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Asociacion Argentina de
Errores Congénitos del Metabolismo

PROGRAMA ACADEMICO

Curso Bioquimico de Errores Congénitos del Metabolismo (ECM)

— Actualizacion y Formacion Integral en Diagnéstico Bioquimico —

Organizado por la Asociacidn Argentina de Errores Congénitos del Metabolismo (AAECM)

FUNDAMENTACION

Los errores congénitos del metabolismo (ECM) constituyen un amplio grupo de enfermedades
hereditarias causadas por alteraciones genéticas que afectan proteinas involucradas en rutas
metabdlicas, incluyendo enzimas, transportadores, receptores y cofactores. Aunque
individualmente son consideradas enfermedades poco frecuentes, en conjunto representan una
causa significativa de morbimortalidad neonatal, discapacidad neuroldgica, compromiso
multisistémico y muerte prevenible.

El avance sostenido de la bioquimica clinica, la biologia molecular, la espectrometria de masas
en tandem vy las terapias especificas ha modificado sustancialmente el abordaje diagndstico y
terapéutico de estas patologias. En este contexto, resulta indispensable la formacién continua
de profesionales bioquimicos especializados en el reconocimiento, procesamiento analitico e
interpretacion de biomarcadores metabdlicos.

El presente curso propone una actualizacion integral, sistematica y cientificamente
fundamentada sobre los principales grupos de ECM, abordando aspectos fisiopatoldgicos,
bioquimicos, moleculares, clinicos y diagndsticos. Asimismo, se enfatiza el rol del laboratorio
especializado en el diagndstico precoz, el seguimiento terapéutico y la articulacion
interdisciplinaria con equipos clinicos.

La propuesta académica busca fortalecer competencias profesionales orientadas al diagndstico
oportuno y preciso, promoviendo el desarrollo de capacidades analiticas y de interpretacion
critica basadas en evidencia cientifica actualizada.



MODALIDAD

Modalidad: Virtual sincrénica — Se grabaran las clases
Plataforma: Zoom

Duracidn: Agosto a diciembre de 2026

Carga horaria total estimada: 54 horas

e 41 horas de clases tedricas sincronicas
e 9 horas de actividades complementarias y lectura bibliografica

e 4 horas destinadas a evaluacidn final integradora

FRECUENCIA Y HORARIOS

e Semanal y quincenal
e Dias martes
e Horario: 18:00 a 19:30 hs.
Cada encuentro comprendera:
e Exposicidn tedrica: 45 a 60 minutos

e Discusidn de casos y espacio de preguntas: 15 a 30 minutos

DESTINATARIOS
El curso esta dirigido a:

Bioquimicos, Licenciados en bioquimica, Especialistas en bioquimica clinica, Residentes
bioquimicos, Profesionales de laboratorio clinico, Profesionales de areas afines
interesados en errores congénitos del metabolismo.

PROGRAMA ANALITICO

MODULO |
Introduccién a los Errores Congénitos del Metabolismo — Parte |

Fecha: 4 de agosto de 2026
Disertante: Dr. Raul Uicich

Contenidos
e Conceptualizacidon y bases fisiopatoldgicas de los ECM.
e Epidemiologia y relevancia sanitaria de las enfermedades metabdlicas hereditarias.
e C(Clasificacidn bioquimica y molecular de los ECM.

e Alteraciones metabdlicas primarias y secundarias.



e Manifestaciones clinicas de sospecha metabdlica.

e Rol del laboratorio bioquimico en el diagndstico inicial.

e Estudios de rutina, pruebas complementarias y metodologias especificas.
e Interpretacidn de perfiles metabdlicos.

e Algoritmos diagndsticos aplicados a ECM.

e Estrategias de derivacién y confirmacion diagndstica.

MODULO I
Introduccién a los Errores Congénitos del Metabolismo — Parte Il

Fecha: 11 de agosto de 2026
Disertante: Dr. Amal Gregosa

Contenidos
e Profundizacidn en estrategias diagndsticas metabdlicas.
e Integracidn clinica y bioquimica en ECM.
e Avances recientes en tecnologias diagndsticas.
e Aplicacidon de espectrometria de masas en tdndem.
e Biomarcadores emergentes en ECM.
e Bases bioquimicas de terapias especificas.
e Aspectos preanaliticos criticos.
e Recoleccidn, conservacién y transporte de muestras bioldgicas.
e Control de calidad analitico y trazabilidad.

e Interpretacién de resultados complejos.

MODULO IlI
Enfermedades Lisosomales — Parte |

Fecha: 25 de agosto de 2026
Disertante: Alejandro Vilche Juarez

Contenidos
e Biologia celular del lisosoma.
e Funcioén lisosomal y degradacion macromolecular.
e Fisiopatologia de las enfermedades de depdsito lisosomal.

e C(Clasificacion de mucopolisacaridosis, oligosacaridosis y esfingolipidosis.



Screening bioquimico en enfermedades lisosomales.
Cromatografia en capa fina (TLC).

Cuantificacion de glucosaminoglucanos (GAGs).

Determinacion de actividad enzimdtica en leucocitos y sangre seca.

Interpretacién bioguimica y correlacién clinica.

MODULO IV

Enfermedades Lisosomales — Parte Il

Fecha: 1 de septiembre de 2026
Disertante: Dra. Paula Rozenfeld

Contenidos

Enfermedad de Fabry.

Enfermedad de Gaucher.

Enfermedad de Pompe.

Deficiencia de lipasa acida lisosomal (LAL-D).

Mucopolisacaridosis: clasificacidn y correlacién genotipo-fenotipo.
Biomarcadores especificos y monitoreo terapéutico.

Terapia de reemplazo enzimatico.

Chaperonas farmacoldgicas y terapias emergentes.

