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CENTRO HOSPITALAR UNIVERSITARIO DE SANTO ANTONIO, E. P. E.

Aviso n.° 22562/2023

Sumario: Abertura de ciclo de estudos especiais de Doengas Hereditarias do Metabolismo.

Por deliberagdo do Conselho de Administracdo do Centro Hospitalar Universitario de Santo
Antoénio, EPE, de 25 de outubro de 2023, faz -se publico que se encontram abertas inscrigcdes,
pelo prazo de 10 dias uteis, a contar da data da publicagdo deste aviso no Diario da Republica,
para admissao ao Ciclo de Estudos Especiais de Pediatria — area de Neonatologia, nos termos
da Portaria n.° 227/2007, de 05 de margo.

Fundamentagao

Ao longo dos ultimos 50 anos o desenvolvimento cientifico e tecnoldgico permitiu o reco-
nhecimento de um grande numero de doengas hereditarias do foro metabdlico. Atualmente estao
descritos cerca de 1900 erros inatos do metabolismo. A sua identificagdo, o conhecimento da
importancia do seu diagndstico bem como um indice de suspeita que nao existia ha alguns anos
atras, aliada a uma melhoria dos meios laboratoriais e painéis de rastreio molecular, contribuiram
para este acréscimo.

Sao doengas muito variadas e relativamente complexas, que exigem da parte dos profissionais
uma solida preparacéo cientifica, a integracdo em equipas organizadas e grande disponibilidade.
Hoje sdo cada vez em maior numero os doentes metabdlicos que atingem a idade adulta, colocando
novos desafios no que respeita a continuidade de cuidados e a salvaguarda da sua qualidade de
vida. Na abordagem destas patologias, a identificagdo de doengas trataveis assume a maior rele-
vancia devido a necessidade de se dar inicio urgente a uma terapéutica adequada, com impacto
significativo no prognoéstico destes doentes.

Apods o éxito obtido no tratamento pré-sintomatico da fenilcetonuria, novas terapéuticas tém vindo
a ser testadas para as doengas hereditarias do metabolismo, algumas com sucesso documentado,
salvando a vida a centenas de doentes, outras com caracter mais experimental e promissor.

As crises de descompensacdo em muitas destas doencgas séo potencialmente fatais, pelo
que o estabelecimento de planos de urgéncia e semi-urgéncia para cada doente, bem como o
ensino rigoroso da familia, sdo de primordial importancia para preservar a vida destes doentes.
O tratamento, quando possivel, passa geralmente pelo uso de produtos nutricionais, suplementos,
enzimas, terapia génica e outros farmacos altamente especificos e dispendiosos.

As caracteristicas de que este grupo de patologias se reveste levou a que estes doentes sejam
orientados para Hospitais especializados no diagnéstico e tratamento, dispondo de equipas multi-
disciplinares com conhecimentos e capacidade de avaliar as situagdes, confirmar o diagnostico e
orientar a terapéutica.

A Unidade Multidisciplinar de Doengas Metabdlicas do Centro Hospitalar Universitario de Santo
Antonio (CHUdSA) tem uma experiéncia de 30 anos e presta cuidados diferenciados na area das
Doencas Hereditarias do Metabolismo, desde o periodo neonatal até & idade adulta. E também
parte integrante desta unidade o laboratério de Bioquimica Genética, fundamental no diagnostico
e controlo permitindo uma abordagem diferenciada deste tipo de doentes.

A Unidade de Doencgas Metabolicas do CHUdSA foi reconhecida como Centro de Referéncia
Nacional na area das Doencas Hereditarias do Metabolismo em margo de 2016. Posteriormente,
apos ser submetida a uma auditoria europeia externa, o Centro de Referéncia na area das Doencgas
Hereditarias do Metabolismo (CR-DHM) CHUdSA, foi aprovado e integrado na Rede Europeia de
Doengas Hereditarias do Metabolismo (MetabERN).

A formagao especifica requerida por este amplo e complexo grupo de patologias, associada
ao escasso numero de profissionais dedicados a area atualmente existentes, justifica a realizagao
deste Ciclo de Estudos Especiais de Doengas Hereditarias do Metabolismo.
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1 — Designagao:

Ciclo de Estudos Especiais de Doengas Hereditarias do Metabolismo (DHM).

