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SUMARIO EXECUTIVO

No capitulo ENQUADRAMENTO, analisam-se os resultados do Programa Nacional para
a Doenca Rara (PNDR 2008-2015) e da Estratégia Integrada para as Doencas Raras (EIDR
2015-2020) e os constrangimentos a sua concretizagdo. A proposta da ACAO PARA AS
DOENCAS RARAS 2025-2030 ¢ construida em continuidade aos documentos anteriores

e centrada na Pessoa com Doenca Rara (PcDR), assim como na Familia e/ou Cuidador.

No capitulo CENARIO EM PORTUGAL E BUSSOLA EUROPEIA, define-se Doenca Rara (DR)
e, ainda a prevaléncia, o registo e codificacdo e o diagndstico. Revé-se a situacdo atual
dos Centros de Referéncia e outros Centros de Cuidados integrados em Redes Europeias
de Referéncia. A Jornada da Pessoa com Doenca Rara/Familia/Cuidador pretende
identificar a integracdo de cuidados na drea da saude, e da saude com outras areas como
a educacdo, a acdo social e o emprego. Finalmente, traca-se sumariamente o cendrio da
Investigacdo e Inovacgado e, ainda da Informacdo e Formacao.

Salientam-se as iniciativas da Comissao Europeia quanto as DR e a representacao de

Portugal nesses grupos.

No capitulo seguinte, identificam-se 5 PILARES e, para cada um, se definem e sao
apresentados, o cendrio atual, a visdo para 2030 e as recomendacdes. Neste sumadrio

executivo, resume-se a visao para 2030 em cada um dos pilares.

PILAR I. SAUDE DIGITAL: A JORNADA DIGITAL DA PESSOA COM DOENGA RARA

Até 2030, estdo criadas as condi¢cdes necessarias para que 50% dos cuidados sejam
prestados em formato virtual. O registo de saude eletrénico Unico garante a
interoperabilidade entre os sistemas informaticos e integra os cédigos ORPHA.

A PcDR tem acesso a informacao clinica detalhada e a um cartao digital que Ihe permite
aceder através do portal do Servico Nacional de Saude a um conjunto de dados, que

identifica o médico e o Centro de Cuidados e a intervengao em situagao de urgéncia.



Ha percursos de cuidados integrados e as tecnologias (da informacgdo, dmicas) permitem

uma medicina de precisao.

PILAR Il. CENTROS DE REFERENCIA E OUTROS CENTROS DE CUIDADOS

Até 2030, estdo identificados e aprovados novos Centros de Referéncia para as Doencas
Raras e os Centros Especializados por Orgdo ou Sistema.

Organizam-se em Redes Colaborativas Nacionais e Internacionais (RER/ERN) e, em rede
com Centros Afiliados e Centros de Proximidade.

As equipas diferenciadas e multidisciplinares estdao organizadas quanto a lideranga,
competéncias e divisao de trabalho e tém acesso a formagao. As Unidades Locais de
Saude (ULSs) em que estdo integrados respeitam o plano anual de alocacao de recursos
quanto a recursos humanos e equipamento da competéncia da equipa e discutem
orcamento especifico com a tutela com base no numero de doentes seguidos e

necessidades nomeadamente intervencdao médica com medicamentos 6rfaos.

PILAR IIl. A JORNADA DA PESSOA COM DOENGA RARA E DA FAMILIA: INTEGRAGAO DE
CUIDADOS

Até 2030, a PcDR tem um diagnéstico confirmado e acesso a cuidados especializados em
Centros de Referéncia/Centros Especializados de Orgdo ou Sistema, Centros Afiliados e
de Proximidade. Tem um plano individual de seguimento e um enfermeiro “facilitador”
como elo de ligacdo entre niveis de cuidados. Esta informada sobre a doenca e sobre as
associagOes de doentes, sente-se envolvida no processo de decisdao, tem avaliagdo de
funcionalidade e conhecimento dos programas e instrumentos de apoio da educacao,
emprego e acao social, num modelo integrado de cuidados.

A transicdo entre a idade pediatrica e a adulta é devidamente assegurada e
acompanhada.

A PcDR sem diagndstico confirmado tem acesso a uma consulta de impasse diagndstico

na ULS que integra o Centro de Referéncia/Especializado de modo a encurtar o tempo

de diagndstico.



PILAR IV. INVESTIGAGAO e INOVACAO

Até 2030, as Agéncias de Investigacdo (AICIB E FCT), os Centros de Investigacdo, os
Centros Académicos Clinicos, as ULS que integram Centros de Referéncia/Especializados,
as Associacoes de Doentes e todos os interessados, colaboram na elaboracdo de uma
agenda de investigacdo, a rever e financiar anualmente e que inclua toda a tipologia de
investigacdo: epidemiolégica, bdsica e clinica, incluindo ensaios clinicos (sem prejuizo
de serem incluidas outras dreas do conhecimento relevantes para a DR). Promovem a
intersectorialidade e transdisciplinaridade em estudos multicéntricos, nacionais e
internacionais através de estruturas europeias de que sdao exemplo as redes europeias
de referéncia. Aceleram a transferéncia dos resultados da investigacdo do laboratério

para os cuidados a Pessoa.

PILAR V. INFORMACAO E FORMACAO

Até 2030, ha uma consciéncia nacional relativa a diversidade e vulnerabilidade das
Doencas Raras. Ha estudos e anadlises sobre as necessidades de informacao e literacia, e

sobre a eficacia dos varios modelos de comunica¢do e envolvimento.

Os organismos publicos investem na capacita¢cdo e no apoio a realizacdo de ac¢des de
comunicacdo e de informacdo das organizacbes e as empresas fazem uso da sua
Responsabilidade Social Empresarial para serem também motores deste espaco de
valorizacdo da Informacdo, Comunicacdo, Participacdo e Literacia, de forma muito

consistente e visivel

As associacOes de doentes, as Organizacées Ndao Governamentais (ONGs), as sociedades
cientificas e todas as partes interessadas tém planos de comunicac¢do plurianuais, com
objetivos de sensibilizacdo, educacdo, literacia, capacitacdo e capacitacdo ativa da

PcDR/Familia/ Cuidador.

As universidades, sociedades cientificas, institutos de investigacdo e os centros de

referéncia com atividade formativa, prestacao de cuidados e de investigagao na area das



DR identificam lacunas na formagdo e programam formacao regular pré e pds-graduada

por grupo profissional, mas também transversal e multidisciplinar.

No capitulo sobre a concretizacdo a curto prazo, 25 ACOES PRIORITARIAS PARA 2025,
prevéem-se 2 agOes prévias: aprovacao do Plano e de uma Coordenacgao Intersectorial
para as Doencas Raras com a missdao de acompanhar, monitorizar e avaliar o

cumprimento do mesmo e ainda de definir as prioridades para os anos seguintes.

As 25 acgles estdao desenvolvidas conforme os 5 PILARES, identificam a(s) entidade(s)

responsavel por cada uma e a meta.

Apresentam-se em resumo, no quadro abaixo.

PILAR |
SAUDE DIGITAL

Acdo 1. Implementagdo do
RSEu

Agdo 2. Capacitacdo para a
qualidade e seguranga dos
registos

Acdo 3. Otimizagdo da
atribuicdo de Cartdo Digital
da Pessoa com Doenga Rara
Acdo 4. Melhoria do acesso a
telemedicina - mapeamento
de recursos

OUTRAS ACOES - CIDRa.

ACAO 24 — ANALISE E DIVULGAGAO DOS RESULTADOS DAS 25 MEDIDAS; ACAO 25 - FORUM ANUAL DAS DOENGAS RARAS

25 AGOES PRIORITARIAS PARA AS DOENCAS RARAS EM 2025

AGOES PREVIAS (MINISTERIO DA SAUDE)
1. APROVAGAO DO PLANO AGAO PARA AS DOENGAS RARAS 2025-2030 (ADR 2530)
2. CRIACAO DA COORDENAGAO INTERSECTORIAL PARA AS DOENGAS RARAS (CIDRa)

PILAR Il
CENTROS DE CUIDADOS

Acdo 5. Aprovagdo dos
Centros de Referéncia/
Especializados/Afiliados
Agdo 6. Criagdo de redes
colaborativas nacionais por
patologia/érgdo/sistema
Acdo 7. Criacdo de equipas
de referéncia em centros
afiliados e de proximidade
Acdo 8. Gestdo adequada
dos CRef/CEdOS:
¢do, RH e financiamento

organiza

Acdo 9. Gestdo de suspeita
de DR sem diagnéstico

PILAR I
A JORNADA DA PCDR

Acdo 10. Acesso adequado a
genética clinica

Agdo 11. Critérios de acesso
aos centros de cuidados

Acdo 12. Coordenagdo entre
os multiplos intervenientes

Acdo 13. Atualizacdo da CIF

Agdo 14, Acesso equitativo a
medicamentos  6rfios e
intervengdes ndo médicas

Acdo 15. Transicdo eficiente
para os cuidados dos adultos

PILAR IV
INVESTIGAGAO

Acdo 16. Criagdo e
implementacdo de agenda
de investigagdo

Agdo 17. Divulgagdo de ECe
outros projectos de investi
gagdo

Acdo 18. Atualizagdo do
mapeamento de estruturas
e laboratérios

PILAR V
INFORMAGAO E FORMAGAO

Acgdo 19.
informacdo a populagdo em

Promogdo da

geral
Agdo 20. Criagdo da “Loja
Virtual do Cidaddo com DR”

Acdo 21. Atribuicio da
distingdo “Rara, Unica e Inclu
siva”

Agdo 22. Criacdo das bases

para uma formacdo
abrangente, inclusiva e
participada

Acdo 23. Definigdo de

responsabilidades, parcerias
e recursos



01 enquabraMENTO

Portugal pode ser referido como um exemplo de boas praticas no planeamento e gestdo

da Doenga Rara.

Em 2008, a Comissao Europeia, reconhecendo que fatores como a baixa prevaléncia, a

diversidade, o atraso no diagndstico e a orientagao multidisciplinar da Doenca Rara (DR),

constituem um desafio, recomendou aos estados-membros um compromisso de agao

concertada, e a implementacdo de planos/estratégias nacionais?.

Portugal foi um dos primeiros paises a elaborar um PROGRAMA NACIONAL PARA A

DOENCA RARA (PNDR 2008-2015) e, perante a evidéncia da complexidade e do impacto

da Doenca Rara na vida da pessoa e da familia, bem como a essencial envolvéncia de

diferentes sectores da saude, educa¢ao e acao social, uma estratégia nacional mais

alargada com ac¢0es integradas a
nivel intersectorial e
interinstitucional, ~ ESTRATEGIA
INTEGRADA PARA AS DOENCAS
RARAS (EIDR 2015-2020)3, de
iniciativa  ministerial e da
responsabilidade da Direccdo-

Geral da Saude.

O relatdrio, elaborado pela DGS
em 2022, revelou aspectos da

estratégia mas também identifi

FORCAS

1.

> P

6.
FRAQU
1.

Qi >

Programa Nacional (2008-10) e Estratégia
Integrada (2015-20)

Criagdo dos Centros de Referéncia
Utilizacdo pontual dos cédigos ORPHA
Acesso a terapéuticas inovadoras

Novos métodos de sequencia¢do gendmica
Publicacao do Manual de Apoio

EZAS

Falta de acompanhamento do Plano e de
financiamento da Estratégia

Registo insuficiente/inadequado
Desigualdades no acesso

Falta de integracao de cuidados

Fraca adesdo ao Cartdo da Pessoa com
Doenga Rara

Falta de plano de formacgdo e de implemen
tacdo da agenda de investiga¢do elaborada
em 2018

2 EU. ‘Action in the field of rare diseases’, 2009/C 151/02 Council Recommedation of 8 June 2009

3 Despacho 2129-B/2015 de 27 de Fevereiro
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cou constrangimentos a conside

rar num novo plano.

OPORTUNIDADES

1. Crescente sensibilizagcdo para a Doencga Rara
Em Maio de 2023, foi nomeado 2. Nome?gao do GTIDR o
3. Inclusdo dos Centros de Referéncia nas
novo Grupo de Trabalho Inter Redes Europeias de Referéncia
) 4. Criagdo da Agéncia de Investigagdo (AICIB)
sectorial para as Doencas Raras* 5. Novos testes genéticos/ Terapia Genética /
(GTIDR), com a missdo de Personalizada
6. Envolvimento das associacdes de doentes
elaborar uma proposta de Plano 7. AcGes concertadas da Europa
. AMEACAS
de Acdo para as Doencas Raras 1. Auséncia de avaliagdo dos Centros de
2025-2030 e que ficou completo Referéncia e de divulga¢do de resultados
2. Falta de interoperabilidade dos sistemas de
e iniciou trabalhos em setembro informac3o
3. Nao inclusdo sistematica dos cédigos Orpha
do mesmo ano. o . N
4. Integracdo de cuidados insuficiente

. ) 5. Ciclos politicos e anterior pandemia
Ao procurar definir a situacdo

atual de forma mais real possivel, com o objetivo de adequar o plano de acdo as
necessidades de intervencdo, foi efetuada uma analise da atividade prévia quanto as

forgas, fraquezas, oportunidades e ameacas.

Apesar das acOes positivas dos programas anteriores como a criacdo de Centros de
Referéncia, o acesso a medicamentos inovadores e melhor diagndstico com novos
métodos de sequenciacdo, o registo é ainda insuficiente, os cddigos ORPHA sé
excecionalmente estdo disponiveis nos sistemas, ha servicos integrados em redes
europeias e que ndo constituem Centros de Referéncia em Portugal, mantém-se uma
deficiente coordenacdo intersectorial com nomenclaturas diferentes, assim como ainda

ha pouca informacado a populacdo e formacao insuficiente dos profissionais de salde.

A falta de financiamento, acompanhamento e recursos humanos resultaram na
implementacdo parcial da EIDR 2015-2020 e insatisfacdo da parte de muitos. Cerca de
metade das PcDR/Familias/Cuidadores est3o insatisfeitas com os cuidados de saude,

com a necessidade de grandes deslocacdes e sentem discriminagdo social’.

As audicOes efetuadas pelo GTIDR a membros de associa¢cdes de doentes confirmaram

gue as principais dificuldades sentidas sdo o acesso a informacdo clinica, aos centros de

4 Despacho 5505/2023 de 12 de Maio
5> Relatério do Inquérito da RD Portugal, 2023
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cuidados, a integracao dos cuidados de saude e de outras areas, o conhecimento sobre
investigacdo nomeadamente ensaios clinicos e a falta de capacita¢ao quanto a forma de
lidar com a sua situagdo. Assim, foram identificados estes constrangimentos como os

pilares para o préximo plano.

A elaboragdo de uma segunda estratégia integrada, intitulada ACAO PARA AS DOENCAS
RARAS: da estratégia a PESSOA 2025-2030 é o reconhecimento de que a Doenca Rara é
complexa, com frequéncia crénica, degenerativa e incapacitante, de diagndstico dificil e
por vezes tardio, com necessidades especiais e grande impacto na vida da Pessoa e da
Familia e exige acompanhamento intersectorial cujo inicio é desencadeado nos servicos

de saude mas que envolve educacdo, drea social e emprego, entre outras.

Da andlise efetuada, considera-se essencial a criacdo de uma estrutura nacional e
intersectorial de acompanhamento, do compromisso de integracdo dos cddigos
apropriados nos diferentes sistemas de informacao e a sua interoperabilidade, avaliacao
e adequacdo dos centros de cuidados, integracdo de cuidados de saude em redes
nacionais e com outras dreas, ligacdo as instituicbes locais como escolas, locais de
emprego e formacgao profissional, reabilitacdo e apoios sociais, permitindo processos e

percursos individuais otimizados.

A complexidade das situacoes exige esforcos combinados para reduzir a morbilidade e a
mortalidade precoce e melhorar a qualidade de vida da PcDR/Familia/Cuidador e evitar
a reducdo do potencial socioeconémico, o que requer cooperacdo e aliancas a nivel

nacional e europeu.

