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CENTRO HOSPITALAR UNIVERSITARIO DE LISBOA NORTE, E. P. E.

Aviso (extrato) n.° 13776/2019

Sumario: Abertura do Ciclo de Estudos Especiais em Pediatria — Erros Inatos do Metabolismo
do Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Norte, E. P. E.

Ciclo de Estudos Especiais em Pediatria — Erros Inatos do Metabolismo do Centro
Hospitalar Universitario de Lisboa Norte, E. P. E.

1 — Nos termos da Portaria n.° 227/2007, de 5 de margo, que aprovou o Regulamento do ciclo
de estudos especiais, e por Despacho de Sua Exceléncia a Ministra da Saude, de 22 de maio de
2019, que autorizou a criagao do ciclo de estudos especiais em Pediatria — Erros Inatos do Me-
tabolismo do Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Norte, E. P. E. (CHULN, E. P. E.), torna-se
publico que, por deliberacao do Conselho de Administracao deste Centro Hospitalar Universitario,
de 25 de julho de 2019, se encontram abertas inscri¢des, pelo prazo de 10 (dez) dias Uteis, a contar
da data da publicagéo deste Aviso no Diario da Republica, para admissao de 2 (dois) candidatos,
para a frequéncia do Ciclo de Estudos Especiais em Pediatria — Erros Inatos do Metabolismo, a
iniciar em 2019, nos termos seguintes:

2 — As candidaturas deverao ser formalizadas mediante requerimento dirigido ao Presidente
do Conselho de Administragdo do CHULN, E. P. E., podendo ser entregues diretamente nas suas
instalacdes, sita na Avenida Prof. Egas Moniz, 1649-035 Lisboa, no periodo compreendido entre
as 08:00 horas e as 17:00 horas, ou remetido pelo correio, para a mesma morada, com aviso de
rececgao.

3 — O Juri para o efeito designado sera constituido pelos seguintes elementos:

Prof.2 Doutora Ana Isabel Lopes — Professora FMUL, Assistente Graduada Sénior de Pediatria
e Diretora do Departamento de Pediatria do CHULN, E. P. E;;

Dra. Maria Celeste Canha Coelho Barreto — Diretora do Servico de Pediatria do
CHULN, E. P. E;;

Dra. Ana Maria Simées Mendes Gaspar — Coordenadora da Unidade de Doengas Metabdlicas
CHULN, E. P. E.

4 — Aos candidatos selecionados que ja possuam vinculo a estabelecimento ou servigo de
saude, é garantida a frequéncia do Ciclo, em comissao gratuita de servico.

5 — Os documentos a apresentar no Servico de Recursos Humanos, dentro prazo indicado
no ponto 1 do presente aviso, para efeitos de candidatura a frequéncia do Ciclo de Estudos sao:

5.1 — Requerimento dirigido ao Presidente do Conselho de Administragcdo do Centro Hospitalar
Universitario de Lisboa Norte, E. P. E., onde deve constar a identificagdo completa, designadamente:
nome, cédula profissional, filiagao, naturalidade, nacionalidade, data de nascimento, nimero e data
de validade do cartao de cidadao, niumero de identificagao fiscal, residéncia, codigo postal, contacto
telefonico, enderecgo eletronico e identificagdo do organismo a que pertence o candidato;

5.2 — O requerimento deve ser acompanhado dos seguintes documentos:

a) Certificado comprovativo da obtenc¢ao do grau de assistente em Pediatria Médica ou docu-
mento equivalente;

b) Documento comprovativo da natureza e tempo de vinculo a qualquer Servigo dependente
do Ministério da Saude, no caso de existir;

¢) Quatro (4) exemplares do curriculum vitae;

d) Declaragao de concordancia para frequéncia do Ciclo de Estudos Especiais, emitida pelo
organismo a que o candidato se encontra vinculado.

6 — O resultado final ficara assente em ata, a homologar superiormente, e sera publicado no
Diario da Republica.
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7 — E publicado em anexo o Regulamento do Ciclo de Estudos Especiais em Pediatria — Erros
Inatos do Metabolismo, o qual faz parte integrante do presente Aviso.

29 de julho de 2019. — A Diretora do Servigo de Recursos Humanos, Ana Correia Lopes.

ANEXO
Regulamento do Ciclo de Estudos Especiais em Pediatria — Erros Inatos do Metabolismo (EIM)

Fundamentacio

Deve-se a Archibald Garrod (1857-1936) a introdugao do conceito de Erro Inato do Metabolismo
(EIM), em 1908, na sequéncia dos seus estudos em doentes com Alcaptonuria, e seus familiares.
Desses trabalhos, onde aplicou as Leis da Hereditariedade de Mendel, resultaram importantes ino-
vagdes como a nogao dinamica de via metabdlica, de bloqueio metabdlico (entendido como defeito
enzimatico) e, acima de tudo, de individualidade quimica, que, segundo o cientista, caracterizaria cada
ser humano. Garrod revolucionou o pensamento médico, dominado entdo por W. Osler (1849-1919),
abrindo-o a modernidade ao considerar o Doente como um produto da evolugao, e a Doenga como
um desequilibrio entre a individualidade quimica, resultante da sele¢ao natural e da evolucéo, e o
ambiente. O EIM seria, pois, um defeito enzimatico hereditario. Estes e outros conceitos relevantes
para o progresso da Medicina, nao tiveram, contudo, o impacto merecido na comunidade cientifica
da épocal! Foi necessario aguardar pela evolugao do conceito de gene (termo introduzido em 1911),
da Genética, da Bioquimica, da Tecnologia, e de outras disciplinas para, quatro décadas depois, se
comprovar a justeza do pensamento de Garrod, com a descoberta do primeiro defeito enzimatico
no homem, no caso da metahemoglobinémia recessiva (Gibson, 1948).

