09h00 | 13h00
Módulo 6 – Bancas de casos clínicos (grupos de até
6 formandos, 40 min por banca)
- Temas: Urgência, Internamento/ UCI e consulta
(todos os formadores)

13h00 | 14h30 
Almoço

14h30 | 15h30
Módulo 7 – avaliação e notas finais

INSCRIÇÕES

O curso destina-se a médicos (internos ou especialistas) de especialidades de adultos ou profissionais de outras categorias (enfermeiros,
nutricionistas) que exerçam atividade em serviço de urgência, enfermaria ou consulta.

Limite máximo de participantes: 30
Valor da Inscrição Sócio SPDM (com quotas em dia): 100€
Valor da Inscrição Não Sócio: 150€
A inscrição inclui: participação em todas as sessões, almoços e pausas para café do programa, alojamento nas noites de 09/02 e 10/02 no Hotel
Pura Lã e transfer de e para o H2Otel. 

*O pagamento da inscrição só ocorrerá após a confirmação da mesma.
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