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DO NUCLEO DE ESTUDOS DE DOENCAS RARAS
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17 OUTUBRO

08.00 H Abertura | Secretariado

08.00 H Curso Doencas Lisosomais de Sobrecarga
Coordenadores: Dr® Luisa Pereira; Dr. Patricio Aguiar
Doencas Lisosomais: Dr. Luis Brito Avo
Doenca de Fabry: Dr® Luisa Pereira
Doenca de Gaucher: Dr° Susana Mendes
Mucopolissacaridoses: Dr. Patricio Aguiar
Doenca de Pompe: Dr’ Ana Valverde

10.15H Intervalo

10.30H Teste de Avaliacado Final

11.00H Cofee-Break

11.30 H Comunicacoes Livres - Secretariado
13.00H ALMOCO

14.30 H Sessdo Inaugural - Secretariado

14.40H Sessdo Miocardiopatias
A. Miocardiopatias Genéticas: Prof® Dulce Brito - Lisboa
B. Miocardiopatias Metabolicas: Dr° Elizabete Martins - Porto
C. Miocardiopatia da Paramiloidose Familiar:
Prof® Conceicdao Coutinho - Lisboa

16,40 H Sessao Progeria e Envelhecimento
A. Progeria e Lipodistrofias: Dr° Isabel Cordeiro - Lisboa
B. Apresentacao de Estudo de Terapéutica Genica e
envelhecimento pela Universidade de Coimbra - MIT Portugal
Bioteams: Prof® Claudia Cavadas - Coimbra

17.30 H Deficiéncia de Lipase Acida Lisosomal - Uma nova Patologia?
Dr® Ermelinda Silva - Porto

18.00 H Programa PAGORA - Porfirias na Peninsula Ibérica
Prof. Rafael Salamanca Lorente - Madrid

JANTAR

18 OUTUBRO

09.00 H Sessdo Investigacdo em Doencas Raras
A. Apresentacdo de Estudos:
Estudo Mapping - Relacdoes Genotipo-Fenotipo na D. de Gaucher
Estudo MIRTHA - Hemoglobinuria Paroxistica noturna:
Dr. Jordi Perez Lopez - Barcelona
B. Algoritmo Diagnéstico de Doenca de Pompe/Projeto
de Estudo Epidemiologico: NEDR/NEDAI - Dr. Luis Brito Avo
C. Projeto Europeu Horizon 2020 - Fundacao Nacional de
Ciencia e Tecnologia: Prof® Joana Camilo

10.30H Sessao EUROPLAN - Alianca Portuguesa das Doencas Raras:
Marta Jacinto

11.00 H Cofee-Break

11.30H Conferéncia
Nanomedicina e Doencas Genéticas (International Iberian
Institute of Nanotechnology Laboratory - Braga):
Prof. Dmitri Petrovykh

12.00 H Sessao de Encerramento. Atribuicao de Prémios - Secretariado
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Sociedade Portuguesa de Medicina Interna
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VALOR DA INSCRICAO NO SIMPOSIO: 120 EUROS adelina@spmi.pt
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