A adequada monitorizagdao, avaliagdo e produg¢dao de uma base de conhecimento
cientifico é fundamental no apoio a decisdo em todos os niveis, politico, legislativo,

administrativo e técnico.

Esta é uma oportunidade Unica de um compromisso global através da criacdo de um
modelo de integracdo de cuidados interinstitucional e intersectorial, com o apoio da
Comissdo Europeia cujo interesse na DR que, desde a iniciativa francesa de criar
codificacdo prépria e redes europeias de referéncia, tem intensificado através de
programas como a RARE20-30, o European Joint Program for Rare Dieases (EJPRD), a

European Rare Diseases Research Alliance (ERDERA) e a Joint Action on integration of
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ERNSs into National Healthcare Systems (JARDIN) com financiamento préprio e motor dos

planos nacionais.

Os progressos da investigacdo devem ser acompanhados por mais informacdo e novos
modelos adequados as especificidades. Os centros de cuidados, a academia e as
sociedades cientificas tém a missdo de formacgao dos profissionais e, em parceria com as
associacdes de doentes e a sociedade civil, informar a populagdo e a PcDR/Familia/

Cuidador.

E é ainda fundamental, o envolvimento da PcDR/Familia/Cuidador, com capacitacdo
digital e informacao individualizada através de ferramentas como as “Patient-Reported
Outcome Measures” (PROMS), da Patient-Reported Experience Measures (PREMS) ou
de outras métricas, na légica de criacdo de valor em saude, permitindo a auto afericdo
da prestacdo, assumindo-se como peritos por experiéncia, em rede, usufruindo de meios

de saude digital, que permita uma maior equidade no acesso aos cuidados.

N3o menos importante é o empenho de todas as Associacées de Doentes (para Doencas
Raras) nacionais, de forma individual ou pelas Federagdes (RD Portugal -Rare Diseases),
FEDRA, SERaro e internacionais como a EURORDIS e o Conseil des Alliances Nationales,

dando voz a todos os RAROS.
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02 CENARIO EM PORTUGAL E BUSSOLA EUROPEIA

1. EM PORTUGAL

1.1 Defini¢ao e Prevaléncia

1.2 Registo Clinico

1.3 Diagnoéstico

1.4 Centros de Referéncia e outros Centros de Cuidados

1.5 A Jornada da Pessoa com Doenca Rara/Familia/Cuidador: Integragdo de
Cuidados

1.6 Investigacao e Inovagao

1.7 Informagao e Formagao

Para a construcio do Plano ACAO PARA AS DOENCAS RARAS: da estratégia a
PESSOA 2025-2030 (ADR 25-30), é fundamental conhecer o cenario em Portugal

guanto a definicdo adotada, prevaléncia, codificacdo e registo clinico, centros de
cuidados, integracao de cuidados em saude e noutras dreas, nomeadamente educacao,

emprego e acao social, e ainda investigacao, informacado e formacgao®.

1.1 DEFINICAO E PREVALENCIA

6 Os dados foram fornecidos pelos elementos do GTIDR representantes das diferentes instituicdes. Em
algumas areas, como a educagdo, o trabalho e a drea social, a informagado possivel refere-se a pessoas com
necessidades especiais, incapacidades e/ou deficiéncias, sem identificar a doenga rara
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Portugal adota a definicdo de Doenca Rara da | pOENCAS RARAS

Unido Europeia (EU) ou seja, uma prevaléncia
Defini¢do de DR: < 5 casos/10 000 pessoas

inferior a 5 casos em 10 000 pessoas’.
P Prevaléncia 6 —8 % da populagdo

A nivel global, encontram-se identificadas iz Slelpolh ikt S5 e Dl
. . o Origem 80% genética
sete a oito mil doencas raras com prevaléncia
Diagndstico 50% em idade pediatrica
muito varidvel. Menos de 100 doencgas raras
Terapéutica 15% tém tratamento especifico

estdo préximas do limiar definido pela Unido _ s
(medicamento 6rfao)

Europeia e a maioria afeta apenas 1 em cada

100 000 pessoas ou menos?.

Aproximadamente 80% das DR tém origem genética, mas podem também resultar de
exposicdes ambientais, embora muitas vezes em combinagdao com suscetibilidade
genética. Existe, no entanto, uma grande diversidade quanto a idade de diagnéstico e

apenas 50% sdo confirmadas em idade pediatrica.

Estima-se que existam 600 mil doentes a nivel nacional ou seja, 6% da populacdo

portuguesa tem uma doenga rara’.

Para além da multiplicidade deDR ja identificadas e da variabilidade na prevaléncia,
verifica-se ainda em algumas situagdes uma distribuicdo geografica especifica, de que
sdo exemplo a Polineuropatia Amiloiddtica Familiar, mais comum na regido norte do
pais, em particular em Vila do Conde e Pévoa de Varzim ou a Doenca de Fabry, mais

prevalente na regido de Guimaraes.

1.2 REGISTO CLINICO - INSTRUMENTOS E CODIFICAGAO

7 Decision 1295/1999/EC adopting a programme of Community action on rare diseases within the
framework for action in the field of public health (1999 to 2003)

8 Orphanet. Prevalence of rare diseases: a bibliographic survey, July 2007

% Despacho 2129-B/2015. Estratégia Integrada para as Doencas Raras 2015-2020
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1.2.1 Codificagao

O registo adequado da doenca rara no processo clinico exige a utilizacdo de sistemas de
informagdao com interoperabilidade que integrem as diferentes codificages através de

catalogos especificos:

i) OMIM (Online Catalog of Human Genes and Genetic Disorders): compéndio
compreensivo dos genes humanos e fendtipos genéticos, disponivel e
atualizado com informacdo de mais de 16 000 genes e todas as conhecidas
altera¢gdes mendelianas além da correlacdao de um fendtipo com o gendtipo.
E um portal de acesso aberto, disponivel em todos os Servicos de Genética

Médica em Portugal.

ii) Cddigos ORPHA: catalogo de cddigos para mais de 7000 doencas raras, em
linguagem comum para os profissionais de saude, investigadores e decisores
politicos de todo o mundo. Sao mantidos e atualizados pela Orphanet.

A ORPHANET Portugal, website de origem e iniciativa francesa (1997), foi
implementada em 2003 no Instituto Jacinto Magalhdes, é da
responsabilidade da Direccao-Geral de Saude e disponibiliza os codigos
em portugués. E um inventario de Doencas Raras, enciclopédia de
recomendacdes e orientacdes de cuidados, informacdo e diretério de

recursos.

No entanto, em 2024, os cédigos ORPHA estdo apenas disponiveis na atual
plataforma do registo de saude eletronico - area do Profissional, ndao sendo
possivel dados nacionais sobre as Doencas Raras. Algumas Sociedades Cientificas
e Centros de Referéncia integrados em Redes Europeias (de que sdo exemplo a
ULS S3o Jodo e a ULS de Coimbra, entre outras) utilizam-nos em plataformas

proprias para disponibilizar os dados.

Um dos desafios da codificacdo é a necessidade de atualizacdo permanente. A
titulo de exemplo, os testes genéticos mais modernos, mais precisos, identificam

novas variantes que tém determinado a criagdo de 2 mil novos cddigos por ano.
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iii) ICD 10 (Classificacdo Internacional de Doenca) aprovada pela OMS e
integrada nos sistemas informaticos das instituicdes de saude portuguesas,
tem codificacdo especifica para cerca de 500 doencas raras, mas os cédigos
estdo dispersos por capitulos, sendo muito dificil a sua identificagcdo e
utilizagdo normalizada, nao permitindo a visibilidade e diferenciagcao de
grande numero de Doengas Raras reconhecidas como entidades clinicas

independentes.

iv) ICD 11 inclui uma secgdo dedicada a cerca de 5500 Doengas Raras (ICD11-
URI - Uniform Resourse Identifier), facilitando a codificacdo e o
acompanhamento das DR, mas ainda nao esta disponivel para utilizacdo em

Portugal.

v) SNOMED CT corresponde a uma terminologia clinica internacional que utiliza
uma estrutura hierdrquica para representar de forma consistente e
padronizada conceitos clinicos e nado clinicos. Apresenta mais de 7000
doencgas raras, é essencial para promover o registo e interoperabilidade

entre sistemas de saude e utilizada por varios paises.

1.2.2 Cartdao da PESSOA com DOENGCA RARA

Com o objetivo de identificar e facilitar o conhecimento do diagndstico a PcDR/Familia/
Cuidador em todos os niveis de cuidados de salde e a intervengdo adequada em
situacBes de urgéncia/emergéncia, foi implementado em 2014 o CARTAO DA PESSOA
COM DOENGA RARA1?,

De 2014 a 2023, foram requisitados no total 11.670 cartdes'!, dos quais 1417 em 2023,
e codificadas 1690 doencas diferentes (codigos ORPHA), das quais 110 foram

diagndsticos de novo. O Quadro 1 mostra a evolucao de 2014 a 2023.

10 pGS. Cartdo da Pessoa com Doenga Rara. Normas 15/2014 e 1/2018
11 DGS. Comunicacdo oral no Dia Mundial das Doencas Raras (29 de Fevereiro de 2024)
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Quadro 1 — Evolug¢ao do Cartao de Pessoa com Doencga Rara

INDICADOR 2014 2018 2016 201 2018 2019 2020 207 2022 2023

N2 Cartdes
requisitados

622 am TI6 2703 100 1065 895 &2 1039 617

N2 Unidades de
Saide emissoras

N.2 Novas doencas
codificadas

83,2% dos cartdoes foram emitidos em sete ULS que integram Centros de Referéncia e

outros centros de cuidados.

1.3 DIAGNOSTICO

O diagndstico de uma doenca rara pode resultar: i) da confirmacdo de rastreio neonatal
positivo; ii) de suspeita clinica face a sinais evocadores confirmada por testes
bioquimicos, imagioldgicos, funcionais, genéticos ou outros; iii) de rastreio familiar a

partir de caso index devidamente caracterizado.

1.3.1 Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN)

A elevada adesdo ao programa de rastreio neonatal permite a identificacdo da quasi
totalidade de recém-nascidos com suspeita de uma das 28 doencas raras rastreadas
(Hipotiroidismo Congénito, Fibrose Quistica, Drepanocitose, Atrofia Muscular Espinal
(estudo-piloto) e 24 Doencas Hereditarias do Metabolismo) e a precoce e adequada

orientacdo para os centros de referéncia e outros centros de cuidados.

Todas as analises laboratoriais do PNRN sdo efetuadas na Unidade de Rastreio Neonatal,

Metabolismo e Genética, do Departamento de Genética Humana (Instituto Nacional de
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Saude Doutor Ricardo Jorge — Porto) que estabelece o contacto com os centros de

cuidados para orientacdo do recém-nascido/familia com rastreio positivo.

Em 2023, foram rastreados 85 764 recém-nascidos (99,5% dos nascimentos ocorridos no
pais) e identificaram-se 150 com altera¢Oes suspeitas: 54 de Doencgas Hereditdrias do
Metabolismo; 50 de Hipotiroidismo Congénito, 34 de Drepanocitose, 6 de Fibrose

Quistica e 6 de Atrofia Muscular Espinal2. (Quadro 2)

Quadro 2. Numero de casos suspeitos e referenciados em 2023

Recém-nascidos Ne de
Doenga

estudados casos
Doengas Hereditarias do Metabolismo 54
Hipotiroidismo Congénito 50
85.764 Drepanocitose 34
Fibrose Quistica 6
Atrofia Muscular Espinal 6

Fonte: Programa Nacional do Rastreio Neonatal, 2024

Em 2023, o tempo médio de inicio de acompanhamento foi de 10 dias apds o

nascimento.

1.3.2 Diagndstico genético e tecnologias gendmicas

Sendo 80% das doengas raras de origem genética, a sequenciagdo seja do gene da
doenca, de um grupo de genes especificos, da fracdo do genoma que codifica as
proteinas (exoma) ou do genoma completo, é essencial para a confirmacdo do

diagndstico e apoio a decisdo terapéutica.

Em Portugal, o consércio GenomePT integra 14 laboratdrios publicos dos quais 4 em
Lisboa, 1 no Algarve, 4 na regido Centro, 4 no Porto e 1 no Minho. Nenhum destes tem

capacidade de sequenciacdo de alto débito em tempo Util e com custo adequado. Assim,

12 programa Nacional de Rastreio Neonatal, relatério de 2023. Comissdo Executiva. Laura Vilarinho, Paula
Garcia, Paulo Pinho e Costa, Janeiro de 2024

19



a sequenciacdo de genomas completos é efetuada através de externalizagdo com

recurso a laboratdrios privados ou associados a instituicdes de investigacao.

Ha 85 médicos com a especialidade de Genética Médica inscritos no Colégio da Ordem
dos Médicos, dos quais 53 estdo colocados no Servigo Nacional de Saude. Ha 21 internos
em formac3o e a capacidade formativa para 2025 é de 10 vagas®3. S3o ainda necessarios
técnicos das dreas laboratorial e tecnoldgica, farmacogendmica e bioinformaticos para

assegurar a analise e interpretacdo da informacdo gendmica em contexto clinico.

O acesso facil aos testes genéticos e a necessidade de aconselhamento foi determinante
para a criacdo em varios paises, na Ultima década do século XX, da competéncia para
aconselhadores genéticos (genetic counselors), licenciados em Psicologia, Enfermagem
ou Acdo Social e com competéncias conferidas por mestrado ou pés-graduacdo. Em
Portugal, o Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (Universidade do Porto),
disponibiliza um mestrado profissionalizante nesta area e a European Society of Human

Genetics aprova e certifica estes profissionais.

Em 2005 foi definido o conceito de informacdo genética, regulada a informacdo e a
intervengao sobre o genoma humano no sistema de saude e, em 2014, estabelecida a

protecdo e confidencialidade da informacdo genética'®.

As doengas raras (assim como as oncoldgicas) sdo uma das dreas que carecem e
justificam uma estratégia clara para a medicina gendmica em Portugal. Neste sentido, a
Estratégia Nacional para a Medicina Genémica, PT_MedGen, a ser divulgada ainda em
2024, tem como objetivo a regulamentacdo, infraestruturas, processos e recursos
humanos especializados para a ado¢do alargada e equitativa da gendmica nos servicos
de saude, bem como para o estabelecimento de sinergias entre a pratica clinica, a
investigacdo e a inovac¢do, em proximidade e cooperagdao com os cidaddos. A comissdo
nomeada por Despacho 5135/2021 e coordenada pelo INSA integra representantes da

AICIB, GenomePT, ICBAS, SPMS, IST, BioData.pt, HCP e I3S.

13 Informacdo do Colégio de Genética Médica da Ordem dos Médicos, Julho 2024
14 Lej 12/2005 de 26 de Janeiro e Decreto-Lei 131/2014 de 29 de Agosto

20



A  integracdo dos  dados -
Inquérito a 274 Pessoas com Doenca

genomicos individuais associados Rara sobre CENTROS DE REFERENCIA

a caracteristicas fenotipicas e

. . _— 52% sao seguidos em CRef
ambientais, permitirao a

) . o ] 30,5% deslocam-se mais de 50Km
orientagdo mais individualizada
39,8% beneficiaram da comunicagao

da Pessoa com Doenga Rara o
do seu CRef com centros de proximidade

numa perspetiva de medicina n . ~ A
PErsp 40,4% tém acesso em situacdo de urgéncia

personalizada e de precisdo. 61,5% referem voz ativa nas decisdes

RDPortugal, novembro de 2023

1.4 CENTROS DE REFERENCIA E OUTROS CENTROS DE CUIDADOS

Em Portugal, as Pessoas com Doenga Rara s3o seguidas em CENTROS DE REFERENCIA
EXCLUSIVOS para Doenca Rara, em CENTROS DE REFERENCIA PARA OUTRAS DOENGAS
(Ex: cancro raro nos centros oncolégicos), em CENTROS ESPECIALIZADOS EM ORGAO
OU SISTEMA (Ex: doencas raras dos olhos em Servicos de Oftalmologia) e em SERVICOS
NAO DIFERENCIADOS.