2 — Duracao:

O periodo de formacéao sera de 24 meses.

3 — Regime e condigdes de trabalho:

O regime de trabalho sera de 35 a 40 horas semanais consoante o regime de trabalho do
candidato, incluindo um periodo semanal de 12 horas no servigo de urgéncia de pediatria.

4 — Local da sua realizacao:

Servico de Pediatria — Centro Materno Infantil do Norte, CHUdSA.

5 — Programa, Conteudos e Objetivos:

O programa e objetivos propostos baseiam-se na proposta curricular para a formagao clinica
da Medicina Metabdlica Pediatrica da Education and Training Advisory Committee da Society for de
Study of Inborn Errors of Metabolism, que visa a transmissao de conhecimentos, o desenvolvimento
de aptiddes e a adequacao de atitudes para uma correta abordagem das DHM.

5.1 — Conteudos:
Numa fase inicial havera uma formagéo tedrica basica, abrangendo os seguintes conceitos:

Definigao, classificagao e frequéncia das DHM.
Diagndstico pré-natal e deteg&o sistematica por rastreio neonatal ou em populagdes de risco.
Abordagem geral dos varios grupos de DHM considerados na metabERN:

Aminoacidopatias e acidurias organicas;

Doencas do metabolismo do piruvato, do ciclo de Krebs, da fosforilacdo oxidativa mitocondrial
e do transporte e metabolismo da tiamina;

Doengas dos carbohidratos, da oxidagao dos acidos gordos e dos corpos ceténicos;

Doengas lisossomais de sobrecarga;

Doengas dos peroxissomas e relacionadas com os lipidos; o Doengas congénitas da glicosi-
lagéo e do trafego celular;

Doengas dos neuromoduladores e pequenas moléculas e outras doengas.

Particularidades da fisiopatologia, manifestagdes clinicas e abordagem diagnéstica, incluindo
testes funcionais, terapéutica farmacoldgica e dietética de urgéncia e manutengao das varias pato-
logias, considerando os diferentes grupos etarios.

Abordagem de urgéncia e emergéncia incluindo orientagdo em cuidados intensivos e técnicas
dialiticas.

Avaliacdo multidisciplinar e transicao para a idade adulta:

Aspetos sociais, éticos e legais do diagndstico e tratamento;
Desafios da doencga crénica e otimizagao da assisténcia paliativa.

Na formagéo basica estdo incluidas sessbes formativas sobre conhecimentos fundamentais
de ciéncias basicas: Bioquimica, Fisiologia, Genética, Nutricdo e Bioestatistica, assim como, ses-
sbes formativas em laboratério especializado na area das Doengas Metabdlicas, Imagiologia e
Investigacao.
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Aformacao assistencial tedrico-pratica, programada para 24 meses, inclui os seguintes estagios:

Unidade de Doengas Metabdlicas do Servigo de Pediatria, CMIN-CHUdSA — 12 meses;

Servigo de Neuropediatria, CMIN-CHUdSA — 2 meses;

Unidade de Neurodesenvolvimento do Servico de Pediatria, CMIN-CHUdSA — 1 més;

Servico de Genética Médica, CHUdSA — 2 meses;

Hepatologia, Unidade de Gastroenterologia Pediatrica, CMIN-CHUdSA — 1 més;

Laboratérios Especializados do Centro Genética Médica Jacinto Magalhaes (Bioquimica
Genética, Genética Molecular e Citogenética) — 2 meses;

Unidade Consulta de Doengas Metabdlicas do Servigo de Medicina Interna, CHUdSA —
1 més;

Estagios opcionais em centros clinicos ou laboratoriais de referéncia, ou outros de interesse
para a formagao do candidato, sujeito a aprovagéo do corpo docente — 3 meses;

Reunides interdisciplinares mensais com os servicos e unidades do CR-DHM envolvidas no
seguimento destes doentes (nutricdo, neuropediatria, hepatologia, neurodesenvolvimento, genética,
cardiologia, nefrologia, fisiatria, pedopsiquiatria, ORL, oftalmologia, hematologia, ortopedia), para
avaliacdo e monitorizagédo dos tratamentos e apreciagado da evolugao.