A partir dos anos 60 do século passado, com a redescoberta e valorizagao dos trabalhos de
Garrod, e os progressos nas areas atras referidas, foi possivel o desenvolvimento imparavel do
que se considera hoje a Medicina Metabdlica Pediatrica, com mais de seis centenas de EIM com-
pletamente identificados.

Com o tempo, o conceito de EIM foi-se alargando, ndo apenas ao defeito enzimatico, mas a
outras proteinas: recetores, estruturais e de transporte, fatores de coagulacdo, imunoglobulinas,
hemoglobinas, etc. Assim, as variantes proteicas de um sistema homeoestatico, codificadas por
genes, e a sua interagdo com outros sistemas que constituem o corpo, e com o ambiente, passam a
ser a origem de todas as doengas, ou seja a interface entre o gene e o fenotipo. O produto proteico
dos genes é o centro conceptual da doenga.

O fulgurante percurso da investigagdo basica e da Genética Molecular, na area dos EIM,
permitiu o crescente conhecimento da maquinaria celular, e seu funcionamento, como os comple-
x0s mecanismos de regulacao dos genes, a interagédo entre os diferentes organelos, o papel dos
recetores nucleares, dos transportadores, dos chaperones moleculares, das proteases intracelula-
res, das membranas..., levando a uma mais profunda compreenséao da fisiopatologia, e a procura
permanente de novas técnicas de diagndstico, e terapéuticas mais eficazes.

Todos os desenvolvimentos conceptuais e tecnoldgicos das ultimas décadas trouxeram pro-
gressos notaveis no campo do Diagndstico (precoce, prénatal, pré-implantatorio, reconhecimento
de assintomaticos, de heterozigotos...), do Tratamento (dietético, uso de cofactores especificos,
farmacos orfaos, transplantacao de érgaos, de células, de substituicdo enzimatica, de supresséo
do substrato...), da reabilitagdo especializada e da reinsergao social, com maior longevidade e
melhor qualidade de vida para os doentes e familiares. Apesar destes impressionantes avancos, é
inquestionavel o facto dos médicos em geral (e também os pediatras), e outros técnicos de saude,
possuirem um conhecimento muito limitado acerca dos EIM, do seu diagndstico e tratamento, nas
diferentes idades.

Entretanto, nos anos 60 do século passado, iniciou-se o diagnoéstico precoce para a Fenilce-
tonuria (teste de Guthrie e Susie, 1963), nos EUA e alguns paises europeus. O rastreio precoce
desta doenga baseou-se na predigdo de que o tratamento dietético, proposto por Bickel em 1953,
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poderia prevenir o atraso mental, e que melhores resultados se alcangariam se o mesmo fosse
iniciado precocemente.

O Rastreio neonatal sofreu progressos sucessivos, da “era Guthrie” a “era genética”. As
técnicas de tandem mass (Millington, 1990) foram usadas no rastreio neonatal, permitindo uma
determinagdo multianalitica, cobrindo um largo espectro de EIM. Iniciada experimentalmente na
Europa, na Alemanha em 1998, foi introduzida em Portugal em 2005-6 (rastreio atual de 25 EIM).
Avancos tecnoldgicos tém sido implementados neste procedimento, no sentido de aumentar a
sensibilidade e especificidade, e reduzir o nimero de falsos positivos, assim como a sua aplicagao
a outros EIM, como as doengas do lisossoma. Projetam-se para o futuro técnicas de DNA que irdo
permitir a andlise de centenas de genes (ou mais), num simples ensaio.

Em Portugal, desde finais dos anos 60, estas doengas mereceram o interesse de alguns
meédicos, essencialmente pediatras, geneticistas e bioquimicos. Assinale-se a criagdo da primeira
Unidade Hospitalar exclusivamente dedicada ao diagndstico e tratamento dos EIM, no Servigo de
Pediatria do Hospital de Santa Maria em Lisboa, em 1975. No ano seguinte foi homologado o Centro
de Metabolismos e Genética, constituido por uma Unidade Clinica (a referida Unidade Hospitalar),
e uma Unidade Bioquimica (o Laboratério de Bioquimica da Faculdade de Farmacia de Lisboa).
Anos depois foi criado o Instituto de Genética Médica no Porto, em 1979, e iniciou-se o Programa
de Diagnéstico Precoce (“teste do pezinho”) para o rastreio da Fenilcetonuria e Hipotiroidismo Con-
génito. Apos os anos 80 surgiram, sucessivamente, outras Unidades Hospitalares especializadas,
em Servicos de Pediatria, no Porto, Coimbra e novamente em Lisboa.