Em 2024, existem 119 Centros de Referéncia (CRef), dos quais 29 exclusivos para
Doencas Raras, todos com a coordenagdo da Comissdao Nacional dos Centros de
Referéncia. Estdo identificadas 52 CRef/Servicos integrados em 21 das 24 Redes
Europeias de Referéncia- RER (ERN — European Reference Networks)'® e, nesse contexto,
foram todos auditados pela Agencia de Calidad Sanitaria da Andalucia, mandatada pela

Comissdo Europeia, tendo 47 obtido a certificacao.

Em inquérito, efetuado em 2023 pela Federacdo de Associa¢des de Doentes RD-Portugal,

a PcDR/Familias/Cuidadores, cerca de metade identificaram-se como seguidas em

15 Redes Europeias de Referéncia — RER para Doencas Raras (European Rreference Network for Rare
Diseases) sao redes virtuais de centros europeus de doengas raras ou complexas, que exigem cuidados
altamente especializados e concentram conhecimentos e recursos disponiveis
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Centros de Referéncia o que, em um tergo, obrigava a grandes desloca¢des mas, outro

terco reconheceu a articulagdo com centros de proximidade?®.

Apesar da Portaria que cria os Centros de Referéncia prever financiamento programado,
a atividade é apenas valorizada com majoracao, revertendo a favor da instituicdo
hospitalar onde se integram. No entanto, em 2023, foram criadas linhas especificas dos
programas de saude (por ex, D. Lisossomais de sobrecarga) permitem a faturagao por
doente tratado, com precos determinados com base nos custos com medicamentos

financiados.

1.5 A JORNADA DA PESSOA COM DOENCA RARA/FAMILIA/CUIDADOR:
INTEGRAGAO DE CUIDADOS

1.5.1 DE SAUDE

1.5.1 INTEGRAGCAO DE CUIDADOS DE SAUDE: A JORNADA DA PcDR/FAMILIA/
CUIDADOR

Apds a confirmagdo do diagndstico, orientado por rastreio neonatal positivo, forte
suspeita clinica, ou rastreio familiar com adequada caracteriza¢do genética/ bioquimica
(em doencas especificas), a PcDR tem acesso a um centro especializado com uma equipa
experiente, apoio das diferentes especialidades médicas e abordagem multidisciplinar
que delineara, de acordo com a PcDR/Familia/Cuidador, um plano individualizado de

intervencao, aconselhamento genético e rastreio familiar, se indicado.

Em Portugal, este acesso é muito assimétrico e ndo equitativo, sendo conhecido que
apenas metade das PcDR sdo seguidas em Centros de Referéncia e um terco se desloca

mais de 50 km.

16 RD-Portugal (Rare Diseases Portugal). Unido das Associacdes das Doencas Raras de Portugal, Federacdo
de AssociacGes de Doencas Raras
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Relativamente a intervengao, a enorme diversidade e complexidade das doencas raras
determina que: i) para algumas ndo existe capacidade de diagndstico, mas ha
necessidade de vigilancia de evolucdo e intervengdo sintomatica; ii) para outras, o
diagnodstico é confirmado mas nao havendo terapéutica especifica, ha necessidade de
intervencdo diversa, de tipo sintomatico, preventivo e/ou de suporte, com diferentes
apoios medicamente orientados, nomeadamente de medicina fisica, psicologia e
nutricdo; iii) para as que cursam com incapacidades permanentes ou progressivas, é
necessdria a integracdao de cuidados em saude e, da salde com outras areas, como
educacdo, acdo social ou emprego; iv) para as que tém terapéuticas inovadoras

aprovadas, exige-se acesso equitativo aos chamados medicamentos 6rfaos (MO).

1.5.1 a) Intervengdo com Terapéuticas Inovadoras/Medicamentos Orfios

Em 2000, a Agéncia Europeia do Medicamento criou o Committee for Orphan Medicinal
Products (COMP) para avaliar os pedidos de utilizacdo da designacdo de “medicamento
orfao” em produtos para o diagndstico, a prevencdo ou o tratamento de doencas raras'’.
Estdo atualmente aprovados 188 MO, com 141 indicacOes terapéuticas, mas apenas para

15% das doencgas raras.

Em Portugal, o Sistema Nacional de Avaliagao de Tecnologias de Saude (SiNATS) regula
o processo de aprovacao de medicamentos e outros produtos de saude para efeitos de
financiamento, integrando a Comissdo de Avaliacdo das Tecnologias da Saude
constituida por peritos externos (médicos, farmacéuticos e economistas da saude) e as

Associacdes de Doentes, através do Programa INCLUIR.

17 Rare Diseases: Europe’s challenges. Report from the European Commission to the European Parliament,
2008.
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O PROGRAMA INCLUIR criado em 2017, tem como missao o envolvimento e

participacao das Associagdes de Doentes numa fase precoce de aprovacgao, através da

estratégia PICO (Patients, Intervention, Comparison, Outcomes). Ou seja, pede-se

informagdo e  contributo  dos
representantes dos doentes quanto ao
numero de doentes elegiveis, as
expectativas em comparagdo com
terapéuticas ja existentes e resultados.
E ainda promotor da capacitacdo das
associacbes de doentes, através de

formacao regular.

Em Portugal, todos os MO aprovados

MEDICAMENTOS ORFAOS (MO) 2023

Agéncia Europeia de Medicamentos

188 medicamentos avaliados e aprovados pela CE para
141 Doengas Raras

Portugal (INFARMED - SINATS)

188 aprovados e 55 em avaliagdo
75 financiados e administrados (2019-2023)

15% da despesa hospitalar (293 M de Euros)

Programa INCLUIR - 53 Associa¢Oes capacitadas

pela Agéncia Europeia tém autorizacao de Autorizacdo de Introdugao no Mercado e ha

55 em avaliacdo, em diferentes dreas terapéuticas. Foram financiados e administrados

75 medicamentos 6rfaos, entre 2019 e 2023, sendo a maioria para doengas oncolégicas,

Amiloidose por Transtirretina (ATTR) e Atrofia Muscular Espinal. Em 2023, a despesa

com estes medicamentos foi de 293 milhGes de euros, representando 15% da despesa

hospitalar com medicamentos.

Em algumas doengas raras, ha plataformas de monitorizacdo do acesso e efetividade

como o Portal da Atrofia Muscular Espinhal, integrado nos hospitais e a das Doencas

Lisossomais de Sobrecarga ainda ndo operacional. Em 2023, foram tratados 170 doentes

com esta patologia nos Centros de Referéncia e 55 nos Centros de Proximidade?8,

1.5.1 b) A Jornada da PcDR/Familia/Cuidador ao longo do ciclo de vida

As doencas raras sdo de forma geral complexas, cronicas, com frequéncia incapacitantes

e progressivas pelo que as necessidades em saude e bem-estar da Pessoa variam ao

longo do ciclo da vida.

18 Dados disponibilizados pela ACSS a partir do programa SICA
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A centralizagdo de cuidados especializados e multidisciplinares, o acompanhamento por
cuidador informal, os cuidados de proximidade, o internamento na doenga aguda que
pode ser hospitalar ou domicilidrio, o apoio domicilidrio em areas especificas como a
respiratoria e o acesso aos Cuidados Continuados/Paliativos sdo exemplos da

abordagem adequada a Pessoa com Doenca Rara.

A PcDR exige muitas vezes um cuidador a tempo inteiro. O Estatuto de Cuidadores
Informais foi criado em 2019%° mas trés anos depois, 54% das familias desconheciam
ainda os direitos e deveres. Supde-se que existam 827 mil em Portugal, dos quais apenas

16 mil com estatuto reconhecido?°.

A Rede Nacional de Cuidados Continuados Integrados (RNCCI) € uma parceria entre os
Ministérios da Saude e do Trabalho, Solidariedade e Seguranca Social, com o objetivo de
prestacdo de cuidados de saude e de apoio social de forma continuada e integrada a
pessoas que, independentemente da idade, se encontrem em situagdo de
dependéncia?l. Integra diferentes tipologias num total de 9737 camas: Unidades de
Convalescenca; Unidades de Média Duragao e Reabilitacdo; Unidades de Longa Duragao

e Manutenc¢3o e 6024 Equipas Domicilidrias de Cuidados Continuados Integrados??.

Relativamente aos cuidados continuados em idade pediatrica, ha apenas resposta em

duas instituicées em Portugal: a Casa dos Marcos

. b . . CASA DOS MARCOS (2014)
gerida pela Associacao de Doentes RARISSIMAS na

. , . UCCI 30 camas
Moita (Setubal) e O Kastelo, em Matosinhos (Porto)

. y Lar Residencial 24 camas
gerido pela Associagio NOMEIODONADA.

Unidade Residencial Autbnoma 5

A Casa dos Marcos recebe criangas a partir dos 12 | g KASTELO (2016)
anos sendo a maioria para descanso dos pais ou | ycIp 17 camas

cuidadores. O Kastelo é uma unidade de cuidados UAP 20 postos

paliativos e continuados para criancas com doenca

cronica complexa, esta integrada na RNCCl e é constituida por duas tipologias de

19 Lei 100/2019 de 6 de Setembro

20 Associacdo Nacional de Cuidadores Informais. Relatdrio 2022/23

2! Decreto-Lei 101/2006 de 6 de Junho

22 Informac3o da Direc3o Executiva do Servico Nacional de Saude, Abril de 2024
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Unidades Pediatricas: Cuidados Integrados (UCIP) e Ambulatério (UAP). 75% dos doentes
internados tém Doenga Rara assim como 95% dos que necessitam cuidados de

ambulatdrio (Citopatia Mitocondrial, Sindrome de Rett, Sindrome de CHARGE e outras).

A Rede Nacional de Cuidados Continuados Integrados, incluia os Cuidados Paliativos que
posteriormente foram alvo de atualizacdo, com a criacdo de equipas intra-hospitalares e
domicilidrias?3. A Comissdo Nacional de Cuidados Paliativos publicou o Plano Estratégico

para Portugal Continental 2023-2024.

Desde 2006, ha apoio domicilidrio ao doente crénico pediatrico com Doenga Rara da
responsabilidade das instituicdes hospitalares, em parceria com a Fundacdo do Gil,
através das Unidades Moveis de Apoio Domicilidrio (UMAD), com resultados muito
positivos nas vertentes da salde, social e emocional. Este apoio regular é promotor de
melhores cuidados de saude e qualidade de vida das criangas e familias além de mais

literacia com aumento das competéncias em salde dos cuidadores informais.

Quanto a hospitalizacdo domiciliaria/domiciliagio de tratamento, iniciou-se em
novembro de 2015 no Hospital Garcia de Orta, e o sucesso desta estratégia foi
determinante para a implementacao de Unidades de Hospitalizacdo Domicilidria no
SNS?*, e sucessivo alargamento a 96% dos hospitais publicos. No final de 2023, tinham
sido beneficiados 10037 doentes. No entanto, apenas trés centros hospitalares, Médio

Tejo, Garcia de Orta e Fernando Fonseca utilizam esta estratégia em idade pediatrica.

Em 2024, foi publicada uma Norma para as Doencas Lisossomais de Sobrecarga que cria

Equipas de Tratamento Domicilidrio especificas para este grupo de patologias?®.

1.5.2 DA SAUDE COM OUTRAS AREAS — EDUCACAO, ACAO SOCIAL, EMPREGO
e MUNICIiPIOS

23 Lei 52/2012 de 5 de setembro e Despacho 10429/2014 de 12 de Agosto
24 Despacho 9323A/2018 de 3 de Outubro
25 DGS, Norma 2/2024 de 16 de Maio
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A JORNADA DO PcDR/FAMILIA/CUIDADOR é desencadeada pela saide, mas em
praticamente todas as doencgas raras é necessdria uma integracao de cuidados e apoios,

em areas como a educagdo, a¢do social e/ou emprego.

Em Portugal, ha programas de a¢do especificos direcionados para criangas e adultos com
deficiéncia ou incapacidade e outros que promovem a articulacdo de diferentes sectores,
incluindo os municipios, de que sdao exemplo a Estratégia Nacional para as Pessoas com
Deficiéncia (2021-2025) e o Sistema Nacional de Intervenc¢do Precoce na Infancia

(SNIPI) 26.

Os MUNICIPIOS tém ainda um papel importante na divulgacdo, sensibilizacdo e apoio a
DR seja através de eventos como Caminhada das DR (Cascais), Mobilidade para Todos,
transporte de doentes e pessoas com deficiéncia (Santa Maria da Feira), Balcoes de
Inclusdo (Lisboa, Torres Vedras). Os Conselhos Locais de Ac¢do Social (CLAS), rede social
definida como férum de articulagdo e congregacao de esforcos que integra entidades
publicas e privadas da saude, educagdo, acdo social e outras, podem constituir-se como

um importante instrumento de apoio a PcDR.

1.5.2 a) EDUCAGAO

Apesar de ndo haver dados recolhidos quanto as criancas com DR em contexto escolar,
considera-se importante perceber o cendrio na Educacdo para criancas com
necessidades especiais nomeadamente Sadde Escolar, Educacdo Inclusiva?’ e Nutri¢do

Especial.

Em 2015, foi publicado o Programa Nacional de Saude Escolar, com os objetivos de: i)
promover e proteger a saude e prevenir a doenca na comunidade educativa; ii) apoiar a
inclusdo escolar de criangcas com necessidades de salde e educativas especiais; iii)

promover um ambiente escolar seguro e saudavel; iv) reforcar os fatores de protecdo

26 Decreto-Lei n.2 281/2009, de 6 de Outubro
27 Decreto-Lei 54/2018, de 6 de Julho, redacgdo atual conferida pela Lei 116/2019, de 13 de Setembro e
Decreto-Lei 62/2023, de 25 de Julho, Decreto-Lei 62/2023, de 25 de Julho
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relacionados com os estilos de vida sauddveis; v) contribuir para o desenvolvimento dos

principios das escolas promotoras da satde?®.

As equipas de saude escolar visam o acompanhamento de criancas e jovens
com diagndstico de doenga ou risco feito pelo médico de familia ou por equipas
hospitalares especializadas. A revisao da estrutura e organizacdo da equipa nacional do
Programa Nacional de Saude Escolar é da responsabilidade da DGS e envolvimento da

Direcdo de Projetos Educativos da DGE com as equipas locais.

Com o objetivo de promover

. ] EDUCA(;Z\O INCLUSIVA 2022/2023
uma Educac¢ao Inclusiva, foram

. Envolvidos 88 682 alunos
tomadas (ano letivo 2022-2023)

Aplicados 14 283 Programas Educativos Individuais

medidas seletivas e/ou

adicionais de suporte a aprendizagem e a inclusdo a 88 682 alunos, das quais 5,5% na
educagdo pré-escolar, 79% no ensino basico e 15,5% no ensino secundario. Dos 14283
Programas Educativos Individuais aplicados, em 97% foi necessdria a intervencdo do

docente de educagdo especial.

Quanto a alimentagdo, foi publicada legislacdo em 2021, Nutricdo Especial, que
estabelece a norma a ter em conta na elaboracdo das ementas de acordo com as
necessidades nutricionais/restricdes alimentares especificas do aluno identificado,
devidamente fundamentadas por declaracdo médica, atribuindo a escola essa

responsabilidade®.

1.5.2 b) ACAO SOCIAL

O Ministério do Trabalho, Solidariedade e Seguranca Social (MTSSS) garante a protecdo
no emprego, a formacao profissional e as respostas sociais. Nao ha legislacdo especifica

para a PcDR mas aplica-se a protecdao no emprego abaixo discriminada, desde que

28 Despacho 8815/2015 de 10 de Agosto

2% Despacho 8127/2021 de 17 de Agosto
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cumpram os requisitos legais, exigidos para cada eventualidade, pelo regime juridico de

protecao social.

