SOCIEDADE PORTUGUESA
DE DOENGAS METABOLICAS

Winter Meetin

PROGRAMA

= 12,13 & 14

HH novembro 2026

Leiria
Hotel Eurosol Leiria & Jardim

9

12 de novembro | Quinta-feira

12:30
13:00
14:30
15:00
15:00
15:30
16:00
16:30
17:00
17:30
18:00

Abertura do secretariado

Almoco de recepgao

O desafio do diagnéstico no adulto: formas de inicio no adulto e diagnéstico tardio
Da Lesdo de Orgio 4 Suspeita de Doenca Lisossomal no Adulto

Atingimento Cardio-Renal

Atingimento Hematoldgico

E Coffee-break

Atingimento Muscular

Atingimento Meurolégico tardio

Discussdo final

Encerramento do primeiro dia

13 de novembro | Sexta-feira

09:00
09:00
09:30
10:00
10:30

11:00

11:00
11:30

12:00
12:30

13:00
14:30

16:00
16:30
18:00

Diagndstico de Precisao e a Articulagao com o Laboratério
Utilidade e limitacao dos biomarcadores especificos no diagndstico e seguimento
Variantes de Significado Incerto (VUS) nas LSDs: Como valorizar com bidpsia ou estudos funcionais?

O papel das "pseudo-deficiéncias” e mutagdes com manifestacao tardia
® Coffee-break

Decisdo Terapéutica, Monitorizacio e Desafios a longo prazo
Uma Abordagem Pratica Através dos Modelos da Doenca de Fabry e Doenca de Pompe

Decisdo e Escolha Terapéutica de Precisao: Critérios de inicio, escolha do farmaco e avaliacdo de resposta

Gestdo pratica das perfusdes (seguranca, reacdes adversas e anticorpos):
intervencio da equipa

Abordagem nutricional em contexto de disfagia, alteracoes gastrointestinais e renais
A gestdo da gravidez nas doencas lisossomais de sobrecarga
¥ Almoco

Workshop pratico
Mesal | Doenca de Fabry: Do Atingimento Cardio-Renal ao tratamento

Mesa2 | Doencade Pompe: A Gestao Neuromuscular e Respiratdria
Mesa3 | Doencade Gaucher & ASMD: ManifestacGes Sistémicas, Viscerais e Hematologicas
Mesa4 | Leucodistrofias & Niemann-Pick C' O Desafio do Atingimento Meurclégico Avancado e Diagndstico Complexo

w Coffee-break
Workshop pratico (parte 2)

Encerramento do segundo dia

14 de novembro | Sabado

09:15

10:00

11:00
11:30

12:30
13:30

Debate: O Impacto das Terapias Atuais na Reversio vs. Estabilizacio do Dano de Orgdo
(Debate aberto sobre a indicacdo, suspensdo ou adaptagdo de terapéuticas especificas quando ha fibrose cardiaca,
nefropatia terminal ou défice neurolégico grave)

A Transicdo de Cuidados da Pediatria para a Medicina de Adultos
(Protocolos formais de transferéncia, autonomizacdo do jovem adulto e capacitacao da equipa de adultos)

w Coffee-break

Mesa-Redonda Final: O Futuro dos Centros de Referéncia de LSDs de Adultos
(Visdo holistica da equipa: O que falta para otimizar o circuito do doente em Portugal?
(Integragdo de dados Laboratérios-Hospital, acompanhamento domicilidrio, registos nacionais)

Encerramento do Winter Meeting e avaliacdo final

f{ Almogo de encerramento