Os EIM podem apresentar-se em qualquer idade, da vida fetal a idade adulta, com formas de
apresentacao e perfis bioquimicos e genéticos imensamente variados, que necessitam de diferen-
ciados e complexos procedimentos diagndsticos e terapéuticos, muitos dos quais s6 possiveis em
ambiente hospitalar, numa rede integrada de trabalho multidisciplinar, onde, por vezes, as parcerias
com Centros de Referéncia estrangeiros sdo fundamentais. Sdo doentes que necessitam, obriga-
toriamente, de Centros Hospitalares Especializados no Diagnostico e Tratamento dos EIM, com
equipas e apoios multidisciplinares aptos a responder com eficiéncia e competéncia aos inumeros
problemas que marcam a vida destes doentes e suas familias.

O doente croénico, como o é o que tem um EIM, € um doente que se “acumula”, cujo numero
vai crescendo, e que necessita, na maioria dos casos, de um acompanhamento especifico, regular,
frequente e multidisciplinar, ou seja um doente que necessita de complexos e diferenciados cuidados
de saude ao longo de toda a vida.

Em consequéncia, sdo necessarios técnicos especializados em numero suficiente, quer na area
clinica, quer laboratorial, a quem se deve propiciar uma completa e sempre atualizada Formacéao
Especifica, que € muito longa e plural, e que possam permitir ndo s6 a indispensavel renovagao
geracional das equipas existentes, como a capacidade para enfrentar as exigéncias futuras. Também
o Diagndstico Precoce Alargado (MS/MS), com a identificagdo de um nimero crescente de doentes,
e de novas patologias (algumas raras e de histéria natural pouco ou nada conhecida), exerce uma
pressao acrescida sobre o reduzido numero de técnicos especializados existentes, ndo sé quanto
ao volume de trabalho, como levanta dilemas de ordem cientifica, ética, e até econdmica.

a) Designacao: Ciclo de Estudos Especiais em Pediatria — Erros Inatos do Metabolismo.

b) Duragao: O periodo de formagéao sera de 24 meses,

¢) Regime e Condic¢des de Trabalho: O regime de trabalho sera de 35 horas a 40 horas sema-
nais consoante o regime de trabalho do candidato, e integrando 12 horas por semana de Urgéncia.
O regime de trabalho podera ser flexibilizado, mediante acordo prévio, visando conciliar a formagao
do candidato com as necessidades do hospital de origem.

d) Programa:

Objetivos e contetidos

O Programa é concebido de modo a promover o aprofundamento dos conhecimentos acerca
dos EIM, em todas as vertentes, desde o conceito de EIM e sua evolugao, a suspeigao clinica e
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as formas de apresentagao nos diferentes grupos etarios, até aos diferenciados procedimentos
necessarios ao diagnéstico, terapéutica, reabilitagao, medicina paliativa e reinsergao social.
Havera ainda uma revisao atualizada dos conhecimentos fundamentais das Ciéncias Basicas
subjacentes a estas patologias, e as estratégias diagnodsticas e de tratamento.
Também a familia, a comunidade, o associativismo, os aspetos legais e a investigagao cientifica
serao devidamente abordados.

a) Areas abrangidas:

Dados historicos: conceito de EIM e sua evolugao. Frequéncia dos EIM. Classificagao. Novos
horizontes da Investigacéo Cientifica neste campo (era da Biologia).

Rastreios metabdlicos: especial desenvolvimento do rastreio neonatal (da era Guthrie a era
genética): implicagbes cientificas, éticas e econdmicas; alargamento da sua aplicagao a outros EIM,
incluindo as “doencgas dos organelos”; novas técnicas de DNA.

Suspeigao clinica nos diferentes grupos etarios. Formas de Apresentacao Clinica nas diferentes
idades, com realce para a idade pediatrica.

Quadros clinicos das seguintes doengas: dos aminoacidos, acidos organicos; hiperamoniémias
e doengas do ciclo da ureia, dos hidratos de carbono e polidis; da B-oxidagao dos acidos gordos
e dos corpos cetonicos; das acidoses lacticas congénitas e doencgas da cadeia respiratoria; das
lipoproteinas e lipidos; das purinas e pirimidinas; do metabolismo do calcio e dos metais; das por-
firinas e defeitos do heme; dos neurotransmissores, do lisossoma e peroxissoma; do colesterol e
dos esterois, dos acidos biliares, das vitaminas e minerais; dos defeitos dos sistemas de transporte
das membranas; dos CDG; do tecido conjuntivo; miopatias, cardiomiopatias.

Abordagem dos EIM com patologia predominante: gastrointestinal e hepatica, renal e com
perturbagdes electroliticas, neuroldgica, cardiovascular, psiquiatrica, ocular, cutanea, hematolégica,
imunoldégica, dismorfica...

