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A Sociedade Portuguesa de Doengas Metabo-
licas (SPDM), sociedade cientifica sem fins lu-
crativos, estabelecida em 2002, resulta de
uma multiplicidade de esforgos ao longo de
varias décadas por um grupo de médicos e in-
vestigadores, nas diversas vertentes envolvi-
das no diagnéstico, tratamento e seguimento
dos doentes com erros hereditarios do meta-
bolismo (EHM). Surge pela real necessidade
da existéncia de uma instituicao que possibili-
te o dialogo e partilha de conhecimento entre
pares. Assim, dando continuidade aos seus
objetivos, tém vindo a desenvolver-se diver-
sas iniciativas, com especial destaque para o
Simpésio Internacional, as agoes de formagao
e bolsas de apoio a investigagao.

Ao longo dos seus 18 anos de existéncia, podemos afirmar que a
SPDM ja atingiu a maioridade, estando claramente estabelecido o seu
papel na sociedade cientifica e sendo a sua importancia reconhecida
internacionalmente pelas sociedades congéneres. Atualmente é cons-
tituida por cerca de 170 sécios das mais variadas areas do conheci-
mento e categorias profissionais, nomeadamente médicos pediatras e
da medicina do adulto, nutricionistas, técnicos de laboratério, farma-
céuticos, bioquimicos, geneticistas, entre outros. Apesar de parecer
um ndmero pequeno, é efetivamente substancial e significativo, consi-
derando que o seu objeto é um grupo restrito de doencas raras.

Os EHM representam um grupo de doengas raras genetica-
mente determinadas, que afetam as varias vias do metabolismo.
A grande maioria das manifestagdes sdo neuroldgicas, o que
acarreta nos doentes uma importante limitagédo funcional e im-

pacto na qualidade de vida — atraso cognitivo, epilepsia, altera-

Seaion i - felacied Frea
Eiofftufica s
[T

i 1a

i

o

@ Sessao de apresentagéo de trabalhos — comunicagdes orais (na imagem
uma das vencedoras do prémio atribuido as duas melhores comunicagdes)

@ Dr. Daniel Costa Gomes, Presidente da SPDM

¢Oes motoras ou musculares sdo sintomas comuns. Nos ultimos
anos, a explosdo tecnolégica e o avango da ciéncia possibilita-
ram alargar de forma exponencial o nimero de patologias conhe-
cidas — de cerca de 900 ha 3 anos para 1400 na atualidade - e
estima-se que muitas mais estardo por identificar. Estas patolo-
gias sdo, por definigdo, incurdveis e o tratamento, mais ou me-
nos eficaz, depende de vérios fatores. Contudo, o avango da

ciéncia tem também possibilitado novas abordagens terapéuti-
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cas e se, até ha pouco tempo, o termo “cura” ndo se podia aplicar,
atualmente comega a ser uma realidade.

Diante desta panoramica, a importancia e a necessidade da par-
tilha e da publicagdo de dados e experiéncias é fundamental para
que se desenvolvam novos métodos de diagndstico e de tratamen-
to. As descobertas cientificas resultantes de investigacdo béasica e
clinica ou de estudos populacionais devem ser entdo transforma-
das, exploradas e convertidas em aplicagdes clinicas, tendo em vis-
ta potenciar o diagndstico, monitorizagéo ou tratamento.

Portugal, apesar da sua reduzida dimens&o populacional que tem
por consequéncia um menor nimero de doentes, encontra-se na van-
guarda da investigacéo, diagndstico e tratamento dos EHM. A SPDM
tem desempenhado um papel fundamental para que esta seja a reali-
dade atual, apoiando a formag&o dos profissionais e criando platafor-
mas para que profissionais e instituicdes possam dialogar entre si, par-
tilhando conhecimento e projetando-se no panorama internacional.

A formacéao pré e pés-graduada nos EHM constitui uma impor-
tante lacuna no sistema de ensino portugués, ndo existindo nas ins-
tituicdes académicas cursos de formagéao dedicados exclusivamen-
te a estas patologias, quer ao nivel das ciéncias bdasicas quer ao ni-
vel da formagdo médica. Relativamente a esta Ultima, importa ainda
salientar que também n&o existem programas de formagdo médica
especifica — “especialidade”. Assim, os profissionais altamente es-
pecializados que encontramos em Portugal, fizeram a maioria do
seu percurso formativo académico em instituigdes internacionais.
A SPDM reconhece esta dependéncia formativa e desenvolveu di-
versas iniciativas que incentivam e apoiam os seus associados.
Anualmente, atribuem-se até 6 bolsas de formacé&o de curta e longa
duracdo. Reservo um papel de destaque para estas Ultimas que, na
pratica, constituem estdgios clinicos protocolados com centros de
referéncia no tratamento de EHM em hospitais internacionais de

Londres e Roma.

@ Palestrantes e moderadores na discussé&o final da sesséo “Dialogo entre organelos
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Enfrentamos outros desafios que séo a falta de recursos dispo-
niveis para a investigacdo que requer dispendiosos equipamentos
de Ultima geracdo para acompanhar a evolugdo contemporanea,
assim como a escassez de apoios institucionais para publicar os
resultados obtidos. Também a este nivel a SPDM se posiciona, atri-
buindo anualmente duas bolsas de apoio a investigagéo: a bolsa
Aguinaldo Cabral - cujo nome advém do seu fundador e patrono -
e a bolsa Recordati Rare Diseases — em parceria com a industria
farmacéutica.

