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Apresentagdes neuroldgicas de Doengas Metabadlicas
Formagao pds graduada

Auditério Principal, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
Inscrigbes: site SPDM (www.spdm.org.pt/) e site SPN (www.spneurologia.com)

Abertura do secretariado

Sessdo de abertura
Maria Carmo Macdrio (Coordenadora do Curso), Servico de Neurologia/Centro de Referéncia de Doengas
Hereditdrias do Metabolismo, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal.

Leucodistrofias e doengas vasculares
Leucodistrofias associadas a erros hereditdrios do metabolismo e outras leucoencefalopatias genéticas
Vanishing white matter disease | Leucodistrofia metacromdtica
Leucodistrofia AD do adulto| Leucoencefalopatia com corpos esferdides
Ettore Salsano, Unidade de Doengas raras Neurodegenerativas e Neurometabdlicas, Fundagdo IRCCS do Instituto
Neuroldgico "Carlo Besta", Mildo, Itdlia.
Causas metabdlicas de Doengas vasculares
Hiperhomocisteinemia | Doenga de Fabry
Miguel Viana Baptista, Servigo de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa,
Portugal.

Discussdo

Coffee Break

Encefalopatias e epilepsia

Causas metabdlicas de Encefalopatia

Doengas de tipo intoxicagdo (p. ex. doengas do ciclo da ureia)

Mitochondrial encephalomyopathy, latic acidosis and stroke-like episodes (MELAS)

Francisco Sales, Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal.

Causas metabdlicas de Epilepsia

Lipofuscinose ceroide | Défices de creatina cerebral

Epilepsia mioclénica com fibras rotas e vermelhas (MERRF)

Francisco Sales, Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal.
Discusséo

Almogo

Doengas do movimento e paraparésias espdsticas
Causas metabdlicas de Doengas do movimento
Doenga de Gaucher | Niemann-Pick tipo C | Doenga dos gdnglios da base responsiva a biotina-tiamina
Maria Carmo Macdrio, Servico de Neurologia/Centro de Referéncia de Doencas Hereditdrias do Metabolismo,
Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal.
Adrenomieloneuropatia, Doenga de Krabbe, Xantomatose cerebro-tendinosa e outras doengcas metabdlicas
raras
Doenga de Krabbe | Xantomatose cerebro-tendinosa
Adrenoleucodistrofias ligadas ao X
Ettore Salsano, Unidade de Doengas raras Neurodegenerativas e Neurometabdlicas, Fundagdo IRCCS do Instituto
Neuroldgico "Carlo Besta", Mildo, Itdlia.
Discussdo

Coffee Break

Doengas neuromusculares
Doenga de Pompe | Doengas da cadeia respiratéria mitocondrial
Anabela Matos, Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal.

Condigdes e tipos de colheitas nas Doengas metabdlicas
Processamento, armazenamento e transporte de produtos biolégicos | Colheitas SOS
Jodo Durdes, Servico de Neurologia/Centro de Referéncia de Doencas Hereditdrias do Metabolismo, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal.

Avaliagdo de conhecimentos e Avaliagdo do Curso

Mensagens a reter e Encerramento
Maria Carmo Macdrio Servigo de Neurologia/Centro de Referéncia de Doengas Hereditdrias do Metabolismo,
Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal.
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