Importancia dos apoios multidisciplinares, incluindo a area dos Cuidados Paliativos Pediatricos.

Diagnéstico: bioquimico, enzimatico, morfolégico, estudos DNA. Testes funcionais. Diagndstico
diferencial dos fenotipos clinicos e bioquimicos.

Tratamento: de emergéncia/ urgéncia e de manutencgéo; técnicas de depuragéo extracorporal;
terapia dietética (importancia da avaliagado nutricional e das deficiéncias nutricionais especificas);
transplantagédo de 6rgaos e/ou células e seu seguimento especializado.

Genética Molecular: importancia para o diagnostico, diagnostico pré-natal, estudos familiares
e detecdo de portadores, aconselhamento. Terapia génica: possibilidades atuais, limitagdes.

Investigacdo na area dos EIM.

Bioestatistica. Epidemiologia.

Aspetos éticos, legais, sociais, associativos: sua importancia para os doentes e familias. Papel
do voluntariado.

Apoio aos candidatos: obras de referéncia para consulta e estudo; Protocolos; sites na interNet;
indicagao de Centros de Referéncia europeus.

b) Atividades Programadas:

Sessdes de Formagao, tedricas ou tedrico-praticas, acerca dos conhecimentos fundamentais
das Ciéncias Basicas subjacentes aos EIM:

Biologia Celular, embriologia, bioquimica metabdlica, fisiologia, genética molecular, nutrigdo,
bioestatistica e epidemiologia.

Sessdes de Formagéo tedrico-praticas versando a correlagao dos aspetos laboratoriais e a cli-
nica: sua importancia para o diagnostico e o seguimento dos doentes. Recomendacgdes técnicas para
boas praticas quanto a colheita de amostras, sua manipulacao, preservagao e transporte incluindo
para o estrangeiro. A importancia do dialogo continuo entre o clinico, o bioquimico e o patologista.
Aimportancia do Laboratério Especializado em EIM: acesso, contactos, metodologias de trabalho,
capacidades técnicas e instalagdes; breve estagio nesse laboratério para melhor compreensao dos
diferentes procedimentos laboratoriais necessarios ao diagndstico e a investigagao.
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Sessbes de Formagao, tedrico-praticas, acerca de: Cuidados Intensivos neonatais e pediatricos:
suporte de vida, ventilacao, perfusao, técnicas dialiticas, monitorizacao da PIC...

Cuidados Paliativos Pediatricos (CPP), nomeadamente através da frequéncia de curso basico
de CPP.

Neurofisiologia: aspetos técnicos, indicagbes e interpretagdo de EEG, EMG, PE, estudos do
sono, provas fisioldgicas de audigao e viséo.

Imagiologia: ecografia, tomografia, ressonancia magnética, ressonancia magnética espectros-
cépica, medicina nuclear, angiografia. Aspetos imagiolégicos fundamentais para o diagndstico de
alguns EIM, e seu seguimento. Importancia da correlagdo da imagiologia cerebral com as diferentes
fases do desenvolvimento do SNC.

Patologia: aspetos anatomopatoldgicos dos diferentes tecidos colhidos por biopsia, cirurgia ou
post-mortem: Microscopia Otica, Imunocitoquimica, Histoquimica, Microscopia Eletrénica. Avaliagdo
anatomoclinica: aspetos cruciais e/ou indiciadores do diagndstico de EIM.

A Formagéo tedrico-pratica devera decorrer nos seguintes Servigos/Unidades:

Unidade de Doencgas Metabdlicas, Unidade de Neuropediatria, UCIPED, Unidade de Desen-
volvimento, Unidade de Gastrenterologia do Departamento de Pediatria do CHULN, E. P. E.

Centro de Metabolismos e Genética, na Faculdade de Farmacia da Universidade de Lisboa.

Estagios opcionais: Pedopsiquiatria, Medicina Fisica e Reabilitagdo, Servigo de Radiologia do
CHULN, E. P. E., Servigo de Referéncia Europeu na area dos EIM.

c) Objetivos:

De acordo com as recomendagdes da ETAC (Education and Training Advisory Committee),
seccdo da SSIEM, a instituicdo creditada e mandatada para uniformizar e monitorizar a formagao
clinica da Medicina Metabdlica Pediatrica na UE, pretende-se que os candidatos atinjam os seguin-
tes objetivos a nivel dos Conhecimentos, Aptidoes e Atitudes:

Conhecimentos:

Fisiologia e Bioquimica: conhecer os pardmetros normais, e as alteragées no decurso do
crescimento de: equilibrio hidroelectrolitico e acidobase, metabolismo intermediario, resposta
metabdlica ao jejum, da glicémia, lactato, amodnia, aminoacidos, acidos organicos, da fosforilagao
oxidativa e da cadeia respiratdria mitocondrial, dos lipidos e lipoproteinas, do colesterol e esterdis,
do metabolismo dos organelos, das purinas e pirimidinas, das porfirinas, do calcio, bilirrubina e me-
tais; dos neurotransmissores, entre outros. Aprofundar os conhecimentos sobre o papel da barreira
hematoencefalica no metabolismo cerebral. Bioquimica enzimatica. Expressao tecidular.

