SOCIEDADE PORTUGUESA 12,13& 14

DE DOENGAS METABOLICAS novembro 2026
Q Leiria .t

Winter Meeting Leiia

Doencas de Sobrecarga Lisossomal no Adulto:
Da lesao de 6rgao ao diagnoéstico e tratamento

Abertura do secretariado
¥t Almogo de boas-vindas

0 desafio do diagndstico no adulto: formas de inicio no adulto e diagnéstico tardio
Da Lesdo de Orgido a Suspeita de Doenca Lisossomal no Adulto

Atingimento Cardio-Renal

Atingimento Hematolégico

.: Coffee-break

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

Mesa2 | Doencade Gaucher&ASMD: Manifestagoes Sistémicas, Viscerais e Hematoldgicas
Discussao final
Encerramento do primeiro dia

13 de novembro | Sexta-feira

Diagnéstico de Precisdo e a Articulagdo com o Laboratério
Utilidade e Limitacao dos biomarcadores especificos no diagnostico e seguimento

Variantes de Significado Incerto (VUS) nos LSDs: Como valorizar com biépsia ou estudos funcionais?
O papel das “pseudo-deficiéncias” e mutages com manifestagio tardia
@ Coffee-break

Decisdo Terapéutica. Monitorizagao e Desafios a longo prazo.
Uma Abordagem Pratica Através dos Modelos da Doenga de Fabry e Doenga de Pompe

Decisdo e Escolha Terapéutica de Precisao: Critérios de inicio, escolha do farmaco e avaliagdo de resposta
Abordagem nutricional em contexto de disfagia, alteragdes gastrointestinais e renais

A gestdo da gravidez nas doencas lisossomais de sobrecarga

Desafios nos Doencas Lisossomais: Sessao Interativa

1 Almogo

Da Lesdo de Orgfio & Suspeita de Doenca Lisossomal no Adulto (Parte 2)

Atingimento Muscular

Atingimento Neuroldgico tardio

Workshop prético
Mesal | DoencadePompe: AGestdo Neuromuscular e Respiratoria
Mesa2 | Leucodistrofias& Niemann-Pick C: O Desafio do Atingimento Neurolégico Avancado e Diagnéstico Completo

& Coffee-break

Workshop pratico (continuacao)
Discussdo final

Encerramento do segundo dia

14 de novembro | Sabado

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

A Transigao de Cuidados da Pediatria para a Medicina de Adultos
(Protocolos formas de transferéncia, autonomizacao do jovem adulto e capacitagdo da equipa de adultos)
@ 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?
integracdo de dados laboratoriais-hospital, acompanhamento domicilidrio, registos nacionais).

Encerramento do Winter Meeting e avaliacao final
“ Almocgo de encerramento