PROTEGCAO NO EMPREGO

a) No ambito da Doenga - certificada por médico de servico de saide competente,
através da emissao dos certificados eletrdnicos de incapacidade temporaria.

b) No ambito da parentalidade: i) Assisténcia clinica, a filhos menores de 12 anos, ou
sem limite de idade, em caso de deficiéncia ou doenga crénica ou oncoldgica; ii)
Assisténcia ndo clinica, de acordo com a Agenda para o Trabalho Digno; iii) Subsidio
Parental Alargado, atribuicdo a ambos os pais por um periodo de 3 meses (cada um)

para assisténcia a filho que tenha até 6 anos, em periodo Unico ou parcial ou

O Instituto do Emprego e Formagao Profissional (IEFP) promove e executa programas e
medidas de emprego destinados a melhorar o perfil de empregabilidade e a apoiar a
integracao no mercado de trabalho, em vdrios dominios e dirigido a todas as pessoas,
onde se incluem as pessoas com deficiéncia e incapacidades por DRara3’: i) Apoio a
Integracao, Manutengao e Reintegracao no Mercado de Trabalho; ii) Emprego Apoiado
— apoio a atividade profissional para o desenvolvimento de competéncias relacionais,
pessoais e profissionais; iii) Financiamento de produtos de apoio - para prevenir,
compensar, atenuar ou neutralizar as limitacdes de atividade e restricbes de

participacdo3! .

O IEFP presta ainda um conjunto de servicos com uma rede de entidades credenciadas
gue, em articulacdo com os servicos de emprego, reforcam a sua intervencao de apoio
as pessoas com deficiéncia e incapacidade através de servicos no ambito da reabilitacdo
profissional. Os Centros de Recursos sdao estruturas de intervencdo especializada no

dominio da reabilitacdo profissional de suporte e apoio aos servicos de emprego que

30 Decreto-Lei 28/2004, de 04 de Fevereiro e Decreto-Lei 91/2009, redacdo atual

31 Decreto-Lei 290/2009, de 12 de Outubro, alterado pela Lei 24/2011, de 16 de Junho, pelo Decreto-Lei
131/2013, de 11 de Setembro e pelo Decreto-Lei 108/2015, de 17 de Junho; Despacho 8376-B/2015, de
30 de Julho com as alteragdes no Despacho 9251/2016, de 20 de Julho
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https://dre.pt/pdf1sdip/2009/10/19700/0748207497.pdf
http://dre.pt/pdf1sdip/2011/06/11500/0317703178.pdf
http://dre.pt/pdf1sdip/2013/09/17500/0567005686.pdf
http://dre.pt/pdf1sdip/2013/09/17500/0567005686.pdf
https://dre.pt/application/file/67508037
https://dre.pt/application/file/69906402
https://dre.pt/application/file/69906402
https://dre.pt/application/file/74996991

asseguram intervencgdes técnicas de apoio as pessoas com deficiéncia e incapacidade.
Promovem também a sua qualificagdo para a aquisicdo e o desenvolvimento de
competéncias profissionais orientadas para o exercicio de uma atividade no mercado de

trabalho, tendo em vista potenciar a empregabilidade.

Ha ainda estratégias para as instituicdes e
MARCA ENTIDADE EMPREGADORA

empresas: i) Marca Entidade Empregadora | |NCLUSIVA

Inclusiva - reconhece e distingue praticas 2023 Atribuida a 54 Entidades

de gestdo abertas e inclusivas de entidades .
Empregadoras das quais 7 com

empregadoras, relativamente as pessoas L L
excelente. A maioria sdo municipios,

com deficiéncia e incapacidade; ii) Lei da IPSS ou Institutos Politécnicos

Quota®?, sistema de quotas de emprego

para pessoas com deficiéncia, com um grau de incapacidade igual ou superior a 60 %,

visando a sua contrata¢do por entidades empregadoras do setor privado.

No dmbito das respostas sociais, encontram-se, ainda, previstos servigos assistenciais,
para grupos vulneraveis de doenca ou incapacidade, em regimes distintos: pontuais,

permanente, em ambulatdério e em regime residencial.

) Para Criangas e Jovens com Deficiéncia

a) Intervengdo Precoce na Infancia alargado a nivel nacional (SNIPI); b) Lar de Apoio:
apoio especifico longe do local da residéncia ou com resposta substitutiva temporaria da

familia; c) Transporte de Pessoas com Deficiéncia

) Para Adultos com Deficiéncia ou Incapacidade

a) Centro de Atendimento, Acompanhamento e Reabilitagdo Social e servicos de
capacitacdo e suporte as familias/cuidadores; b) Servico de Apoio Domiciliario:
prestacdo de cuidados e servicos a familias/pessoas em situacdo de dependéncia fisica
e ou psiquica; c) Apoio Domiciliario Integrado: acdes e cuidados pluridisciplinares,

flexiveis, abrangentes, acessiveis e articulados, de apoio social e de saude; d) Unidade

32 |ei 4/2019, de 10 de Janeiro
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de Apoio Integrado: prestacdo de cuidados temporarios, globais e integrados, a pessoas
dependentes por exemplo para descanso do cuidador; e) Centro de Atividades e
Capacitac¢ao para a Inclusido (CACI): atividades ocupacionais como meio de capacitacdo
para a inclusdo, em fungdo das respetivas necessidades, capacidades e nivel de
funcionalidade; f)Acolhimento Familiar: integracdo em familias, de forma tempordéria ou
permanente; g) Lar Residencial: alojamento coletivo, de utilizagdo temporaria ou
permanente, a partir de 16 anos; h) Residéncia de Autonomiza¢dao e Inclusdo:
alojamento residencial tempordrio ou permanente, destinada a pessoas com capacidade
de viver de forma auténoma mas com apoio individualizado; i) Transporte de Pessoas

com Deficiéncia; j) Servigo de Assisténcia Pessoal de Apoio a vida independente.

M) Pessoas em Situag¢ao de Dependéncia - Servico de Apoio Domicilidrio.

PROGRAMAS MULTISECTORIAIS

A ESTRATEGIA NACIONAL PARA A INCLUSAO DAS PESSOAS COM DEFICIENCIA 2021-
2025 (ENIPD) tem por objetivo primordial a inclusdo das pessoas com deficiéncia para a
valorizacdo de todos os cidad3dos, com implicacOes transversais em todas as areas das
politicas publicas, é coordenada pelo Instituto Nacional para a Reabilitacdo® e
coadjuvada por uma comissdo de acompanhamento e por um grupo técnico de

representantes de diversos setores. Nao ha relatdrios disponiveis sobre a execucao.

O SISTEMA NACIONAL DE INTERVENCAO PRECOCE NA INFANCIA (SNIPI), de apoio a
criancas dos 0 aos 6 anos de idade com incapacidade ou em risco de atraso de
desenvolvimento, no contexto da familia®*. Articula a nivel local (municipios) técnicos
dos Ministérios do Trabalho, Solidariedade e Segurancga Social, da Saude e da Educacao,

em colaboracdo direta com as familias.

33 Resolucdo do Conselho de Ministros 119/2021 de 31 de Agosto
34 Decreto-Lei n.2 281/2009, de 6 de Outubro
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Em 2022% o SNIPl acompanhou 26 | [siSTEMA NACIONAL de INTERVENCAO PRECOCE NA

981 criangas e familias, através de INFANCIA (2023)

155 Equipas Locais de Intervengado.

Os sectores com maior niimero de | 26981 criancas e familias acompanhadas

referenciacdes s3o a satde (49%) e 11250 novas referenciagdes das quais 49% da saude,

a educacao (33%). Cerca de 76% 33% da educagdo.

) . . Equipas Locais de Intervengdo - multidisciplinares de
destas equipas estdo sediadas nos

saude, educacao e area social

Centros de Saude.

Quanto ao programa de Apoios a Pessoa com Deficiéncia, o Instituto Nacional para a
Reabilitacdo refere no Relatdrio relativo ao ano de 2023: cumprido o orgamento
programado de cerca de 11 milhGes sendo a taxa de execucdo entre 80 e 98%. O Instituto
de Seguranca Social (ISS) apoiou 1.567 pessoas e atribuiu 6.474 produtos de apoio e o
IEFP, 787 produtos de apoio para 403 pessoas. A DGE apoiou 1.166 alunos, num total de
1.522 produtos de apoio e a ACSS 19.682 pessoas, e 20.447 produtos3®.

1.6 Investigacao e Inovagao

A Doenca Rara é o paradigma de uma area carente de investigacdo epidemioldgica,
basica, translacional e clinica em servicos de saude, de educacdo e de protecdo social,

dadas as lacunas identificadas em todas as areas.

Os Centros Académicos Clinicos e outras institui¢cdes de Saude ou Ensino Superior tém

centros de investigacdo clinica organizados e parcerias multiplas.

Também a maioria dos Centros de Referéncia e Centros Especializados, que prestam
cuidados a Pessoas com Doenca Rara, desenvolvem investigacao multidisciplinar e, com

frequéncia, multicéntrica (nacional e/ou internacional) em parceria com Centros de

35 Relatdrio de Atividade 2022. Comiss3o de Coordenac3o do SNIPI. https://snipi.gov.pt
36 |nstituto Nacional para a Reabilitacdo. Relatério Avaliagdo da execucdo fisica e financeira de produtos
de apoio, 2023
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https://snipi.gov.pt/

Investigacdao e Desenvolvimento e envolvimento de Sociedades Cientificas e Associa¢des

de Doentes.

Alguns Centros de Investigagao em Doengas Raras em Portugal

Regiao Norte Instituto de Investigacdo em Ciéncias da Vida e Saude (U Minho), i3S, INSA
Regido Centro CIBIT/ICNAS, CNC&BC, ICBR (ex-IBILI), FMUC, Hospital Pediatrico_ULS Coimbra

Lisboa e Vale do Tejo iMM, INSA, Institute for Health and Bioeconomy (i4HB) _IST, CEDOC, F

Champalimaud
Algarve ABC (Algarve Biomedical center)

Centros de Investigacdo Clinica (CIC) em Centros Académicos Clinicos (CAC) e outras Instituicdes -

IPOPorto, Lisboa Norte, Coimbra, entre outros

Quanto aos ensaios clinicos relativos a medicamentos orfaos, reconhecendo a elevada
importancia clinica e econdmica foi criado, em 2014, o Registo Nacional de Estudos
Clinicos (RNEC), coordenado por uma comissdo interinstitucional que integra o
INFARMED, a Comissdo de Etica para a Investigacdo Clinica (CEIC), e o Instituto Nacional

de Saude Dr. Ricardo Jorge.

Nos ultimos cinco anos (RNEC, 2019-2024), decorreram 31 ensaios clinicos (7 de fase |l
e 24 de fase Ill) de 26 farmacos para o tratamento de 16 DR. Cinco dessas doencas
interessaram a 14 ensaios (45%): ATTR (polineuropatia, cardiomiopatia), Fibrose

Quistica, Epilepsias Refratdrias, Hemofilias (A e B) e Hemoglobinuria Paroxistica Noturna.

Segundo informacdo do INFARMED, nos ultimos 3 anos foram autorizados 127 ensaios
clinicos em Doencas Raras dos quais 60 em 2023, para as patologias indicadas no Quadro

3.

Quadro 3. Ensaios Clinicos em Doengas Raras (INFARMED) 2020-2023
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Indicagoes de Ensaios Clinicos em doencgas raras

A maioria (80) dos Ensaios Clinicos sdo Fase Il (validagdo de eficdcia e seguranca), 33 na
Fase Il, 13 na Fase | e apenas 1 na Fase IV (monitorizacdo e avaliacdo da seguranca pds

administracdo).

Em 2018, foi criada a Agéncia de Investigacao Clinica e Inovag¢do Biomédica (AICIB) com
a missao de promover, coordenar e apoiar as atividades nas areas da investigacao clinica
e de translagdo e inovacdao biomédica, contribuindo para a otimizacdo do potencial

clinico, cientifico e tecnolégico em Portugal.

Desde 2018, a Fundagdo para a Ciéncia e Tecnologia (FCT) financiou ou cofinanciou 72
projetos na area das DR que incluem 16 estudos clinicos (observacionais, diagndstico,
biomarcadores) e 56 estudos de natureza experimental, num total de 11 milhdes de
Euros. Estes estudos foram propostos por 21 entidades diferentes e envolveram a
participacdo de mais 24 instituicbes nacionais e estrangeiras. Destacam-se as
Neurociéncias (11), Tecnologias - Identificacdo do Funcionamento do ADN, Proteinas e
Enzimas e sua relacdo com a Doenca (6), Biologia Celular (5), Biotecnologia Aplicada a

Saude (5) e Genética Humana (5).
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No ambito da estratégia europeia “Towards access to at least 1 Million Genomes in the
EU by 2022”, foi criado o grupo de trabalho para a Estratégia Nacional para a Medicina
Gendmica’, com o objetivo de fomentar a partilha de dados gendmicos e de saude das
populacdes, de forma a melhorar o diagndstico, a terapéutica e a prevencdo de
patologias com contribuicdo genética significativa, como o cancro, as doencas raras, as

doencgas cardiovasculares ou as doencgas do cérebro.

1.7 Informagdo e Formagao

Na drea das doencas raras, a informac¢do da populacdo em geral, da pessoa portadora e
da familia e a formacdo médica e de outros profissionais de saude é essencial para
melhorar a literacia em saude, capacitando para uma gestdo/auto-gestdo da doenca e

para o seguimento adequado e otimizado com base na evidéncia cientifica atualizada.

No entanto, quanto a informacdo as pessoas com uma doenca rara especifica e respetiva
familia, bem como a sociedade em geral e aos profissionais da saude, Sociedades

Cientificas, Ordens Profissionais e Associacdes de Doentes tém sec¢des/grupos de

SOCIEDADES CIENTIFICAS - Medicina Interna (Nucleo de Estudos de Doencas Raras - NEDR),
Pediatria (Seccdo de Doencas Hereditarias do Metabolismo), Sociedade Portuguesa de Doengas
Metabdlicas, Sociedade Portuguesa de Pneumologia (Grupo da Fibrose Quistica), Sociedade
Portuguesa de Reumatologia (Plataforma de Registo reuma.pt); Sociedade Portuguesa de Genética

Humana; Sociedade Portuguesa de Oftalmologia entre outras
ORDENS PROFISSIONAIS - Farmacéuticos (webinar para profissionais em parceria com a RDPT)

AGENCIA de INVESTIGAGAO CLINICA e INOVAGAO BIOMEDICA (AICIB) - 32 associacdes de doentes
colaborativas das quais 10 de DR e a RDPortugal (47); folhetos informativos acerca de ensaios
clinicos, envolvimento da PcDR, cuidadores e associagdes; estudos clinicos sem intervenc¢ao e dados

da vida real pés administragao

EMPRESAS FARMACEUTICAS - sessdes de capacitacdo a doentes e associacdes

37 Despacho n.o 5135/2021, de 20 de Maio
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trabalho em DR e desenvolvem programas de informacgao e formagado procurando um
conhecimento mais alargado sobre DR. Contudo, é no trabalho conjunto da equipa que

orienta a PcDR que a informacdo e formacao individualizada é concretizada.

A Agéncia de Investigagao Clinica e Inovagao Biomédica desenvolve também atividades
de apoio ao envolvimento de doentes e de associa¢gdes de doentes na problematica da
inovacao, com recurso a diferentes canais de comunicacdo e meios de divulgacdo de

conhecimento que permitam informar e apoiar os doentes e as suas familias.

O modelo classico de ensaios clinicos ndo é muitas vezes adaptavel ao escasso numero
de pessoas com uma doenca rara especifica pelo que se propéem aliangas, estudos
multicéntricos e monitorizacao pds-administracdo do medicamento 6rfao para avaliagdo

de risco/beneficio e satisfagdo do Doente/Cuidador.

Esta estratégia chamada Evidéncia do Mundo Real (Real World Evidence) esta
desenvolvida através de plataformas no INFARMED pelas Comissdes Nacionais de
Tratamento da Hemofilia, Doencas Lisossomais de Sobrecarga, Fibrose Quistica,

Amiloidose por TTR e Indicagdes para a Hormona de Crescimento.