Medicina Metabdlica Pediatrica: conhecer as alteragdes bioquimicas e patoldgicas dos diferentes
EIM, os sintomas clinicos, as alteragdes das vias e organelos envolvidos, os diferenciados procedi-
mentos de diagnéstico: do rastreio ao diagnéstico definitivo. Interpretacdo dos dados laboratoriais,
correlagdo dos dados bioquimicos e clinicos. Tratamento farmacoldgico; técnicas de depuragao
extracorporal; transplantagéo de 6rgaos e/ou células (figado, rim, medula dssea, stem-cells.) e seu
seguimento especializado multidisciplinar. Terapia génica: realidade atual do problema, limita¢des.
Nutricdo: conhecer as necessidades normais dos diferentes nutrientes para um crescimento e
desenvolvimento normais.

Principios da Dietética; consequéncias das dietas de restricao, exclusio e de suplementacéo;
subnutrigdo e deficiéncias nutricionais especificas. Regimes dietéticos nas situagbes de emergén-
cia/urgéncia e de manutengao. Importancia da Alimentagao Parentérica.

Genética: conhecer os mecanismos da hereditariedade; principios da Genética Molecular in-
cluindo o DNA mitocondrial; bases e instrumentos da Genética Molecular; aconselhamento genético;
DPN. Nova Genética das Populacgées. Dismorfologia e EIM.

Desenvolvimento: conhecer o desenvolvimento intelectual e psicologico normal. Métodos de
avaliacdo do QD, QI, da fungdo neuropsicologica e comportamental. Importancia das anomalias
nestas areas para o diagnostico de alguns EIM.

Epidemiologia. Estatistica: conhecimento dos principios da epidemiologia e da estatistica
aplicada a Medicina.
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Investigacao: importancia da investigagao clinica e basica. Normas recomendadas para a
elaboracao e redacgao de trabalhos cientificos, preparagao de resumos; técnicas para a elaboragao
e apresentacdo de comunicagdes orais. A importancia da Bibliografia e a inclusdo de referéncias
nacionais. Boas praticas a ter em conta nos estudos/ensaios clinicos.

Obras para consulta e estudo; apoios via interNet; indicagéo e contactos com Centros idoneos
estrangeiros.

Legislagdo, aspetos éticos, sociais e econdmicos: conhecimento da legislagdo nacional relacio-
nada com ensaios clinicos, aspetos éticos envolvendo o diagndstico e o tratamento, obstaculos de
ordem étnica ou religiosa, uso de drogas 6rfas, transferéncia de doentes particularmente para fora
do pais. Direitos como: abonos, subsidios, comparticipagdes, acesso a instituicdes de reabilitagao,
ensino especial, apoios a familia. Definigdo técnico-cientifica de Doenca Croénica. Estatuto juridico
do Doente Crénico, papel da rede de Cuidados Paliativos Pediatricos na minimizagao do impacto
da doenca na qualidade de vida dos doentes e familias. Associativismo dos doentes e familias.
Importancia do voluntariado.

Aptiddes de ordem:

Clinica: investigagao e avaliagao das causas metabdlicas das seguintes situagdes: encefalopatia
aguda; doenga neuroldgica incluindo o atraso de desenvolvimento, atraso mental, regressao, convulsdes,
patologia do movimento, alteragdes do comportamento e psiquiatricas; doenga hepatica incluindo a
hepatomegalia (com ou sem esplenomegalia), insuficiéncia hepatica aguda, cirrose; coma; cardiomio-
patia, alteragdes de condugéo, morte subita; patologia oftalmolégica, auditiva, cutanea, esquelética e
articular, renal, hematoldgica; doenga muscular incluindo miopatias; dismorfia; atraso de crescimento
e de ma evolugao ponderal, outras. Tratamento de emergéncia/urgéncia: indicagbes para ventilagdo
assistida; métodos dialiticos (DP, HD, HF, HDF, ECMO/HD.), monitorizagao da pressao intracraniana.

Técnica: interpretagdo dos exames complementares de diagndstico e investigagéo, e dos fa-
tores analiticos, fisiopatoldgicos e nutricionais que podem condicionar os resultados. Planeamento
do seguimento clinico/bioquimico dos doentes, apds o diagndstico. Competéncia para interpretar
0s niveis dos metabolitos envolvidos nos diferentes EIM, nos fluidos organicos, e sua correlagao
com o estado clinico, a idade, o aporte alimentar, o estado nutricional, e as terapéuticas efetuadas.
Indicagbes e interpretagdo de Testes Funcionais. Métodos de rastreio. Interpretagao de bidpsias de
varios tecidos/orgaos. Utilizagao e interpretagédo das técnicas de Genética Molecular.