Reunides quinzenais com os laboratérios especializados, para avaliagdo e discussao dos
resultados dos estudos de diagndstico ou de controlo metabdlico dos doentes em seguimento.

Reunido mensal, com a equipa de adultos, para preparagao da transi¢cdo de doentes na sua
adolescéncia tardia ou jovens adultos.

5.2 — Objetivos:

O objetivo da formagao tedrica e pratica deste Ciclo é que no final o candidato tenha os seguin-
tes conhecimentos, competéncias e atitudes:

5.2.1 — Conhecimentos:

Fisiologia e bioquimica: balango hidro-electrolitico, equilibrio acido-base, metabolismo interme-
diario (glicose, lactato, amonia, aminoacidos e acidos organicos), lipidos e lipoproteinas, bilirrubina
e sais biliares, purinas e pirimidinas, neurotransmissores, porfirinas, fosforilagao oxidativa e cadeia
respiratéria mitocondrial, metabolismo dos lisossomas, dos peroxissomas, do aparelho de Golgi,
reticulo endoplasmatico e metabolismo das vitaminas e metais (oligoelementos).

Medicina Metabdlica Pediatrica: apresentacao clinica, fisiopatologia, alteragdes bioquimicas,
histologicas e imagioldgicas; Exames complementares a efetuar perante uma suspeita de diagnos-
tico; Interpretagéo dos dados laboratoriais e correlagdo de dados laboratoriais e clinicos.

Nutrigdo: avaliagdo das necessidades fisiologicas normais em proteinas, hidratos de carbono,
lipidos, vitaminas e minerais; Tratamento nutricional nas doengas metabdlicas: principios, moni-
torizacdo e prevencao de deficiéncias nutricionais especificas; Esquemas de nutricdo entérica e
parentérica nas situagdes de descompensacao aguda.

Tratamento: farmacoldgico, dietético e enzimatico, técnicas de depuragéo exogena, transplante
de orgaos e células e terapia génica adequados a cada doente; Conhecimento da abordagem/
tratamento de emergéncia na situagdo de descompensagao aguda; Elaboragdo das terapéuticas
dietéticas utilizadas nas varias DHM.

Monitorizagao e vigilancia: clinica e analitica protocolada, identificando os desvios e conhecendo
a importancia da prevencao e intervencao precoces e da avaliagdo do atingimento multiorgénico.

Neurodesenvolvimento: conhecimento do desenvolvimento normal e escalas de avaliagéo.

Hereditariedade, genética molecular e genética das populagbes: importancia do genoma na
compreenséao da fisiopatologia, diagnostico, terapéutica e prevengdo das DHM, salientando os
principios do aconselhamento genético aos doentes e familias e conhecimento das possibilidades
de diagndstico pré-natal.

Investigagdo: reconhecer a importancia da investigacao clinica e basica, conhecer os princi-
pios de boas praticas clinicas e a legislagdo nacional nos estudos/ensaios clinicos, as normas para
elaboracéo e redacao de trabalhos cientificos e participagdo em estudos multicéntricos.

Aspetos éticos e sociais: incluindo direitos na doenga crénica e aspetos éticos do diagndstico
e tratamento.
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5.2.2 — Competéncias:

Competéncias Clinicas: conhecimento, avaliagao e investigagdo dos principais quadros de
apresentagao clinica no recém-nascido e outros grupos etarios; Formas de apresentagdo no recém-
nascido: deterioragdo neuroldgica, convulsdes, hipotonia, insuficiéncia hepatica /hepatomegalia
fictericia, cardiopatia /arritmia, hidropsia fetal; Formas de apresentagao tardia com manifestagdes
agudas: encefalopatia, quadros Reye-like, ALTE, ataxia recorrente, sintomas psiquiatricos; Formas
de apresentagao tardia com manifesta¢des cronicas: doenga neurolégica (incluindo regresséo, atraso
de desenvolvimento, epilepsia, alteragdes do movimento, miopatias), cardiomiopatia e arritmias,
doenga hepatica, ma evolugéo estaturo-ponderal, alteragdes renais, oftalmoldgicas, hematolégicas,
esqueléticas, cutaneas e sindromes dismorficos; Tratamentos na urgéncia/emergéncia e a longo
prazo: Cuidados de suporte, farmacos especificos, técnicas dialiticas (dialise peritoneal, hemodialise,
hemodiafiltragdo), transplante de 6rgéos e regime nutricional (dietas hipoproteicas e controladas em
aminoacidos; dietas restritas em lipidos; dietas restritas em glicidos, dietas cetogénicas, dieta para
glicogenoses e Smith-Lemli-Opitz);Capacidade para efetuar aconselhamento genético e informar
sobre diagndstico pré-natal.

Competéncias Técnicas: capacidade para interpretar exames complementares de diagnostico,
tendo em conta as condi¢des de colheita e conservacao dos produtos, fatores nutricionais, farma-
cos em curso ou outros fatores que possam influenciar os resultados; Prescri¢cao e interpretagao
dos testes funcionais (prova de jejum, provas de sobrecarga, prova de esforgo); Capacidade de
efetuar bidpsias de pele, musculo e outras; Elaboracao das terapéuticas dietéticas utilizadas nas
varias DHM.

Competéncias Cientificas e de Investigagao: preparagao de estudos clinicos, trabalhos escritos
e comunicacodes; Avaliagao critica de trabalhos publicados.

Competéncias em Organizagao e Gestao: utilizagao criteriosa dos recursos disponiveis; Inter-
vengao positiva na organizagao e dinamica do proprio servigo assim como na sua articulagdo a
nivel regional e nacional e internacional (trabalho em rede).

5.2.3 — Atitudes:

Atitudes Clinicas: avaliar o entendimento da patologia e o envolvimento familiar, problemas
psicolégicos e emocionais; trabalhar para a adequada orientagdo do doente e familia a nivel de
apoios e integragao, respeitando as suas diferengas étnicas e culturais.

Comunicagéao: dialogo apropriado com o doente e familia assim como com os outros profis-
sionais de saude e estruturas hierarquicas.

Formacgéo: Colaborar de forma continua na formagao e no ensino pré e pés-graduado.

Investigagdo: apoio e estimulo a investigagéo; Organizacao de trabalhos de investigacéo e
participagdo em estudos multicéntricos.

Organizagao e Gestao: utilizagao criteriosa dos recursos disponiveis € intervencéo na organi-
zacéao e dindmica do proéprio servico.

6 — Entidades que compdem o corpo docente:
O Corpo docente é composto pelos seguintes elementos:

Diregado — Esmeralda Emilia Gomes Martins, Assistente Graduada Sénior de Pediatria, Coor-
denadora do Centro de Referéncia na area das Doencas Hereditarias do Metabolismo do CHUdSA,
Doutorada em Ciéncias Médicas e Professora Catedratica Convidada do ICBAS.

Formacao Especifica:

Esmeralda Emilia Gomes Martins — Assistente Graduada Sénior de Pediatria, Coordenadora
do Centro de Referéncia na area das Doencas Hereditarias do Metabolismo do CHUdSA;

Anabela Oliveira Bandeira — Assistente Graduada de Pediatria, Centro de Referéncia na area
das Doencas Hereditarias do Metabolismo do CHUdSA,;
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Rosa Maria de Castro Ribeiro — Assistente Graduada de Medicina Interna, Centro de Refe-
réncia na area das Doencas Hereditarias do Metabolismo do CHUdSA;

Teresa Maria Padrao Temudo — Assistente Graduada Sénior de Pediatrica, Diretora do Servigo
de Neuropediatria, Doutorada em Ciéncias Médicas e Professora Catedratica Convidada do ICBAS;

Ermelinda Ramalho Santos Silva — Assistente Graduada de Pediatria, Hepatologia; Doutorada
em Ciéncias Médicas e Professora Associada Convidada do ICBAS;