Em julho de 2024, estavam registadas no Programa INCLUIR (INFARMED) 125
Associacoes de Doentes das quais 31 de Doencas Raras e 3 Federac¢des: RDPortugal com
47 associados, a Federacdo das Doencas Raras de Portugal (FEDRA) com 7 e SERaro

(Doengas Excecionalmente Raras).

A Associacdo Rarissimas dispée de 279 fichas informativas sobre Doencas Raras
elaboradas em parceria com a DGS e a Sociedade Portuguesa de Medicina Interna em
2009. Disponibiliza também informacdo pela LINHA RARA, pelo telefone, email ou
presencial e contabilizava em dezembro de 2023 mais de 16 mil contactos. Esta LINHA

RARA integra a ENHRD (European Network of Helplines for Rare Diseases).

A informacdo a populacdao em geral deve ser iniciada na escola e um dos exemplos é o
Programa INFORMAR SEM DRAMATIZAR, desenhado pela RD-Portugal em parceria com

o Ministério da Educacdo, destinado a divulgacdo das doencas raras, sem estigmas,
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nas escolas portuguesas através da distribuicdo de materiais didaticos. O projeto,
iniciado em 2021, envolveu, desde o inicio, mais de 80 escolas e 7000 alunos dos 3 aos

18 anos.

REFERENCIAL DE EDUCACAO PARA A SAUDE, parceria entre a DGE, a DGS e o SICAD,
visa o estabelecimento de um entendimento e linguagem comuns sobre os temas,
objetivos e conteudos a abordar nas iniciativas de promoc¢do e educagado para a saude
dirigidas a criancas e jovens, bem como nos materiais, recursos e plataformas

comunicacionais que Ihe servem de suporte.

2. BUSSOLA EUROPEIA

A Comissdo Europeia tem aprovado e financiado diferentes programas para as Doencas
Raras, com o empenho dos Estados-Membros e que visam melhorar a caracterizagao e
orientacao, estabelecendo bases para um conhecimento mais alargado, promovendo o

acesso precoce, a investigagao e a inovagao.
Portugal participa através de instituicdes publicas e de associacdes de doentes.

ORPHANET - consércio europeu que disponibiliza informagdo sobre doengas raras e

medicamentos drfdos e inclui a base dos cddigos ORPHA

Orphanet data for Rare diseases (OD4RD) e dicionario estruturado da base de
dados ORPHANET (ORDO)
Portugal participa através da ORPHA.NET/PT da responsabilidade da DGS

EUROPEAN JOINT PROGRAM ON RARE DISEASES (EJPRD) e PAEDIATRIC PATIENT
EXPERT GROUP (PPEG) - visa criar um ecossistema de investigacdo, promovendo o

progresso, a inovacgao para beneficio das Pessoas com Doencas Rara.

Portugal participa através da FCT e INSA, em representacdo do Ministério da

Educacdo, Ciéncia e Inovacdo e do Ministério da Saude, respetivamente, e
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constituiu o Mirror Group portugués do EJPRD (inclui DGS, INSA, AICIB, FCT e
RDPT)

JOINT ACTION ON INTEGRATION OF ERNS INTO NATIONAL HEALTHCARE SYSTEMS
(JARDIN)

Portugal - a DGS participa em representa¢do do Ministério da Saude

EUROPEAN RARE DISEASE RESEARCH ALLIANCE (ERDERA) 2024-2031 - em continuidade
da missdo da EJPRD e os objetivos de atrair financiamento, construir redes clinicas de

investigacao e facilitar servigos de apoio e financiamento

Portugal — participa a AICIB, FCT e INSA, em representacdo do Ministério da
Educacao, Ciéncia e Inovagdo e do Ministério da Saude, respetivamente e o
Centro de Neurociéncias e Biologia Celular da Universidade de Coimbra

(CNC&BC).

EUROPEAN PATIENTS ACADEMY (EUPATI) - agéncia de capacitacdo dos doentes

Portugal — participa com a plataforma EUPATI.PT

EURORDIS (Rare Diseases Europe) - alianga ndo governamental de associacGes de
doentes com o objetivo de reforcar a participacdo, apoiar a investigacdo e o
desenvolvimento de politicas e servicos

Portugal - participa a RD Portugal e a FEDRA

EPAGS (European Patient Advocacy Groups) — no ambito da EURORDIS, garante
o envolvimento dos doentes no desenvolvimento das Redes Europeias de

Referéncia.

EUROPEAN NETWORK OF RARE DISEASES (ENRD) HELPLINES - rede facilitadora do
acesso a informacdo. Linhas ativas em Francga, Itdlia, Espanha e Portugal (Linha Rara)

entre outros

RESOURCE CENTRES FOR RARE DISEASES - mapa de tipologias de servigos/respostas nos
estados-membros da Unido Europeia, frequentemente associados a Centros de

Referéncia/Centros Especializados. Membros fundadores: Agrenska (Suécia), Casa dos
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Marcos (Portugal), Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con
Enfermedades Raras (Espanha), Debra Centre (Crodacia), Eesti Agrenska Fond, (Estonia),

Frambu, (Noruega) e NoRo (Roménia).

CONSELHO DE ESTADOS MEMBROS DAS REDES EUROPEIAS DE REFERENCIA

Portugal — participa a DGS participa em representacdo do Ministério da Salude

SOCIEDADE CIVIL NOUTROS GRUPOS

ALIANCA IBERO-AMERICANA PARA AS DOENCAS RARAS (ALIBER) - desenvolve suporte

publico (advocacy) globalmente e em paises ibero-americanos.

RARE DISEASES INTERNATIONAL (RDI) - alianca global promotora de iniciativas de
sensibilizacdo e defesa dos direitos dos doentes/familias com elaboragdo de

documentacdo de orientacdo e apoio a reunioes cientificas.

COMMITTEE FOR RARE DISEASES (NGO- UN) - acdo colaborativa das Nagbes Unidas,

capitalizando a sua capacidade para um trabalho de sensibilizacdo e high level advocacy.
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PILAR I

SAUDE DIGITAL: A JORNADA DIGITAL DA PESSOA COM DOENCA
RARA/FAMILIA/CUIDADOR

Conceitos, Registo e Codificagao
Acesso em Portugal, noutros paises e na Unido Europeia

Visao para 2030

P W N PR

Recomendacgoes

1. Conceitos, Registo e Codifica¢ao

As ferramentas digitais sdo determinantes para se conhecer a histéria natural da doencga,
monitorizar o tratamento e avaliar resultados clinicos, assim como um suporte a
investigacao, ao desenvolvimento de politicas de saude, ao acesso a cuidados de saude

especializados e ao apoio a PcDR/Familia/Cuidador.
Conceitos

A Saude Digital usa as tecnologias para melhorar a saude e expande o conceito de

eHealth incluindo os utilizadores de dispositivos inteligentes e equipamento conectado.

As apps (telemdveis), os jogos electronicos e tecnologias vestiveis (wearables) e os
chatbots com a inteligéncia artificial sdo instrumentos que permitem uma melhor
literacia e controlo da doenca assim como a realidade virtual, o metaverso, big data e
loT (Internet of Things) sdao exemplo de tecnologias de apoio a formacdo dos

profissionais, a intervencGes médicas e a investigacao.
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Os Sistemas de Informagdao na Saude como o SClinico permitem partilha de
conhecimentos e informacdo, prestacdo de servicos, melhoria da acessibilidade,
eficiéncia, qualidade e continuidade dos cuidados e maior satisfacdo dos profissionais
e cidaddos. O registo de saude electrénico (RSE) é um ecossistema que liga a PcDR aos

profissionais, facilitando a prestacdo de cuidados de saude eficiente e personalizada.

Data Lake é um espago com grande capacidade para armazenamento de dados a utilizar
em analises contextualizadas. Na saude, devera integrar dados de diversas fontes como
registos clinicos e para-clinicos, multiomics, ou pela Pessoa e parametros
contextualizados (wearables). Permite a visualizacdo de cdpias virtuais e o apoio a

decisdes terapéuticas.

Gémeos digitais (Digital Twins) constituem uma ferramenta inovadora na
fenotipagem. A analise de big data armazenados num data lake, através de novas
tecnologias como a inteligéncia artificial permite a visualizacdo de uma cdpia virtual
(gémea) da Pessoa com Doenca Rara em diferentes fases da doenca e apoia decisGes

terapéuticas. Facilita ainda a formacao de profissionais de saude.

A Figura 1 mostra em diagrama, a perspetiva idealizada para as DDR em que a partir de
um centro de dados Unico se cria o ambiente gémeo que permite melhor sistema de

suporte a decisdo clinica®.

Figura 1 - Diagrama com o ecossistema digital para a DR (adaptado de Voigt et al 2021)

38 pdaptado de: Voigt I, Inojosa H, Dillenseger A, Haase R, Akgiin K and Ziemssen T (2021) Digital Twins for Multiple
Sclerosis. Front. Immunol. doi: 10.3389/fimmu.2021.669811
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Telemedicina - Facilitadora do acesso aos cuidados médicos especializados e
multidisciplinares por melhorar a acessibilidade e a equidade de cuidados, controlar a

adesdo a terapéutica e o seguimento da doenca cronica.

Vertentes num ambito alargado de telesaude:

e Teleconsultas: médica, de enfermagem ou de outros técnicos, a
distancia com recurso a utilizacgdo de comunicagbes interativas,
audiovisuais e registo no processo clinico.

e Telemonitorizagdo: através de aplicacdes e dispositivos médicos com
supervisao de profissionais de saude a distancia. Ex: medicdo da
glicémia, ECG, espirometria.

o Telereabilitagdo/Telefisioterapia: plataformas especificas de patologias

ou meios digitais de comunicacao

Percurso de Cuidados Integrados — abordagem de cuidados de sauide coordenados e em
continuidade desde a prevencao ao tratamento e reabilitacdo. Ex: Insuficiéncia Cardiaca
na ULS do Litoral Alentejano, com suporte de ferramentas informaticas para

monitorizacdo em tempo real.
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Da responsabilidade do CRef/CEdOS e mapeado digitalmente (jornada digital da PcDR),
envolve ativamente a PcDR/Familia/Cuidador na gestdo da doenca. Promove um
diagndstico mais rdpido, personalizacdo dos cuidados, identificacdo atempada das
agudizacgles, coordenagdo entre as equipas de cuidados, eficiente alocagao dos recursos

mais diferenciados e melhora a experiéncia e a seguranga da PcDR.

Medicina de Precisdo com base na gendmica e na medicina molecular, integra a
caracterizacao fenotipica e gendmica da pessoa para um diagndstico e progndstico mais
precisos. A farmacogenética permite prever com elevada probabilidade a resposta eficaz

a determinados farmacos e o risco de reacdes adversas.
Registo clinico e codificacao

Para uma troca eficiente e correta de dados clinicos e de investigacdo é necessario
padronizar dados e adotar padrées de codificagdao e terminologia clinica internacional,
estandardizada e cientificamente validade. E assegurar que a informacdo clinica
detalhada é acessivel de diversas fontes, através de um Registo de Saude Eletrénico
Unico (RSEu), que garantird a interoperabilidade, suportando terminologias

internacionais, padronizadas e cientificamente validadas, como a SNOMED-CT.

Informagdo clinica detalhada em registo electronico Unico que garante a
interoperabilidade e suporta terminologia internacional, padronizada e cientificamente

validada, utilizando um instrumento semantico como o SNOMED-CT

v Deve integrar os cddigos: i) ORPHA e ICD; ii) SNOMED-CT; CDI. Devera ainda ser
avaliada a possibilidade de integracdo dos cédigos OMIM (On Line Online
Mendelian Inheritance in Man) e HPO (Human Phenotype Ontology )

v Deve permitir:

o Acesso dos dados clinicos ao cidad3do no espaco europeu de dados de saude
(European Health Data Space) e exportacdo para a Rede de Referéncia
Europeia em que estd integrado o Centro de Referéncia

o Interoperabilidade entre diferentes plataformas, para melhor acesso,

coordenagao e partilha de dados.

44



o Acompanhamento adequado do doente: i) diagndstico a evolugdo da
situagdo; ii) monitorizacdo dos medicamentos inovadores ou outras
intervencgdes; iii) avaliagdo da qualidade de vida e da sobrevida.

o Acesso do doente e familia e de profissionais de saude de outras areas. Ex:
Medicina Geral e Familiar

v Deve ser:

o Suporte da investigagdo/ensaios clinicos, permitindo a colheita sistematizada
de dados sobre prevaléncia, incidéncia, caracteristicas clinicas, fatores de
risco, eficacia e seguranca de prescri¢cdes/intervencdes e evoluc¢do da doenga
e possibilitando estudos multicéntricos. A utilizacdo destes dados deve ser
autorizada pelo titular dos mesmos.

o Instrumento do planeamento estratégico e de ac¢do de cuidados integrados
e das politicas de saude decorrentes
Ex1: planeamento e alocagao de recursos de saude nos centros de referéncia,
e identificacdo de necessidades de apoios ao doente e familia; Ex2: promogao
de politicas de saude adaptadas a PcDR/ Familia/Cuidador e garantia de

acesso a cuidados de saude de qualidade e interveng¢des adequadas.

2. ACESSO EM PORTUGAL, NOUTROS PAISES E NA UNIAO EUROPEIA

Em Portugal

Dada a inexisténcia de codificacdo adequada disponivel nos sistemas de informacdo e
falta de interoperabilidade, varios centros desenvolveram plataformas de registo clinico

gue integram os ORPHACODE e de que sdo exemplo:

o JOne, para registo de Doencas Raras com codigos ORPHA

o European Cystic Fibrosis Society Patient Registry (ECFSPR) utilizada pelos
CRef portugueses que integram a ERN LUNG

o Doengas Lisossomais, da responsabilidade partilhada da ACSS, SPMS e

INFARMED, ainda ndo operacional
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o Paramiloidose, da responsabilidade do INSA

o RSE - Area do Profissional, da responsabilidade da SPMS, que
implementa o Cartao Digital de PESSOA com DOENCA RARA, utilizando
cédigos ORPHA e ICD 10

o Outros registos portugueses no site da ORPHANET referem cobertura
nacional publica para 11 doengas como a Distrofia de Duchenne, Tumores
da Pituitaria, Alfal-antitripsina, bronquiectasias, imunodeficiéncias
primarias, S Rett, neutropenia grave, anomalias congénitas e um registo

privado de D. Fabry.

O Cartao Digital de PESSOA com DOENCA RARA, progressivamente adotado pelos

médicos é um exemplo de boas préticas da responsabilidade da DGS.

Criado pela em 2014 (Norma 08/2014) em formato impresso, emitido pelo médico do
CRef e atualizado pela Norma 01/2018 para formato digital, alarga o conceito, inclui
informacdo sobre situa¢des de urgéncia, contacto do Centro e emissdao por qualquer
médico. Em 2024, ha mais de 12 mil Pessoas com Doencga Rara com cartdo emitido mas
uma melhor divulgacdo conduzird a uma maior adesdo dos médicos e das

PcDR/Familias/Cuidadores.

CARTAO de PESSOA com DOENGA RARA - Cenério
2014 a 2023 Emitidos 11670 cartdes para 82 doengas raras

2024 Cartdo digital de acesso a Pessoa/Familia/Cuidador através de qualquer

das 4 entradas do Portal do SNS e que permite o acesso de qualquer médico

Atualizacdo dos cddigos ORPHA pela DGS e SPMS (em curso)

Quanto a TELEMEDICINA, ha a¢bes na pratica clinica que tém beneficiado a PcDR

v RSE Live utilizada por Centros de Referéncia de DR para telemonitorizagdo e
telereabilitacdo.
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v Plataforma Telemonitoriza¢do SNS (Telecuidados SNS) no dmbito da Transi¢do
Digital na Saude (da responsabilidade dos SPMS)
v" Norma para as Teleconsultas que define os procedimentos de todo o circuito

(DGS, Norma 010/2015)

Alguns Centros de Referéncia tém desenvolvido algumas das praticas da telemedicina
como a teleconsulta e telereabilitacao além da telemonitorizagdo em parceria publica e

privada

Noutros paises

A Franga regista a PcDR nos CRef através do Banque Nationale de Donnnées Maladies
Rares, estando definido um conjunto nacional de dados minimos para cada doente e

divulga anualmente os resultados globais.