Aspetos praticos da terapéutica dietética: dietas de restricdo, suplementacéo ou de exclusao,
com particular énfase para as dietas pobres em proteinas e com aporte controlado de aminoaci-
dos, de excluséo de certos hidratos de carbono, pobre em lipidos (importancia dos AG essenciais).
Terapéutica dietética nas glucogenoses, doengas do peroxissoma, fenilcetonuria materna e na
gravidez de outros EIM. Terapia dietética nas situagbes de emergéncia/ urgéncia, semi-urgéncia,
e de manutencdo. Terapéutica de Urgéncia no domicilio. Regime de transicdo da alimentagcao
parentérica para a alimentacéo entérica. Uso de misturas especificas de AAs: sua composicao,
formas de apresentagéao, indicagdes e posologia. Importancia de certos cofactores vitaminicos, e
do aporte adequado de vitaminas, minerais e elementos vestigiais. Competéncia para realizar uma
avaliagéo nutricional racional e util para a pratica clinica.

Gestao: avaliagdo dos recursos necessarios ao bom funcionamento da Unidade de Doencas
Metabdlicas e das suas diferentes valéncias. Aptidao para controlo de orcamentos, redagao de
planos econdémicos, gestao de politica de admissdes e auditorias. Organizagao de ligagdes com
as estruturas de saude locais, regionais e nacionais. Planificagdo da interface Unidade Pediatrica
Especializada — Servigo de Adultos para o melhor seguimento dos adolescentes e adultos com EIM.
Planificagdo da interface e acompanhamento da ligagdo com os Cuidados Paliativos Pediatricos.

Académico/Ensino: avaliagdo critica de resultados de reviséo bibliografica, e resultantes de
auditorias. Capacidade de preparacédo de manuscritos; preparacao e apresentacao de comunicagoes
orais. Aptidao para o ensino, formal ou informal, quer a nivel pré quer pés-graduado; organizagao
de material de ensino; participagéo e organizagéo de programas de formagao pds-graduada.

Investigagao Cientifica: planificagao de estudos ou ensaios clinicos, com tratamento estatistico
dos resultados; organizagao e apresentagao de conclusdes com recurso a meios eletronicos.
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Atitudes: a nivel:

Clinico: avaliar e entender o grau de compreensao da doenga por parte dos familiares, e do
seu envolvimento em todo o processo; ter atencdo aos problemas psicoldgicos e emocionais, e
aos possiveis constrangimentos de ordem étnica, religiosa ou cultural, assim como os hipotéticos
problemas que se colocam por um diagndstico definitivo demorado, mau progndéstico, ou prog-
nostico indefinido ou desconhecido. Como confrontar os pais com uma situagao de diminuicao de
esperanga de vida, de graves sequelas neuroldgicas e cognitivas, ou de morte: necessidade de
apoio multidisciplinar e institucional.

Comunicagéo: abordagem e didlogo adequado com os doentes, os pais, a comunidade e
demais profissionais de saude e de investigagdo envolvidos, e seus responsaveis.

Formacgao: empenho na educagao continua e no ensino a varios niveis: pré, pos-graduado,
para outros profissionais envolvidos e comunidade.

Apoio e lideranca: atitude de apoio e empatia com os familiares em situagao dificil. Acom-
panhamento e supervisdo positiva dos elementos mais jovens da equipa, incluindo médicos.
Reconhecimento do stress proprio e dos outros componentes da equipa, e solugao do problema.
Capacidade de lideranca efetiva da equipa.

Investigacao: atitude inovadora perante os problemas clinicos; proatividade, apoio e estimulo
a investigacao; atitude colaborante com os colegas e outros profissionais a nivel local, nacional,
ou internacional.

Administrativo: interesse na organizacao geral das atividades da Unidade, e suas relagdes com
estruturas locais. Atitude construtiva no processo de tomada de decisdes, e aceitacao partilhada de
responsabilidades. Competéncia para responder com eficacia aos problemas cinicos.

Completado o Programa de Formagao, pretende-se que o candidato esteja apto a:

Cuidar de modo especializado e competente das criancas e adolescentes com EIM, quer no
internamento e Hospital de Dia, quer nas consultas externas, e apoiar com total disponibilidade as
familias nas suas duvidas acerca das estratégias diagnosticas e/ou terapéuticas programadas;

Colaborar na equipa multidisciplinar necessaria a cada caso, com responsabilidade e eficacia;

Estabelecer a ligacdo e colaborar com os profissionais de saude dos Hospitais Distritais e
Centros de Saude de modo a assegurar os melhores cuidados de saude a nivel local, e promover
a formacgao especializada desses profissionais;

Programar e orientar, com antecedéncia necessaria, a passagem dos doentes, adolescentes
ou adultos, da Unidade Pediatrica para um Servigo de Adultos, providenciando todo o apoio espe-
cializado para garantir a continuidade e qualidade dos tratamentos e seguimento em curso;

Estabelecer um dialogo continuo com o Laboratério Especializado em EIM, e com todas as
valéncias médicas, cirlrgicas e laboratoriais disponiveis neste Hospital Central e Universitario,
esclarecendo com rigor e clareza a situagao clinica dos doentes, e os diagndsticos suspeitados;

Criar, coordenar e ou colaborar em protocolos de investigagao e/ou de terapéutica com outras
Unidades de Doencgas Metabdlicas, nacionais ou estrangeiras;

Assegurar uma colaboragéo regular com as Sociedades Cientificas, nacionais e estrangeiras,
como a SPDM, SSIEM e outras, procurando que a Formacao Especializada siga, na medida do
possivel, as recomendacdes consideradas internacionalmente como mais eficazes e idoneas;

Ser capaz de gerir, em termos administrativos, a atividade da Unidade, no seio de um grande
hospital central e universitario, defendendo com argumentos validos a melhoria dos recursos hu-
manos, técnicos e materiais da Unidade.