Ana Catarina de Magalhdes Claro Prior — Assistente Graduada de Pediatria, Coordenadora
da Unidade de Neurodesenvolvimento;

Ana Maria de Figueiredo Tavares Fortuna — Geneticista, Mestre em Genética Humana, Diretora
do Servigo de Genética Médica, Centro de Genética Médica Jacinto de Magalh&des-CHUdSA;

Maria Manuela Ferreira de Almeida — Assessora Superior de Nutricdo — Unidade de Nutrigdo
em Doencas Metabdlicas — CHUdSA,;

Carla Maria da Silva Pombo Carmona — Psicdéloga, Doutorada em Psicologia Clinica; Centro
de Genética Médica Jacinto de Magalhdes — CHUdSA;

Maria Dulce Silva Quelhas — Doutorada em Ciéncias Biomédicas, Investigadora da Unidade
Multidisciplinar de Investigagao Biomédica ICBAS. Laboratério de Biogimica Genética, Centro de
Genética Médica Jacinto de Magalhdes-CHUdSA.

Formacao basica:

Genética: Ana Maria de Figueiredo Tavares Fortuna, Diretora do Centro de Genética Médica;

Jacinto de Magalhaes, Investigadora da Unidade Multidisciplinar de Investigagdo Biomédica
ICBAS;

Investigagado: Paula Maria Vieira Jorge, investigadora principal do Grupo Clinical and experi-
mental Human Genomics da Unidade Multidisciplinar de Investigagdo Biomédica do ICBAS;

Bioestatistica: Laetitiada Costa Teixeira, ProfessoraAuxiliar — ICBAS; Membrointegradodo ICBAS-
-CINTESIS, Universidade do Porto; Membro colaborador do ISPUP-EPIUnit, Universidade do Porto;

Imunologia: Doutora Maria Esmeralda de Azevedo Rodrigues Neves, Diretora do Servigo de
Imunologia- CHUdSA,;

Imagiologia: Pedro Ricardo Ferreira Soares Pinto, Assistente de Neurorradiologia — CHUdSA.

7 — Indicagdes do local e meios técnicos

A formacao decorrera no Servigco de Pediatria do CHUdSA, ndo s6 na Unidade de Doencas
Metabdlicas, como noutras Unidades do referido Servigo e noutros Servigos ou Unidades organicas.
Por um periodo maximo de 3 meses, o ensino podera decorrer, por opgado, num ou mais centros
europeus de Referéncia em DHM.

Caracteristicas da Unidade de Doencgas Metabdlicas do CHUdSA:

Experiéncia acumulada de mais de 30 anos, elementos médicos com actividade reconhecida
e numero de doentes e patologias que permitem experiéncia nas varias patologias;

Integrada no Servigo de Pediatria de um Hospital Central, com espaco fisico adequado para as
necessidades de atendimento dos doentes (consulta, hospital de dia e internamento em enfermaria
ou unidade de cuidados intensivos);

Centro de Referéncia Nacional na area das Doencas Hereditarias do Metabolismo integrada
na Rede Europeia de Doengas Hereditarias do Metabolismo (MetabERN).

Enfermeiros e técnicos com experiéncia no atendimento, educagéo e seguimento das criangas
e adolescentes com doenca metabdlica e suas familias.

Nutricionistas com experiéncia acumulada de 20 anos, atividade reconhecida e numero de
doentes e patologias que permitem experiéncia nas varias DHM com tratamento dietético.

Apoio regular de psicologo e assistente social.

Disp6e de equipa multidisciplinar constituida por Pediatria, Neuropediatria, Nutricdo com apoio
estreito de profissionais de outros Servigos/Unidades Pediatricos do Hospital como Cardiologia,
Gastroenterologia, Oftalmologia, Nefrologia, Pneumologia, Otorrinolaringologia, Ortopedia, Medicina
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Fisica e Reabilitagdo, Pedopsiquiatria e Psicologia, Cuidados Intensivos Neonatais e Pediatricos,
Hematologia, Endocrinologia e Cirurgia.

Capacidade para desenvolver actividades de formagao especifica de forma regular e ter par-
ticipagdo activa em programas de formacgao.