Herramientas diagndsticas moleculares avanzadas.

MODULO V

Pesquisa Neonatal y Diagndstico Precoz

Fecha: 15 de septiembre de 2026
Disertante: Dr. Gustavo Dratler / Dra. Florencia Tommassi

Contenidos

Fundamentos y objetivos de la pesquisa neonatal.
Programas nacionales de pesquisa.

Galactosemia y Fenilcetonuria: fisiopatologia y diagndstico.
Déficit de biotinidasa: biomarcadores y seguimiento.
Algoritmos confirmatorios.

Importancia del diagndstico precoz en prevencion de secuelas.



e Aspectos éticos y sanitarios de la pesquisa neonatal.

MODULO VI
Metabolismo Intermedio y Defectos de la 3-Oxidacion

Fecha: 29 de septiembre de 2026
Disertante: Dra. Agustina Astolfo

Contenidos

Bases bioquimicas del metabolismo energético.

e Transporte mitocondrial de dcidos grasos.

e B-oxidacion mitocondrial y produccidn energética.
e Defectos de SCAD, MCAD, LCHAD y VLCAD.

¢ Manifestaciones clinicas y bioquimicas.

o Perfil de acilcarnitinas y acidos organicos.

e Estrategias terapéuticas y prevencion de descompensaciones.

MODULO Vi
Aminoacidopatias

Fecha: 13 de octubre de 2026
Disertante: Dra. Dana Veldzquez

Contenidos
e Metabolismo de aminoacidos y fisiopatologia de aminoacidopatias.
e Enfermedad de jarabe de arce (MSUD).
e Tirosinemia tipo I.
e Cistinosis.
e Hiperglicinemia no cetdsica.
e Meétodos diagndsticos cromatograficos y moleculares.
e Estrategias terapéuticas nutricionales y farmacoldgicas.

e Seguimiento bioquimico.

MODULO Vil

Trastornos del Ciclo de la Urea



Fecha: 27 de octubre de 2026
Disertante: Dra. Ornella Fracalossi

Contenidos
o Fisiologia del metabolismo nitrogenado.
e Ciclo de la ureay detoxificacion amoniacal.
o Deficiencia de OTC.
e Citrulinemias.
e Aciduria argininosuccinica.
e Hiperamonemia neonatal.
e Biomarcadores plasmaticos y urinarios.
e Manejo de urgencias metabdlicas.

e Estrategias terapéuticas y monitoreo clinico-bioquimico.

MODULO IX
Acidurias Organicas

Fecha: 17 de noviembre de 2026
Disertante: Dra. Cecilia Tagliavini

Contenidos
e Bases fisiopatoldgicas de las acidurias organicas.
e Aciduria isovalérica.
e Aciduria metilmaldnica.
e Aciduria propiénica.
e Aciduria glutdrica tipo I.
e Diagndstico mediante cromatografia y espectrometria de masas.
e Interpretacién de acidos organicos urinarios.
e Tratamiento nutricional y farmacoldgico.

e Manejo clinico de crisis metabdlicas.

MODULO X
Enfermedades Mitocondriales

Fecha: 24 de noviembre de 2026
Disertante: Dra. Ana Adamo



Contenidos
e Genética mitocondrial y bioenergética celular.
e Cadena respiratoria mitocondrial.
e Fisiopatologia de enfermedades mitocondriales.
e Biomarcadores metabdlicos y moleculares.
e Lactato, piruvato y perfiles energéticos.
e Técnicas diagndsticas avanzadas.
e Terapias metabdlicas y soporte nutricional.

¢ Medicina de precisidn y terapias emergentes.

MODULO XI
Biologia Molecular Aplicada a los ECM

Fecha: 1 de diciembre de 2026
Disertante: Dra. Carolina Crespo

Contenidos
e Fundamentos de genética molecular aplicada.
e PCR convencional y en tiempo real.
e Secuenciacion de Sanger.
e Secuenciacién masiva (NGS).
e Paneles génicos y exoma clinico.
e Interpretacién de variantes genéticas.
e Correlacién genotipo-fenotipo.
e Medicina personalizada en ECM.

e Asesoramiento genético y aspectos bioéticos.

EVALUACION

Modalidad de evaluacién

La evaluacién final serd integradora y se realizara el:
Martes 15 de diciembre de 2026

Caracteristicas

e Preguntas de opcion multiple.



e Temadtica abordada en el curso con analisis de perfiles metabdlicos y algoritmos
diagnésticos.

REQUISITOS DE APROBACION

Para aprobar el curso y obtener el certificado correspondiente, el participante debera:
e Cumplir con un minimo del 70 % de asistencia a las clases sincrdnicas.
e Aprobar la evaluacién final con una calificacion minima de 70/100.

e Mantener regularizada la condicién de asociado activo a AAECM (cuando corresponda)
con cuota societaria regularizada al inicio y finalizacion del curso.

CERTIFICACION
Se otorgara:

Certificado de aprobacion
Emitido por la Asociacidn Argentina de Errores Congénitos del Metabolismo a quienes cumplan
los requisitos académicos establecidos.

OBSERVACIONES
e Llas clases podran ser grabadas exclusivamente con fines académicos.

e El cronograma podra sufrir modificaciones por razones organizativas o académicas.

INSCRIPCION AL CURSO

Socios activos de AAECM: La inscripcidn es sin cargo, siempre que la cuota esté al dia al
momento de la inscripcién y también al momento de la entrega del certificado.

No socios: El valor de la inscripcidn serd de: S 250.000 (pesos argentinos).

Procedimiento de inscripcion:

Completar el formulario de inscripcion.

Enviar el comprobante de pago (si corresponde) junto con los datos de inscripcién a:
secretaria@aaecm.org.ar
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