Locais e meios técnicos disponiveis

A formagao decorrera no Departamento de Pediatria do Centro Hospitalar Universitario de
Lisboa Norte, E. P. E., um dos componentes do CHULN, EPE, ndo sé na Unidade de Doencas
Metabdlicas, como noutras Unidades e Servigos do referido Departamento, e noutros Servigos do
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CHULN, E. P. E., e da Faculdade de Medicina de Lisboa. Por um periodo de 2-3 meses, o0 ensino
podera decorrer, por opgao, num Centro europeu de Referéncia em EIM.

A Unidade de Doengas Metabdlicas (pioneira em Portugal-1975), conta com pediatras com
experiéncia reconhecida na area dos EIM. A Unidade tem acesso facil a todas as especialidades
e tecnologias de um hospital central e universitario nomeadamente: Neonatologia (incluindo a Uni-
dade de Cuidados Intensivos); Cuidados Intensivos Pediatricos (UCIPED), Neuropediatria (incluindo
o Laboratério de EEG), Desenvolvimento com as suas diversas valéncias, diagnosticas e/ou de
intervencao e reabilitagdo, Gastrenterologia incluindo técnicas endoscopicas, Nutricdo e Dietética,
Endocrinologia, Cardiologia, Nefrologia (incluindo o transplantagéo renal), Hematologia, Cirurgia,
Ortopedia, Pneumologia (incluindo o laboratério de testes funcionais respiratérios e estudo do
sono), Psicologia e Pedopsiquiatria, Consulta de Adolescentes, Imagiologia (incluindo neurorradio-
logia), Servigo de Genética, Servigo de Nutrigao e Dietética entre outras especialidades médicas e
cirdrgicas, eventualmente necessarias para o diagnéstico, tratamento e seguimento dos doentes.
Conta com enfermeiras com experiéncia reconhecida nesta area, nao s6 no Internamento como
no Hospital de Dia, com conhecimentos adequados para a colheita de amostras, processamento e
correto transporte, reconhecimento dos sinais de alarme no decurso de descompensagdes agudas,
para a realizagao e colaboragdo em Testes Funcionais, Terapéutica Enzimatica de Substituicdo
(TES), entre outras.

A atividade da Unidade distribui-se pela enfermaria, consultas externas e Hospital de Dia, e apoio
a outros hospitais, centros de saude e outras instituicdes, no continente e ilhas. Recebe doentes, da
zona sul do pais, referenciados pela Comissédo Nacional do Diagnostico Precoce. Assegura ainda
uma Consulta de Prevengao das Doencas Cardiovasculares, criada em 1997. Possui instalagbes
adequadas para todos os procedimentos diagndsticos e/ou terapéuticos necessarios. Conta com
a colaboragao permanente de dietista, psicéloga, pedopsiquiatra, e assistente social.

Tem referéncia e seguimento de doentes (< 18 anos) em nimero e patologias, que permitem
experiéncia em todos os dominios propostos.

A Unidade colabora com os médicos e dietistas do Servico de Medicina Interna de adultos,
para a programagéo da transferéncia de doentes adolescentes/adultos com EIM, e seu seguimento
regular.

A Unidade tem uma experiéncia longa na Formacgao Especifica na area, aberta ndo so aos inter-
nos e especialistas de Pediatria, como de outras especialidades, clinicas ou laboratoriais, incluindo
médicos de Medicina Interna. Colabora activamente com os Laboratérios Especializados em EIM
do pais, particularmente com a Unidade de Metabolismos e Genética (ex-Centro de Metabolismos e
Genética) do iMed.Ul da FFUL, assim como com centros de referéncia internacionais, com os quais
partilha linhas de investigagao e publicacao de trabalhos cientificos. Disponibiliza material de estudo
atualizado, biblioteca e reprografia, meios informaticos e audiovisuais, protocolos especificos.