Este ano, celebrando a sua “maioridade”, a SPDM decidiu alargar
os apoios a formagéo e investigacdo. Neste periodo de candidatu-
ra que decorre até 31 de janeiro de 2021, serdo atribuidas pela pri-
meira vez 4 bolsas para apoio a propina de doutoramento num va-
lor total de 10.000€ e uma bolsa de apoio a publicagéo cientifica
no valor de 3000%.

A pandemia COVID-19 teve um impacto nas iniciativas da SPDM.
Anualmente, ocorrem habitualmente cerca de trés a quatro agdes
de formagéo com a duragdo de um dia, dirigidas a temas especifi-
cos e contam com a participagao de especialistas internacionais e
formadores nacionais. As restrigdes impostas pela pandemia e o
adiamento de diversos eventos cientificos levou a que, por arrasto,
as acgdes de formagéo previstas tivessem sido adiadas para o ano
de 2021. Com o intuito de reforgar as opgdes formativas, a SPDM
ird organizar em 2021 um curso avangado/ intensivo em formato
de “escola” com duragéo prevista de 3 dias.

Para além das iniciativas dirigidas aos associados, a SPDM de-
senvolve atividades que envolvem diretamente os varios centros
de referéncia nacionais para o tratamento dos EHM tendo em vista
a unificacdo de praticas clinicas e protocolos de tratamento, ser-
vindo também de plataforma de didlogo para a realizagdo de estu-
dos multicéntricos (registos e ensaios clinicos).

0 Simpdsio Internacional é a iniciativa “ex-libris” da SPDM, que
conta ja com a sua 162 Edi¢do. Este é um espago caracterizado pe-
la convergéncia das varias areas do conhecimento. Com a duragéo
habitual de 3 dias, o Simpdsio é um evento internacional com um
programa cientifico de exceléncia que inclui sessdes plendrias
com palestrantes internacionais de renome, sessdes de comunica-
¢Oes selecionadas de entre trabalhos submetidos pelos partici-
pantes e apresentagdes de trabalhos em formato de Poster. Para-
lelamente, decorre a exposigao da industria farmacéutica, e, no ul-

timo dia, um simpdsio dedicado a uma tematica especifica. O pro-
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m “Portugal, apesar da sua reduzida dimensao
populacional que tem por consequéncia um menor
numero de doentes, encontra-se na vanguarda
da investigacao, diagnostico e tratamento dos
EHM. A SPDM tem desempenhado um papel
fundamental para que esta seja a realidade atual”

grama social inclui o Jantar do Simpdsio, momento de
confraternizagdo e de partilha fundamental entre pares.

O grande sucesso do Simpoésio advém da qualidade cientifica
habitual do seu programa principal, onde investigadores de mérito
reconhecido na area dos EHM divulgam avangos recentes no co-
nhecimento sobre mecanismos das doengas, métodos de diagnds-
tico e abordagens terapéuticas.

Neste ano de 2020 o Simpdsio Internacional inicialmente
agendado para o més de Margo sofreu um adiamento para No-
vembro e posteriormente foi transformado em formato virtual,
em virtude das restricdes impostas pela pandemia COVID-19.
Tratou-se de um verdadeiro desafio porque, pela primeira vez na
histéria da SPDM, ndo houve a habitual reunido de pares com os
varios momentos de partilha de conhecimento e também de
confraternizagdo. Obrigou a uma adaptagdo do programa, ten-
do-se retrocedido na introdugdo de algumas novidades — work-
shops praticos e sessdes de visita guiada aos Posters — assim
como suspensdo do simpdsio paralelo da industria farmacéuti-
ca, incompativeis com o formato virtual.

No entanto, este formato veio também a confirmar-se um suces-
so, com o maior nimero de participantes alguma vez registado
(quase 300). A plataforma selecionada para o evento possibilitou
as habituais sessdes principais, assim como a apresentagédo de
trabalhos em formato de comunicagdes orais e E-posters.

Destaca-se a participagdo de personalidades com importante
papel na evolugdo e histéria dos EHM, assim como de investigado-
res nacionais que desenvolvem uma importante atividade cientifi-
ca em instituicdes portuguesas e também internacionais. Efetiva-
mente, o Simpédsio possibilitou demonstrar e divulgar a relevancia

da comunidade cientifica nacional.
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Os temas das sessdes principais, subordinados ao lema “Novos
horizontes nos erros hereditarios do metabolismo”, incluiram atua-
lizagBes sobre o conhecimento em grupos de patologias especifi-
cos, divulgacdo de novas abordagens terapéuticas e interessantes
discussdes sobre perspetivas futuras. O sistema integrado de chat
permitiu a interagé@o do publico com os palestrantes, tendo por in-
termédio moderadores convidados.

Salientamos alguns temas pertinentes na atualidade, tal como a
apresentagdo pela Professora Ania Muntau (Hamburgo, DE) de
uma nova terapéutica subcutanea para uma das doengas mais co-
muns - a fenilcetonuria — que possibilitara em alguns casos uma
melhoria da qualidade de vida dos doentes. Um ponto alto foi a
apresentagdo dos avangos recentes na terapéutica genética, em
franca expansdo e com perspetiva de vir a representar a grande re-
volugdo desta década. Vdérios palestrantes versaram sobre esta te-
matica, demonstrando a sua transversalidade e possibilidade de
aplicagédo a diversas patologias.

A organizagdo deste 16° Simpédsio permitiu comprovar que é
com a adversidade que se da a evolugédo e, possivelmente, de fu-
turo a SPDM manterd a realizagé@o do evento num formato “hibri-
do”.
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@ Palestra sobre nova terapéutica na fenilcetonuria