A Finlandia, através do Helsinki University Hospital criou um data lake que permite
terapéuticas inovadoras e cuidados otimizados e é suporte da investigacao médica. No
Rare Diseases eCare for Me Project, dados do mundo real e machine learning facilitam

um tratamento mais eficaz e rapido e a utilizagdo secundaria de dados sociais e da saude.

A Italia criou em 2001 o Registo Nacional das Doencas Raras (MonitoRare) que permite
acompanhar a evolugao e compreender a epidemiologia e é o suporte dos programas

nacionais e regionais

Na Unido Europeia: iniciativas e directrizes

A Comissao Europeia tem mostrado empenho na drea das doengas raras e suporta o
desenvolvimento de registos robustos, com qualidade e interoperabilidade entre os

diferentes sistemas de informacdo de saude.

e Estratégia Europeia para a Medicina Digital, o Regulamento relativo ao Espago
Europeu de Dados de Saude (EEDS) e o Regulamento Geral de Protecdo de

Dados (RGPD) facilitam a interoperabilidade de sistemas de saude eletrénicos
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e Espacgo Europeu de Dados de Saude para utilizagdo primaria e secundaria por
investigadores, em investigacao e decisores politicos

e Década Digital com o programa de desenvolvimento do RSE-U (Registo de Saude
Eletrénico Unico).

e European Joint Programme on Rare Diseases (2020-2024) e ERDERA (2024-
2030) ja referidos no capitulo Cendrio

e European Rare Disease Registry Infrastructure (ERDRI), para acesso aos dados
anonimizados dos registos clinicos de doentes de diferentes paises

e Systematized Nomenclature of Medicine -Clinical Terminology (SNOMED CT)

como ferramenta semantica em integracdo nos registos nacionais

Algumas das principais plataformas e iniciativas para as doengas raras:

e Orphanet e Redes de Referéncia Europeias (ERNSs): ja referidas

o European Rare Diseases Registries Infrastructure (ERDRI), directorio de registos
europeus de doencas raras com inclui 145 registos

e REDCap (Research Electronic Data Capture), adotada por ERN para registo clinico
(ex. ERN EpiCare: Epilepsies)

e RD-Connect que integra bancos de dados, biobancos e registos clinicos para

promover a investigagao

3. Visao para 2030

= Mais de 50% dos cuidados em saude para Pessoa com Doenca Rara sdo prestados
em formato virtual, por profissionais de salide ou por pessoas com competéncias
especificas

= (Criado o Registo de Saude Eletrénico unico (RSEu) que garante a

interoperabilidade entre Sl e integra os cddigos ORPHA
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* Existe um ecossistema integrado que possibilita a criagdo de um data lake®* no
qual se irdo inserir as doengas raras, que permite uma abordagem integrada,
rdpida e eficiente ao diagndstico, tratamento e monitorizacao, usando tecnologia

de analise com recurso a Inteligéncia Artificial e Digital Twins

* A Pessoa com Doenga Rara/Familia/Cuidador TEM ACESSO a: INFORMACAO
SOBRE A DOENCA através do site das Associa¢des de Doentes e/ou dos Centros
de Cuidados Especializados e/ou Sociedades Cientificas; INFORMACAO CLINICA
DETALHADA em registo eletrénico acessivel aos profissionais de saude numa
plataforma unica (RSEu) a todas as instituicdes de saude ou em plataformas com
interoperabilidade com possibilidade de transpor para os paises da Unido
Europeia; CUIDADOS de SAUDE através de tecnologias como teleconsulta,
telemonitorizacdo e telereabilitagdo; um CARTAO DIGITAL a que pode aceder
através do Portal do SNS, com o diagndstico identificado pelos cédigos Orpha e
gue contem um conjunto de dados sobre a doenca, identifica o centro de
cuidados e o médico responsavel e o enfermeiro de referéncia, e a intervencao
em situacdo de emergéncia; o cartdo permite ainda o acesso ao proprio e/ou a

terceiros com consentimento do préprio/familia

»  Os CRef/CEdOS tém acesso ao REGISTO DE SAUDE ELECTRONICO UNICO (RSEu)
gue utiliza sistemas de codificacdo internacionais como a SNOMED-CT, ORPHA,
ICD e, mediante andlise, OMIM e HPO; o registo e a codificacdo sistematica
permitem a identificacdo e classificagdo sistemadtica das doencas raras, facilitam
a monitorizacdo epidemioldgica, a partilha de informacGes clinicas entre
profissionais de saude e a investigacio; DESENVOLVEM PERCURSOS
INTEGRADOS DE CUIDADOS mapeados digitalmente (Jornada Digital do Doente),
envolvendo ativamente a PcDR/Familia/Cuidador na gestdo da doenca; utilizam

as tecnologias que permitem uma MEDICINA DE PRECISAO

39 H3 um projecto da SPMS de criacdo de um data lake nacional: https://www.spms.min-saude.pt/wp-
content/uploads/2021/12/consulta-preliminar_10_solucao-data-lake_dez2021.pdf
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4. RECOMENDACOES

0S SERVICOS PARTILHADOS DO MINISTERIO DA SAUDE

v' COMPLETAM E DISPONIBILIZAM uma plataforma de registo clinico (53 — Sistema
de Cuidados de Saude) que harmoniza os registos por via da utilizacdo de cédigos
SNOMED-CT, ORPHA, IDC e, mediante andlise, OMIM e HPO e uma plataforma
de interoperabilidade (RSEu) que permite a partilha de dados entre diferentes
plataformas digitais

v' CRIAM UM DATA LAKE com &rea especifica para as doencas raras

O MINISTERIO DA SAUDE

v' APROVA O RSEu e facilita a sua utilizac3o pelas instituicdes

A DIRECCAO-GERAL DA SAUDE

ACTUALIZA os codigos ORPHA e envia aos SPMS anualmente
PROMOVE FORMACAO dos médicos no sistema de codificagdo ORPHA

ACTUALIZA a norma relativa ao Cartdo da Pessoa com Doenca Rara

DN N N

DIVULGA publicamente (incluindo o sitio da DGS) os dados nacionais sobre o

cartao

A DE-SNS E AS ULS QUE INTEGRAM CRef/CEdOS

v AGILIZAM A INTEGRACAO do RSE-U com a ferramenta SNOMED-CT e os cddigos
ORPHA

v PROGRAMAM FORMAGAO E APOIO ADMINISTRATIVO E INFORMATICO aos
médicos para a utilizacdo da nova plataforma de modo a garantir a qualidade e

seguranca dos registos

O MEDICO DO CRef/CEdOS

v" COMPLETA FORMACAO quanto a utilizagdo da ferramenta e codificacdo
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v' REGISTA O DOENTE com um novo diagndstico ou o que ndo esteja ainda
codificado com o cédigo ORPHA e completa o cartdo de pessoa com doencga rara

com os dados pedidos e outros que considere de relevo

A PESSOA COM DOENGA RARA/FAMILIA/CUIDADOR

v" Tem INFORMACAO DA FORMA DE ACESSO AO CARTAO através dos canais do SNS

AS ASSOCIAGOES DE DOENTES

v" DIVULGAM junto dos associados a vantagem da codificacdo e do Cartdo da PcDR

DESAFIOS da GOVERNANCA
Interoperabilidade entre plataformas para centralizar e harmonizar registos
e Requer: i) estratégia global da tutela e dos SPMS; ii) elabora¢cdao de um quadro normativo
para o RSEu; iii) acdo das diferentes empresas de software existentes no mercado
Manutencgao e actualizagdo dos registos
e Exige investimento em tecnologia e profissionais
Capacitacao de profissionais de saude e gestores de dados para a qualidade e seguranga dos
registos
e Requer empenho das ULS
Implementagao de politicas que promovam a governanga eficaz
e Requer regulamentagao que proteja os direitos das pessoas com DR;
Envolvimento da PcDR/Familia/Cuidador no processo de registo de dados

e Necessita de mais informacgao sobre a importancia dos registos e confianca na gestao
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PILAR Il CENTROS DE REFERENCIA E OUTROS CENTROS DE CUIDADOS

Legislagao Portuguesa e Estratégia Europeia
Portugal em 2024
Visao para 2030

P W N PR

Recomendagoes

1. Legislagcdao Portuguesa e Estratégia Europeia

Em 2014 foi reconhecida, pelo Ministério da Saude, a criacdo de CENTROS DE
REFERENCIA em dreas previamente estabelecidas pela Comissdo Nacional dos

Centros de Referéncia através de Portaria®® que:

e Define um Centro de Referéncia (CRef) como um servico, departamento ou
unidade de saude, reconhecido como o expoente mais elevado de competéncias
na prestacdao de cuidados de saude de elevada qualidade em situacdes clinicas
gue exigem uma concentracao de recursos técnicos e tecnoldgicos altamente
diferenciados, de conhecimento e experiéncia.

e Prevé ainda Centros Afiliados (CAfil) de que sdao exemplo Servigos ou Unidades
gue ndo cumprem todas os critérios exigidos mas estdao associados a um CRef

= Nomeia os requisitos necessarios para candidatura e aprovacao

= Exige avaliacdo periddica, por auditoria externa, do cumprimento dos requisitos

gerais e especificos que estiveram na base do seu reconhecimento

40 portaria 194/2014, de 30 de setembro
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Entre Outubro de 2015 e Marco de 2016, sdo reconhecidos pelo Ministério da Saude, os
primeiros centros de referéncia para doencas raras e outros, apds aprovacao pela

Comiss3o acima referida®l.

Na Europa

Em 2017, sdao aprovadas pela Comissao Europeia, por proposta do Conselho de Estados-
Membros, 24 Redes Europeias de Referéncia (RER) para as Doencas Raras (European
Reference Networks for Rare Diseases - ERNs), com a missdo de criar redes colaborativas
para doencas complexas ou raras que requerem tratamento altamente especializado e
concentracdo de conhecimentos e recursos. Estabelece avaliacao periddica nos cinco

anos ap0s a aprovacdo e depois, de cinco em cinco anos*?.

Em Franga, o acesso aos cuidados inclui 126 Centros de Referéncia organizados em rede
em 23 Areas de Grande Abrangéncia e mais de 500 Centros de Competéncia (CC)*3. Estes
sdo instituicdes de saude de proximidade do local de residéncia, satélites de um Centro
de Referéncia, tém equipa com formacdo na darea e sdo responsaveis pela ligacdo local
ao sector social e educativo. As Areas de Grande Abrangéncia integram Centros de
Referéncia e Centros de Competéncia, incluem laboratérios, profissionais, sector social,
equipas de investigacao e associagOes de doentes e sdo a base das 24 Redes Europeias

de Referéncia para Doencas Raras.

Esta organizagdo foi iniciada em 1997 em paralelo com a ORPHANET e a criagdo dos

codigos ORPHA de modo a permitir um registo adequado e universal.

A Italia também pioneira nesta drea, desenvolveu desde 2001, uma rede de cuidados e
um registo nacional (Monitorare) coordenado pelo Centro Nacional das Doencas Raras,

integrado no Instituto Nacional de Salde.

41 Despacho 11297/2015 e Despacho 3653/2016
42 Decis3o de Execucdo 2014/287/UE
43 Bulletin officiel Santé - Protection sociale - Solidarité n° 2023/24 du 29 décembre 2023
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https://dre.tretas.org/dre/1736197/despacho-11297-2015-de-8-de-outubro
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/PT/TXT/?uri=OJ:JOL_2014_147_R_0007

As Coordenagbes Nacionais ou Conselhos Consultivos para as Doencas Raras tém sido
fundamentais para cuidados equitativos em paises organizados em Centros de

referéncia mas sem planos nacionais formais como a Noruega e a Suécia.

2. SITUAGAO EM PORTUGAL EM 2024

2.1 Tipologias de Cuidados
2.2 Centros integrados em RER/ERNs

2.1 Tipologia de Cuidados

Os cuidados de saude que incluem diagndstico, orientacdo e seguimento da Pessoa com

Doenca Rara sdo prestados em diferentes tipologias.

TIPOLOGIAS DE CUIDADOS A PcDR EM PORTUGAL 2024
a. Centros de Referéncia (CRef)
i) Exclusivos para Doengas Raras
ii) Nao exclusivos para Doengas Raras
b. Centros Afiliados (CAfil) e de Proximidade (CProx)
c. Servigos com equipas dedicadas a uma doencga especifica, integrados em RER
d. Centros Especializados de 6rgao ou sistema (CEdOS), integrados em RER
e. Unidades/Institui¢ées de satide nao diferenciadas

f. Consultas de Doengas Raras sem diagndstico

v CENTROS DE REFERENCIA (CRef)

i) Exclusivos para Doengas Raras**

44 DGS. Conclusdes da Estratégia Integrada para as Doencas Raras em Portugal, 2023
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A coordenacao dos cuidados: Doengas raras para
as quais ha centros de referéncia reconhecidos*

“*cancros pediatricos raros

“»*doencas hereditarias do o
metabolismo (incluindo as doencas o

L]
lisossomais de sobrecarga) A
“»epilepsias refratarias ©: o o5
“»paramiloidose o N

“»coagulopatias congénitas

“»fibrose quistica

Redes Europeias de Referéncia (2016-...)

*Situagao em fevereiro de 2019.

(disponibilizada pela DGS, 2023)

Figura 2 - Centros de Referéncia

reconhecidos

Existem 29 CReDR aprovados em Portugal

para as seguintes Doencas Raras:

Coagulopatias Congénitas (5), Doencas
Hereditarias do Metabolismo /DLS (6),
Fibrose Quistica (5), Paramiloidose Familiar
(2), Cancros Pediatricos Raros (4), com a

distribuicdo geografica da Figura 2.

Ha ainda 6 CRef para a Epilepsia Refratdria e 1 de onco-oftalmologia. Nas

candidaturas de oncologia pediatrica, o Centro Hospitalar Universitario de Sao

Jodo e o Instituto Portugués de Oncologia (IPO) do Porto estdo agrupados num

Centro de Referéncia Unico assim como os Centros Hospitalares Lisboa Norte e

Lisboa Central e o IPO Lisboa.

i) Nao exclusivos para Doengas Raras

Existem 119 CR aprovados para diferentes patologias mas que também prestam

cuidados a Pessoas com DR. Ex: Centros de Referéncia Oncoldgicos/Cancro Raro

¥v" CENTROS AFILIADOS e/ou DE PROXIMIDADE

Centros Afiliados (CAfil) - Servicos ou Unidades que ndo cumprem todos os

requisitos exigidos a CRef mas tém protocolos aprovados pelos CRef. Ex: CRef

das Doencas Hereditarias do Metabolismo da Unidade Local de Saude (ULS) de

S3do Jodo com a da Gaia-Espinho; CRef da Fibrose Quistica da ULS de Santa Maria

com as Regides Autonomas da Madeira e Acores; Genética do INSA
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Centros de Proximidade (CProx) - Instituicoes de cuidados primarios/
hospitalares de acordo com a residéncia da Pessoa com Doenca Rara/Familia/

Cuidador.

¥v" SERVICOS COM EQUIPAS DEDICADAS A UMA OU MAIS DOENGAS RARAS
N3o reconhecidos em Portugal como Centro de Referéncia mas integrados em
ERNs. S3o exemplo alguns Servigos das ULS de Santa Maria e de S3o Jodo com a
Associagdo dos Diabéticos de Portugal na ERN ENDO, da ULS de S3o Jodo na
VASCERN; do IPO de Lisboa na ERN-GENTURIS; das ULS de Santo Antdnio, de Sao
Jodo e de Santa Maria na ERN-LUNG; das ULS de Matosinhos e do Litoral
Alentejano na ERN-ITHACA.

v" CENTROS ESPECIALIZADOS DE ORGAO OU SISTEMA (CEdOS) n3o reconhecidos
como Centros de Referéncia mas, alguns dos quais integrados em ERNs.
Ex1: Servico de Oftalmologia da ULS de Coimbra (ERN EYE); Ex2: Servicos de
Pneumologia das ULS de Santa Maria e de Sdo Jodao (ERN-LUNG)

v" UNIDADES/INSTITUICOES DE SAUDE NAO DIFERENCIADAS - Equipas ndo
especializadas em instituicdes locais publicas ou privadas, sem coordenacgao

global de cuidados.