Corpo Docente
Formagao Especifica:

Dra. Ana Maria Simbes Mendes Gaspar (Coordenadora) — Assistente Hospitalar Graduada
de Pediatria — Coordenadora da Unidade de Doencas Metabdlicas, e da Consulta de Prevencéao
das Doencas Cardiovasculares do Departamento de Pediatria do CHULN, EPE;

Dra. Patricia Cristina Ramalho Batista Janeiro da Nobrega — Assistente Hospitalar de Pedia-
tria; experiéncia de 8 anos na area das Doengas Metabdlicas do Departamento de Pediatria do
CHULN, EPE;

Dra. Isabel Tavares de Almeida — Investigadora Principal do Met&Gen — iMed.UL e Professora
Convidada de Bioquimica da FFUL, Faculdade de Farmacia da Universidade de Lisboa;

Dra. Isabel Antolin Rivera — Professora Auxiliar da FFUL e Investigadora do Met&Gen — iMed.
UL, Faculdade de Farmacia da Universidade de Lisboa;

Dra. Laura Vilarinho — Doutorada em Ciéncias Biomédicas, Investigadora Auxiliar e responsavel
pela Unidade de Rastreio Neonatal do Instituto Nacional de Saude Dr. Ricardo Jorge;
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Dr. Antonio de Quinhones Levy Gomes — Doutorado, Assistente Graduado Sénior de Pediatria;
Coordenador da Unidade de Neuropediatria do Departamento de Pediatria do CHULN, EPE;

Dra. Marisa Augusta Pestana Vieira — Assistente Hospitalar de Pediatria; Coordenadora da
Unidade de Cuidados Intensivos Pediatricos, do Servigo de Pediatria do referido Departamento do
CHULN, EPE;

Prof. Doutora Ana Isabel Gouveia Costa Fonseca Lopes — Professora FMUL, Assistente
Graduada Sénior de Pediatria, Diretora do Departamento de Pediatria do CHULN e Coordenadora
da Unidade de Gastrenterologia Pediatrica;

Dra. Maria Manuela Gomes dos Santos Baptista — Assistente Hospitalar Graduada de Pedia-
tria, Coordenadora da Unidade de Desenvolvimento do referido Departamento;

Dr. Carlos Manuel Rodrigues Moniz — Assistente Graduado Sénior de Pediatria, Diretor do
Servigo de Neonatologia, do referido Departamento;

Formacao Basica:

Bioquimica Metabdlica: Isabel Tavares de Almeida, Met&Gen, iMed.UL, FFUL;

Genética Molecular: Isabel Antolin Rivera, Met&Gen, iMed.UL, FFUL;

Imagiologia: Dra. Maria Luisa Pais da Graga Lobo, Assistente Graduada de Radiologia do
CHULN, E. P. E., com experiéncia em Radiologia Pediatrica;

Biologia Celular e Embriologia, Epidemiologia, Investigagao e Estatistica: Prof.? Doutora Ana
Isabel Gouveia Costa Fonseca Lopes.

v

Condicdes e numero de admissoes

1 — A admissao dos candidatos estara condicionada as capacidades formativas da Unidade,
sendo de admitir 2 (dois) candidatos.

2 — Os candidatos devem ter, como habilitagdo minima, o grau de Assistente Hospitalar de
Pediatria e idade inferior a 45 anos.

\'

Critérios de prioridade de selecio e incompatibilidades

1 — Sera dada prioridade aos candidatos que ja disponham de alguma experiéncia e tenham
trabalho na area dos EIM num Centro vocacionado para o atendimento diferenciado nesta area.

2 — Os candidatos serado ordenados, tendo em conta a avaliagao do curriculum vitae e entre-
vista, de acordo com as seguintes orientagdes:

a) Avaliagao do curriculum vitae, com especial relevancia na area dos EIM;

b) Expressao do interesse para a area da diferenciagdo e demonstragéo da sua aplicabilidade
assistencial no exercicio das suas fungoes;

¢) Motivagao expressa do candidato.

3 — Considera-se incompativel com a frequéncia do curso a manutencgao de outras ativida-
des assistenciais que impliquem incapacidade de cumprimento das tarefas assistenciais em plena
integracdo na equipa de trabalho e no servigo de urgéncia.

Vi

Juri de selecio

O juri de selegao sera composto por trés elementos, nomeados pelo 6rgao de gestédo, devendo
incluir no minimo o Coordenador e um elemento do corpo docente.
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Vi

Frequéncia do Ciclo

Aos candidatos selecionados que ja possuam vinculo a estabelecimento ou servigos de saude
€ garantida a frequéncia do Ciclo, em comissao gratuita de servigo.

Aos outros candidatos deverao ser assegurados os pressupostos que garantam as condi¢des
de frequéncia do Ciclo de Estudos Especiais.

A frequéncia do Ciclo ndo confere por si s6 o direito de ingressar em Estabelecimento ou
Servigo de Saude.

Este ciclo confere, tal como outros da mesma area, a habilitagcao preferencial para provimento
de Assistente de Pediatria Médica em lugares em que seja exigido conhecimento ou experiéncia
em Erros Inatos do Metabolismo.

VIl

Tipo de avaliacido de conhecimentos
A avaliagdo de conhecimentos sera efetuada com base na:

1 — Avaliagao continua durante o Ciclo de Estudos Especiais;

2 — Discussao de relatério de atividades elaborado pelo candidato;

3 — Prova oral tedrica de avaliacdo de conhecimentos;

4 — Monografia de investigagao clinica equiparagéo ao 1.° ano de Doutoramento (opcional).

IX

Avaliac¢ao do Ciclo

A avaliagado decorrera nos termos do artigo 9.° da Portaria n.° 227/2007, de 5 de margo.
312483034



