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INTRODUCAO

As Doencas Lisossomais de Sobrecarga (DLS) séo patologias caracterizadas pela deficiéncia
de enzimas necessarios a processos hioldgicos essenciais de turnover fisioldgico dos cons-
tituintes celulares. Esta deficiéncia gera a acumulacdo de macromoléculas ndo degradadas
dentro dos lisossomas. Deste mecanismo patogénico comum, resulta um aumento de volume
e numero destes organelos, culminando na disfuncéo celular e consequentemente nas mais
variadas manifestagdes clinicas. Estas tendem a afetar todos os sistemas organicos de forma
progressiva, tornando-se incapacitantes ou comportar mesmo risco de vida. O reconhecimento
dos sintomas de apresentacdo, um diagnéstico precoce e eventual tratamento sdo essenciais
para travar a evolucdo destas doencas.

OBJETIVOS Formacao e atualizacéo cientifica de profissionais de salide em Doencas Lisos-
somais de Sobrecarga

OBJECTIVOS GERAIS 0 Curso de Doengas Lisossomais de Sobrecarga destina-se Médicos ou
outros profissionais de Satde, com interesse na area das DLS, que desejem ter uma formagéo
basica ou aprofundar os seus conhecimentos em DLS.

OBJECTIVOS ESPECIFICOS No final do curso os formandos deverdo ter adquirido:
— Conhecimentos de fisiopatologia geral em DLS e Lisossomas;
— Conhecimentos especificos sobre DLS com terapéutica atualmente disponivel:
Niemann Pick
Doenca de Fabry
Doenca de Gaucher
Mucopolissacaridoses
Cistinose nefrogénica
Defice Lipase Acida Lisossomal
Doenca de Pompe
Alfa Manosidose
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08:30h Abertura do Secretariado

08:45-09:00h  Abertura do Curso
Luisa Pereira

09:00-09:50h  DOENGCAS LISOSOMAIS DE SOBRECARGA
Luis Brito Avd

09:50-10:40h DOENCA DE POMPE
Miguel Oliveira Santos

10:40-11:00h  Coffee-break

11:00-11:50n  DOENGA DE FABRY
Luisa Pereira

11:50-12:40n  GISTINOSE NEFROGENICA
Anabela Oliveira

12:40-14:00h  Almogo

14:00-14:50nh  MUCOPOLISSACARIDOSES
Patricio Aguiar

14:50-15:40n  ALFA MANOSIDOSE
Patricio Aguiar

15:40-16:30n  DEFICE LIPASE ACIDA LISOSSOMAL
Diogo Cruz

16:30-16:50n  Coffee-break

16:50-17:40nh  NIEMANN-PICK
Joana Santos

17:40-18:30h DOENGA DE GAUCHER
Adriana Roque

18:30h AVALIAGAO FINAL



ORGANIZAGAO

-(§J~NEDR SPMI

NUCLEO DE ESTUDOS DE Sociedade Portuguesa
U2 DOENGAS RaRAS de Medicina Interna

COORDENAGAO Luisa Pereira e Patricio Aguiar

COMISSAO CIENTIFICA Adriana Roque, Anabela Oliveira, Diogo Cruz, Joana Santos, Luis Brito Avd,
Luisa Pereira, Miguel Oliveira Santos e Patricio Aguiar

POPULACAD ALVO Médicos (internos ou especialistas), enfermeiros, farmacéuticos,
outros profissionais de saude com interesse em DLS
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