Dispbe de meios bibliograficos e informaticos de facil acesso e disponibilidade.

Laboratério do Centro de Genética Médica Jacinto de Magalhaes:

Unidade de Bioquimica Genética: estuda os doentes sintomaticos com suspeita ou DHM confir-
mada, nomeadamente, acidurias organicas, aminoacidopatias, defeitos congénitos da glicosilagéo,
citopatias mitocondriais e doencas do lisossoma e peroxisoma.

8 — Condicoes a que devem obedecer os candidatos e nUmero de admissoes:

Os candidatos devem deter o Grau de Assistente Hospitalar de Pediatria Médica.

Serao abertas duas vagas.

9 — Critérios de prioridade para selec¢ao dos candidatos:

Sera dada prioridade aos candidatos que ja disponham de alguma experiéncia de trabalho
na area das DHM.

Os candidatos serao ordenados tendo em conta:

Avaliacdo de Curriculum Vitae, com especial relevancia na area das DHM,;

Motivacao e interesse do candidato para a area de diferenciagao;

Considera-se incompativel com a frequéncia desta formacdo a manutencao de actividades
qgue impliguem incapacidade de cumprimento das tarefas assistenciais e a plena integracao na
equipa de trabalho.

10 — Constituicao do juri de selegao:

Alberto Anténio Moreira Caldas Afonso — Assistente Graduado Sénior de Pediatria, Diretor
do Centro Materno-Infantil do Norte do CHUdSA.

Esmeralda Emilia Gomes Martins — Assistente Graduada Sénior de Pediatria, Coordenadora
da Unidade de Doencas Metabdlicas do CHUdSA.

Anabela Oliveira Bandeira — Assistente Graduada de Pediatria, Unidade de Doencgas Meta-
bolicas do CHUdSA.

11 — Tipo de avaliagdo de conhecimentos:
Sera efectuada nos termos do artigo 9.° da Portaria n.° 227/2007 de 5 de margo.

Avaliacdo continua no quotidiano, levada a cabo pelo corpo docente.

Avaliacao final de conhecimentos, realizada pelo juri previamente nomeado para a selegao
dos candidatos no acesso ao Ciclo de Estudos Especiais.

A avaliacgéo final constara de:

1) Discusséo de relatorio de atividades elaborado pelo candidato.
2) Prova oral tedrica de avaliagado de conhecimentos.
3) Artigo cientifico resultante de projeto de investigacéo.

12 — Constituigao do juri de avaliagao:

Alberto Anténio Moreira Caldas Afonso — Assistente Graduado Sénior de Pediatria, Diretor
do Centro Materno-Infantil do Norte do CHUdSA.

Esmeralda Emilia Gomes Martins — Assistente Graduada Sénior de Pediatria, Coordenadora
da Unidade de Doencgas Metabolicas do CHUdSA.

Anabela Oliveira Bandeira — Assistente Graduada de Pediatria, Unidade de Doengas Meta-
bolicas do CHUdSA.
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13 — Formalizacao das candidaturas:

As candidaturas deverao ser formalizadas mediante requerimento, podendo ser entregue
diretamente no Servigo de Direcdo de Pessoas e Bem-Estar, sito no Largo Prof. Abel Salazar,
4099-001 Porto, nos dias uteis, no periodo compreendido entre as 08:30 horas e as 15 horas, ou
remetido pelo correio, para a mesma morada, através de carta registada, com aviso de recegao.

Documentos a apresentar no Servigo de Diregdo de Pessoas e Bem-Estar:

1) Declaragéo de concordancia do organismo a que pertence.

2) Requerimento dirigido ao Presidente do Conselho de Administragéo deste Centro Hospitalar,
onde devera constar: nome, filiagdo, naturalidade, nacionalidade, data de nascimento, nimero, data
e arquivo de bilhete de identidade, residéncia, telefone e organismo a que pertence.

3) Quatro exemplares do curriculum vitae.

4) Certificado comprovativo do grau de assistente hospitalar.

13 de novembro de 2023. — A Diretora do Servigo de Diregdo de Pessoas e Bem-Estar, /lda
Maria Correia de Magalhaes.

317054845