¥’ Consulta de Doengas Raras sem Diagndstico — alguns Servicos de Medicina
Interna ou Pediatria e alguns Centros de Referéncia disponibilizam uma consulta

para situacdes suspeitas sem diagndstico (de impasse diagndstico)

2.2 Integracao em Redes Europeias de Referéncia para Doengas Raras ou European

Reference Networks for Rare Diseases-ERN
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Figura 3 - Centros portugueses em Redes

Europeias

REDES EUROPEIAS
DE REFERENCIA cccomeveccoe

Em 2024, identificaram-se 52

Centros das tipologias a, b e c

a p rova d 0oS COMO mem b ros d e (Consbrcio entre o Instituto Portugués de Oncologia
- de Porto Francisco Gentil e o Instituto de Investigacdo
LTL’:::‘; ‘;?:l?:::g:"?:c:?g" e Inovagéo em Saide da Universidade do Porto - i3S)
21 Redes Europeias de e e ceNTURIS

ERN eUROGEN
Centro Hospitalar de Sdo Jodo, E.PE.

Referéncia.

MetabERN

Centro Hospitalar do Porto, E.P.E

N3o ha Centros de Referéncia ou e eicae
ERN EURACAN
outras unidades portuguesas ey

ERN TRANSPLANT-CHILD

em 3 E R N : S kl n ( Ra re S kl n Instituto Portugués de Oncologia

de Lisboa Francisco Gentil, E.P.E

Hospital Senhora da Oliveira,
Guimardes, E.PE

MetabERN

Centro Hospitalar e
Universitrio de Coimbra, E.PE

ERN BOND
ERN EpIiCARE
ERN EURACAN
ERN EuroBloodNet
ERN EYE
. . ERN CRANIO . HH ERN ITHACA
Neurological Diseases) e ERNICA RN EpICARE : MetabERN
MetabERN ERN PaedCan
ERN ReCONNET 3ssssscsssssesss ERN RARE-LIVER
ERN TRANSPLANT-CHILD ERN TRANSPLANT-CHILD

— Rare Inherited and Congenital Endo-ERN

ERN EURACAN

Diseases), RND (Rare ER Pasdcen

Centro Hospitalar de Lisboa Norte, E.PE

Centro Hospitalar de Lisboa
Central, E.PE

ERN ReCONNET

Anomalies.

Fonte: Ma 8 [ ] DGS- —
Os Centros de Referéncia/ ¢ © SNS

Centros Especializados de Orgdo ou Sistema integrados em RER s3o auditados
regularmente pela Comissao Europeia, tendo decorrido em 2023 a ultima avaliacdo dos
que foram aprovados na primeira fase (2017). Em 2024, a Comissao Nacional dos
Centros de Referéncia, em parceria com a DGS, esta a desenvolver uma estratégia de

avaliagdo/certificagdo prioritaria para os Centros que ndo estdo integrados nas RERs.

3. VISAO PARA 2030

= |DENTIFICADOS e APROVADOS os Centros de Referéncia (CRef) e os Centros
Especializados de Orgdo ou Sistema (CEAOS) para os cuidados de satide 3 Pessoa
com Doenca Rara

= (Cada CRef e CEAOS CUMPRE os critérios da legislagdo quanto ao trabalho em

equipa, DISPOE de recursos humanos e financiamento adequado a atividade
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clinica, uma rede com Centros Afiliados e cuidados organizados de
proximidade com instituicoes da area de residéncia da PcDR, uma Rede

Nacional Colaborativa com os outros CRef/CEdOS para a mesma patologia/

orgdo/sistema e atividade nas Redes Europeias de Referéncia
especificas
= As equipas diferenciadas e multidisciplinares estdo guanto a

lideranca, competéncias e a divisdao de trabalho. Os profissionais das diferentes
tipologias de centros de cuidados a formacdo regular e programada
sobre as patologias de que sdo responsaveis

= H4 projetos de investigagdo em curso, multicéntricos a nivel nacional e
internacional, com o apoio estruturado de centros de investigacdo relevantes

= A pessoa com doenga rara/familia/cuidador ao CRef/CEdOS para
a sua doenca, ao Cartdao de Pessoa com Doenca Rara e a cuidados de proximidade

através de Centros Afiliados ou outros.

4. RECOMENDAGOES

O MINISTERIO DA SAUDE E A DE-SNS

v como CRef/CEdOS os Centros/Servicos que integram uma ERN,
avaliados e aprovados nos ultimos 5 anos, por proposta da Coordenacdo
Intersectorial para as Doengas Raras, ouvida a Comissao Nacional dos Centros de

Referéncia

A COORDENAGAO INTERSECTORIAL PARA AS DOENGCAS RARAS (CIDRa)

v' DEFINE os Servicos e Unidades da Tipologia 2.1b e os Centros Especializados
Tipologia 2.1c por 6rgdo ou sistema ndo reconhecidos como Centros de
Referéncia ou Centros Especializados de Orgdo ou Sistema e propde a sua

aprovacao
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A DE-SNS E A UNIDADE LOCAL DE SAUDE QUE INTEGRA O CRef/CEdOS:

v

o plano anual de Recursos Humanos e o orgamento do Centro, a
contratagdo a novos profissionais para adequagao das equipas e resposta
otimizada nas areas assistencial, formativa e de investigacdo, bem como
administrativa

os instrumentos para um registo clinico fidvel com codificacao
apropriada a DR e interoperabilidade de sistemas de informacao
a comunidade a informacdo dos respetivos CRef/CEdOS
0 acesso aos cuidados da Pessoa com Doeng¢a Rara com equidade
nomeadamente através da telemedicina, a distribuicao local de
farmacos de disponibilizacdo hospitalar
a consulta nos CRef /CEdOS para situacBes suspeitas sem diagndstico,
orientadas nos proprios centros (Consulta de DR com Impasse Diagndstico) nas
especialidades-de Pediatria e de Medicina Interna
a criacdo de consulta para situagles raras, inespecificas e sem
diagnéstico, nas especialidades de Pediatria e de Medicina Interna
no CRef/CEdJOS um espagco multiuso para as associagGes de
doentes interagirem com os seus associados e/ou apoiarem a pessoa/familia

com diagnéstico de novo

Os CRef/CEdOS de DR

v

em Redes Colaborativas Nacionais por patologia, 6rgdo ou

sistema, de modo a estabelecer critérios e normas de orientagao em parceria

com Unidades de Diagndstico e Investigacdo, Sociedades Cientificas, Associacoes

de Doentes e outras partes interessadas em cada area e constituirem centros
robustos de cuidados, de formacdo e de investigacao

a partilha de informacao e melhoria dos cuidados locais através de

instrumentos de saude digital
parcerias com Centros Afiliados/de Proximidade, e de acordo

com rede de referenciagao, para garantir cuidados de proximidade
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um plano de seguimento personalizado da Pessoa com Doenga Rara
e sempre que possivel um Processo de Cuidados Integrado

um elemento da equipa de salde “facilitador” que, de acordo
com a Pessoa com Doenca Rara/Familia/Cuidador, coordena e interliga a
abordagem global nas instituicGes de saude e nas outras areas. A nivel local

(municipal), envolve os Conselhos Locais de Acgdo Social (CLAS)
para cada novo diagnéstico confirmado, o Cartdo Digital de Pessoa com

Doenca Rara, acessivel no portal do Servico Nacional de Saude
a formacdo e atualizacdo cientifica dos profissionais e a
disseminacdo e partilha de conhecimento entre todos os membros da equipa

multidisciplinar

uma consulta em cada CRef para reavaliacio de pessoas,

orientadas no préprio centro, com diagndstico suspeito de doenca rara ainda
ndo confirmado (Consulta de Impasse Diagndstico)

condicbes para investigacdo clinica em todas as

modalidades relevantes

A EQUIPA DO CRef/CEdOS:

v

uma organizacao eficiente com uma lideranca médica reconhecida e
divisdo de tarefas segundo o padrao estabelecido e elabora plano anual com base
no relatério de atividades que identifique oportunidades de melhoria

reunides regulares e programadas da equipa alargada incluindo
outras dreas como a Genética Médica para discussao de casos clinicos

o registo clinico completo e fidvel de cada doente com a codificacdo
adequada, acessivel no sistema de informacao disponivel na Unidade

a eficacia e seguranca dos medicamentos o6rfdos aprovados e
administrados

plano individualizado com base em processo assistencial integrado e

relatério de acordo com as necessidades individuais, numa abordagem ética e

holistica da Pessoa com DR
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uma rede de Centros Afiliados, de acordo com rede de referéncia pré-
estabelecida e assegura a coordenacao e formagdo dos profissionais assim como
assegura cuidados de proximidade com instituicbes de saude e conforme a area
de residéncia da Pessoa com Doenca Rara
a concretizacdo do plano de formacdo de cada profissional da equipa
e promove formag¢do multidisciplinar, colaborando também no ensino pré e pds-
graduado, alertando e alargando conhecimento da DR
parcerias com Sociedades Cientificas relativamente a organizagao
de reunides, publicacdes, protocolos, procedimentos, e com as Associacoes de
Doentes para atividades de informacdo e capacitacdo
investigacao basica, clinica e translacional em parceria com outros
centros
na concegao e implementac¢ao das a¢des da ERN que

integra

AS ASSOCIACOES DE DOENTES

v
v

o didlogo regular com o CRef/CEdOS como uma mais valia reciproca
em atividades de capacitacdo para a Pessoa co
Doenga Rara/Familia/Cuidador para a gestdo de aspetos médicos e sociais da
doencga, adesado a planos estabelecidos, maximizacao da autonomia, num apoio
inequivoco a promocao da qualidade de vida
a informacdo sobre os seus associados, no respeito pela protecdo de
dados
a divulgacdo dos CRef e CEdOS junto dos seus associados e em
iniciativas publicas
em parceria com cada CRef e CEAOS, um documento de acolhimento
com informagdo para os seus associados
uma participacdo mais ativa da PcDR, da Familia e do Cuidador
a divulgacdo de projetos de investigacdo nomeadamente ensaios
clinicos
através do Programa INCLUIR em parceria com o INFARMED para

um acesso equitativo aos medicamentos inovadores
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PILAR Il

A JORNADA DA PESSOA COM DOENCA
RARA/FAMILIA/CUIDADOR: INTEGRACAO DE CUIDADOS

Conceitos e modelos
A Jornada da Pessoa com Doenga Rara/Familia/Cuidador

Visao para 2030

P w N

Recomendacgoes

= CONCEITOS E MODELOS DE PRESTAGAO DE CUIDADOS

A integracdo de cuidados em saude é tdo mais necessdria quanto maior for a

complexidade, a esperancga de vida e o impacto na vida diaria de uma PcDR.

As DR, na maioria de etiologia genética, com afetacdo multisistémica e, com elevado
grau de variabilidade sdao o paradigma da importancia da integra¢do de cuidados. Muitas

sdo de diagnostico dificil e tardio, cursam com gravidade e cronicidade variavel e os

Conceito e principios (International Foundation for Integrated Care)
1. Perspetiva da Pessoa: participagao no processo de cuidados

2. Perspetiva do Sistema de Saude: gestdo e prestagdo de cuidados num continuum de agdes de
promocgao, prevengao, diagndstico, tratamento, gestdo da doenga, reabilitagdo e cuidados paliativos,
nos diferentes niveis de cuidados e institui¢des, de acordo com as necessidades do doente, ao longo
do ciclo de vida

3. Agdo Intersectorial Concertada: saude, educac¢do, a¢do social, emprego e outras

4. Perspetiva do Decisor: métodos e modelos correlacionados com o financiamento, organizagao e
prestacado de cuidados, por forma a criar conetividade, alinhamento e colaboragdo intersectoriais

Ellen Nolte, WHO 2015; All-Inclusive Care, Leutz 1999

cuidados sdo prestados em modelos de organizacdo diversos.
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A integracao de cuidados inicia-se com o diagndstico mas mantem-se ao longo do ciclo
de vida, com necessidades especificas na infancia, adolescéncia e idade adulta, sem
esquecer o idoso e as comorbilidades. Esta integracdo estd presente na salde como na

educagao, emprego, agao social ou outras.

A tendéncia demogréfica de aumento da longevidade e o ritmo de crescimento das

doencas crénicas tém gerado diferentes conceitos a aplicar nas Doencas Raras.

Os cuidados devem ser integrados, holisticos, centrados na e, com a participacao da
pessoa, em percursos assistenciais pré estabelecidos e modelos de medicina

personalizada e de precisdo além do conceito de Saude em Todas as Politicas.

Os Cuidados Integrados sao promotores da melhoria do acesso a cuidados de saude, da
qualidade e da eficiéncia na continuidade de prestacdo de cuidados (por ex: pessoa com
necessidades complexas por multiplas morbilidades). Exigem a coordenacao do sistema
de saude (cuidados de saude primarios, hospitalares e continuados) com outros como
servicos educativos e de formacao profissional, ou da area social com o objetivo de

promover os resultados clinicos, de satisfacdo e eficiéncia®.

Os Cuidados Holisticos abrangem as necessidades didrias da Pessoa com Doenca
Rara/Familia/Cuidador que, pelas incapacidades e com ou sem intervencdo especifica,

necessitam de cuidados de saude e de apoio familiar, educacional, laboral e social.

Para todos, se exige uma estratégia holistica e multissetorial, da investigacdo ao

diagndstico, do acesso ao tratamento a assisténcia social e a educacdo.

Os Cuidados Centrados, com a participacdo ativa da Pessoa com Doencga Rara/Familia/
Cuidador implicam o reconhecimento das necessidades e o envolvimento nas decisdes.
Exigem contacto, compreensdao, coordenacdo e continuidade de modo a incluir a

prevencdo e os cuidados personalizados e participados.

Um inquérito efetuado pela EURORDIS em 2024 a Pessoas com Doenca Rara em paises

europeus mostrou que, em Portugal, tal como noutros paises, o impacto da DR na vida,

4 Leutz WN. Five laws for integrating medical and social services: lessons from the United States and the
United Kingdom. Milbank Q. 1999;77(1):77-110, iv-v. doi: 10.1111/1468-0009.00125. PMID: 10197028;
PMCID: PMC2751110.
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rendimentos e atividade profissional é significativo pelo que a integra¢do de cuidados é

imprescindivel.

New Rare Barometer Survey (EURORDIS 2024)
Resultados de Portugal
85% referem impacto na vida didria

65% necessitam de diferentes servicos de saude, sociais e locais
67% consideram que os Servigos comunicam mal entre si
7 em 10 PcDR e familias tém de reduzir/interromper a atividade profissional

69% tém diminuicao dos rendimentos

Os Cuidados Integrados caracterizam-se por elevado grau de colaboracdo e
comunica¢do entre os profissionais de saude, com partilha da informacdo entre os
membros da equipa e pressupdem a elaboracdo de um plano individual e abrangente
para as necessidades bioldgicas, psicoldgicas e sociais da Pessoa/Familia/Cuidador. A
equipa multidisciplinar inclui médicos (especialista da area da doenca e de outras areas,
geneticista, fisiatra) além de enfermeiros, psicélogo, farmacéutico, nutricionista e

fisioterapeuta, conforme a situagao clinica.

Os PREMs (Patient’ Reported Experience Measures), os PROMs (Patient’ Reported
Outcomes Measures) ou na versao digital ePROMs sdo instrumentos que medem a
experiéncia e os resultados das intervengdes na visdo da Pessoa/Familia/Cuidador pelo
gue sdo essenciais tanto no acompanhamento clinico como no processo de melhoria de

cuidados.

Medicina Personalizada: Modelo adaptado as caracteristicas individuais, que alia o
fendtipo ao perfil genético e estilo de vida, de forma a tracar a estratégia adequada para
aquela Pessoa, no momento certo e/ou para determinar a predisposi¢do para a doenga
e/ou promover prevencio adequada e dirigida?. A Medicina de Precisdo envolve a
utilizacdo de dados genéticos e biomarcadores com o objetivo de identificar um
tratamento especifico para um subgrupo de Pessoas com caracteristicas semelhantes. A
Farmacogenética permite prever, com elevada probabilidade, a eficacia da resposta a

determinados farmacos e o risco de reacGes adversas.

46 Council of Health Ministers of the European Union, December 2015
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Percurso Integrado de Cuidados - atividade sequencial da responsabilidade partilhada
da equipa multidisciplinar que promove a continuidade assistencial nos diferentes niveis
de Cuidados (Primarios, Hospitalares e Continuados). Neste contexto, defende-se a
figura do Provedor do Doente integrado no Conselho Consultivo das Unidades Locais de

Saude.

Modelo Integrado de Cuidados — A Jornada da Pessoa com Doenca Rara e da Familia é
desencadeada pela area da salde, mas em praticamente todas as situacdes é necessaria
uma integra¢do de cuidados e apoios, incluindo areas como a educagdo, social,

emprego e comunidade.

Saude em Todas as Politicas - conceito da Organizacdo Mundial de Saude (2013),
desenvolvido durante a Presidéncia Finlandesa da Unido Europeia (2006), e
consubstanciado na Declaracdo de Helsinquia. Integrado em Portugal, nos Planos

Nacionais de Saude 2004-2010 e 2012-2016.

Aborda as politicas publicas em todos os setores com implica¢cdes na saude, alerta para
o impacto das decisGes, procura sinergias, exige o dever de evitar efeitos danosos e
procura envolver e responsabilizar os decisores politicos com énfase para os

determinantes de saude e bem-estar.

2. A JORNADA DA PESSOA COM DOENGA RARA /FAMILIA/CUIDADOR

2.1 DEZ ETAPAS NA SAUDE

A enorme variabilidade do tipo e complexidade das doencgas raras determina que a

Jornada seja diferente para Pessoas com Doenca Rara que:

a) Nado tém diagndstico confirmado mas com necessidade de vigilancia da
evolucdo e de intervencao sintomatica;
b) Ndo tém terapéutica especifica mas com necessidade de intervencdes

diversas, de tipo sintomatico, preventivo e/ou de suporte, com diferentes
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apoios medicamente orientados nomeadamente de medicina fisica,
psicologia e nutrigado;

c) Cursam com incapacidades permanentes ou progressivas e é necessaria a
integracdo de cuidados em saude e da saude com outras areas como
educacdo, social ou emprego;

d) Tém terapéuticas inovadoras (medicamentos 6rfaos) aprovadas, que exigem

acesso equitativo as mesmas.

De forma geral, pode tracar-se a jornada ideal para a Pessoa com Doenca

Rara/Familia/Cuidador em 10 etapas.

Etapa 1. Suspeita de Doenga Rara

O processo inicia-se com uma hipétese de diagndstico de Doenga Rara por
rastreio neonatal positivo ou rastreio familiar, sinais/sintomas fortemente
sugestivos ou alteragdes detetadas em testes genéticos, bioquimicos,
imagioldgicos e/ou funcionais.

E fundamental que o médico de Medicina Geral e Familiar ou de qualquer outra
especialidade esteja motivado para a percecdo de sinais que podem justificar

uma referenciagdo a um centro de cuidados para doencas raras.

Etapa 2. Referenciagao

A Pessoa com suspeita de DR é referenciada a um Centro de Referéncia (CRef) ou
a um Centro Especializado de Orgdo/Sistema (CEJOS), onde encontra uma
equipa experiente, com apoio das diferentes especialidades médicas, numa
abordagem multidisciplinar que confirma ou exclui a hipdtese de diagndstico por
adequado estudo gendmico, bioquimico, imunoldgico, imagioldgico, funcional

e/ou outros.

Etapa 3. Seguimento apds diagndstico confirmado
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Apds confirmagao do diagndstico, o médico responsavel, membro da equipa
multidisciplinar do CRef/CEdOS, regista os dados clinicos e a codificacdo da
doenca e traca, de acordo com a propria Pessoa/Familia, um plano
individualizado de intervengdo, aconselhamento genético e rastreio familiar se
indicado.

A partir do registo clinico e codificagdo, é dado acesso a um Cartao Digital da
Pessoa com Doenca Rara que inclui dados demograficos, identificacdo da doenca,
do Centro de Cuidados, do médico responsavel, do enfermeiro facilitador e dos

cuidados em situacdo de emergéncia ou outros.

Etapa 3A Seguimento em situagdo de Doen¢a Rara sem diagnodstico confirmado

Os CRef e os CEJO/S deverdo ter uma consulta especifica para o seguimento, e
tratamento sintomatico de situagdes de impasse diagndstico, com consultas de
vigilancia regulares (no minimo, uma vez por ano) conforme as especificidades e
discussdao multidisciplinar e a nivel de Redes Colaborativas Nacionais e de Redes

Europeias de Referéncia.

Deve haver uma consulta de Pediatria e uma de Medicina Interna para situagdes
de suspeita de DR sem diagndstico em que ndo seja possivel a orientacdo para os

Centros anteriores pela inespecificidade clinica.

Estes procedimentos sdo essenciais para o encurtamento do tempo de

diagnodstico que é, em média, de 5 anos.

Etapa 4. Intervengao
a) A Pessoacom suspeita de doenga rara sem diagndstico confirmado mas com

necessidade de vigilancia de evolugdo e intervencdo sintomatica deve ser

acompanhada em consulta especifica para estas situacdes (Etapa 3A)
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b) A Pessoa com Doenga Rara com necessidade de intervengao diversa, de tipo
sintomatico, preventivo e/ou de suporte, com diferentes apoios
medicamente orientados nomeadamente de medicina fisica, psicologia,
nutricdo e outros.

Deve constar no plano individualizado e, de acordo com o préprio/Familia,
podera ser seguido em Centro Afiliado e/ou de Proximidade, mantendo
orientagdo periddica do Centro de Referéncia/Centro Especializado de

Orgdo/Sistema.

c) SituagBes que cursam com incapacidades permanentes ou progressivas
exigem integracdo de cuidados em saude e da saude com outras areas como
educacdo, area social ou emprego
Deve ser elaborado relatdrio e avaliadas funcionalidades e incapacidades
através de uma ferramenta intitulada Classificacdo Internacional de
Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) que facilita a intervencdo na

escola, no emprego e nas a¢des sociais.

Classificagdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude

2001 Criada pela OMS

2003 Validada para portugués

Base conceptual para a definicao,

Permite registar perfis da funcionalidade, incapacidade e satde dos
individuos em varios dominios

Linguagem comum da saude com outras areas

2024 em validagdo pela DGS a escala adaptada a idade pediatrica (dos
3 aos 12 anos)

d) SituagBes com terapéuticas inovadoras (medicamentos orfaos) aprovadas
exigem acesso equitativo as mesmas.
Devem ser previamente estabelecidos critérios para indicacdo e
administracdo terapéutica e adequada monitorizacdo de eficdcia e

seguranca.
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Etapa 5. Telemedicina

Sempre que possivel, deve ser proposta a intervengdao com teleconsulta,
telemonitorizacdo e telereabilitacdo para melhores cuidados e maior eficiéncia e

conforto para a Pessoa com Doenga Rara/Familia/Cuidador

Etapa 6. Responsabilidades e elementos de liga¢ao

No ambito da equipa multidisciplinar coordenada por um médico, a PcDR tem
um meédico responsavel e um enfermeiro facilitador (no conceito anglo-saxénico
de nurse navigator) para além de contactos entre profissionais de dreas afins nos

diferentes niveis de cuidados.

Etapa 7. O Médico e o Enfermeiro de Familia
O Médico de Familia tem um papel essencial na fase de “odisseia” diagndstica,
suspeita e referenciacdo pois conhece a Pessoa e a Familia. Mas também na
orientacdo de doenga comum, aguda ou crénica que pode interferir no decurso

da Doenca Rara.

E nos cuidados bdsicos e antecipatérios de quem, como qualquer outra pessoa,
nasce, cresce, necessita de planeamento familiar ou de seguimento na gravidez,

e envelhece com as comorbilidades inerentes.

O registo de saude eletrénico Unico permitird a integracdo de informacao,
obviando a multiplicacdo e redundancia de iniciativas e combatendo a “fadiga”

de consultas ultra especializadas

O Enfermeiro de Familia é o elemento de ligacdo (enfermeiro-facilitador) ao
enfermeiro da equipa dos centros especializados. Os cuidados primarios de
saude sdo ainda essenciais como “ajuda a navegagdo” nos servicos de salude e
sociais locais, na gestdo e apoio a familia. A orientacdo para os servicos da

comunidade é uma forma de prescri¢do social.

Etapa 8. Internamento hospitalar ou domiciliario
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Deve ser privilegiado o internamento domiciliario e/ou a domiciliagdo do
tratamento sempre que se cumpram os critérios gerais e as condi¢des especificas
da situacdo. A recente norma 2/2024, da DGS, sobre tratamento domicilidrio das

doengas lisossomais de sobrecarga é um exemplo que pode ser replicado

Etapa 9. Cuidados Continuados e Paliativos e Cuidados Domiciliarios de Ambulatério

A PcDR deve ter acesso aos cuidados continuados e/ou paliativos. Relativamente
aos cuidados paliativos, as equipas hospitalares e as equipas domicilidrias da
responsabilidade dos cuidados primarios devem articular-se.

Sendo a DR uma situagdao complexa em todo o ciclo de vida, a indicagcdao para

acesso a cuidados continuados, pode proporcionar descanso ao cuidador

Etapa 10. Transi¢ao para os cuidados de adulto

Processo complexo e de grande mudanca para a PcDR e para a familia que implica
um plano abrangente de cuidados e inclui questdes logisticas, educacdo do
adolescente e a coordenagao entre os profissionais de saude envolvidos na
transicao.

O programa inglés READY, STEADY, GO aplicado em varios hospitais e validado
para portugués é estruturado, generalista e adaptdvel a situacdo e ao

adolescente e a familia?’.

47 Nagra A, et al. Ready Steady Go. Arch Dis Child Educ Pract Ed 2015;100:313-320. doi:10.1136/
archdischild-2014-307423
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2.2 ALGUNS ASPECTOS PARTICULARES

Diagndstico e aconselhamento genético

Deve ser iniciado pelos 11-12
anos de idade e pode
prolongar-se até aos 21 ou 24
conforme a complexidade,
maturidade e o apoio da
familia.

A telemedicina, as tecnologias
como Apps nos smartphones,
além das plataformas para
troca de experiéncias sdo
essenciais para os jovens, pais

e cuidadores.

READY STEADY GO (UK)

Programa de transicao estruturado, generalista e
adaptdvel a todas as areas

Objetivo: capacitacdo do adolescente com os
conhecimentos e competéncias para gerir a sua
doenca com confianga e sucesso

Inicio: 11-12 anos

Instrumentos: 3 questiondrios em idade pediatrica + 1
na 12 consulta de adultos

READY (12 anos), STEADY (13-14 anos) e GO (16 anos)

HELLO (18 anos)

As tecnologias gendmicas permitem confirmar a suspeita sintomatica ou sindrémica ao

longo da vida, mas a jornada diagndstica é por vezes lenta e dificil durante varios anos,

por dificuldade de acesso aos centros especializados e/ou a uma consulta de Genética

Médica.

A Lei 12/2005 e o Decreto-Lei 131/2014 devem ser revistas de forma a facilitarem a

criagdo de critérios e normas:

NATIONAL GENOMIC TEST DIRECTORY
(UK — Normas obrigatorias para o NHS e

para prescrigﬁo e acesso a testes orientadoras para o Sistema de Sat'Jde)

genéticos de que é exemplo o

Critérios clinicos para testes genéticos de
diagndstico e rastreio para Doengas Raras, D.

National Genomic Test Directory | Hereditarias e D. Oncoldgicas, especificidades

do Reino Unido;

de referenciacdo :

dos testes recomendados e definicdo das
especialidades médicas que o devem decidir

= de institui¢des publicas ou privadas diretamente a CRef ou CEJOS ou

a Consulta de DR sem diagnéstico;
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= a consulta de genética médica e triagem prévia a marca¢do da

consulta

Interveng¢dao com medicamentos inovadores

Ha critérios e normas quanto aos doentes elegiveis para a prescricdo de medicamentos

orfaos, que incluem o diagndstico e o seguimento em Portugal.

Doentes com diagndstico e seguimento noutros paises devem ser referenciados pelo seu
médico assistente (gatekeeper) para um CRef/CEdOS, com autorizacao prévia das
entidades competentes no pais de origem e em Portugal de que é exemplo a Directiva

Europeia de Cuidados Transfronteirigos.

Intervengdes nao médicas

Para a intervengdo regular na area da Medicina Fisica e de Reabilitagdo (por ex
fisioterapia, terapia da fala e terapia ocupacional) ou ainda Psicologia e Nutricdo e
outras, é necessdaria uma consensualizacdo da partilha intersectorial de
responsabilidades, sobretudo entre Saude e Solidariedade Social e Saude e Educagao, de

acordo com as diferentes fases do ciclo de vida.

Estes cuidados que sdo essenciais e para os quais os hospitais nem sempre tém resposta
eficaz dado estarem mais vocacionados para a doenca aguda, podem ser programados
com outras entidades do sector publico, privado ou social e as autarquias para resposta

na comunidade.

23 INTEGRACAO DE CUIDADOS DE SAUDE COM OUTRAS AREAS
Modelo de integragdo de cuidados

A Jornada do PcDR/Familia/Cuidador é desencadeada pela area da saude, mas em
praticamente todas as doencas raras é necessaria uma integracao de cuidados e apoios,

incluindo areas como a educacdo, acdo social e/ou emprego.
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1. EDUCACAO

Ciclos de Ensino Basico e Ensino Secundario

vi)

O formulario de inscricdo na escola tem um campo para assinalar Doenca Rara;
Exigido pela escola o relatério médico e o Cartdo Digital de Pessoa com
Doenca Rara;

O relatdério deve integrar a Classificagao Internacional de Funcionalidades,
Incapacidades e Saude, adaptada dos 3 aos 12 anos ou a de adultos a partir
dessa idade;

As alineas i) e ii) sdo essenciais para a elaboracdo de um Programa Educativo
Individual no ambito do Programa Educac¢do Inclusiva e de um plano de
nutricdo especial se for o caso;

A escola nomeia um professor responsavel que é o interlocutor da familia a
quem serd facultada formagdao especifica na drea nomeadamente para
situagdes de urgéncia/emergéncia;

A escola é envolvida no processo de transi¢gdo para os servigos de saude de

adultos

Ensino Superior/Cursos Profissionalizantes

a)

b)

c)

d)

O formulario de inscricdo na Universidade/Instituto Politécnico tem um campo
para assinalar Doenca Rara;

Exigido pela Universidade/Instituto Politécnico o relatério médico e o Cartdo
Digital de Pessoa com Doenca Rara;

O relatério deve integrar a Classificagao Internacional de Funcionalidades,
Incapacidades e Saude;

A Universidade/Instituto Politécnico referencia a equipa de saude que fara a

ligacdo com o médico responsavel do CRef/CEdOS

Pré — escolar (Criangas com Doenga Rara e deficiéncia )

As criancas até aos 6 anos podem beneficiar do Sistema Nacional de Intervencdo

Precoce na Infancia, programa multissectorial, a nivel do municipio que é ainda
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responsavel pelo transporte em situagdes especificas e elo de apoio aos cuidadores,

através dos Conselhos Locais de Ag¢do Social.
2. RESPOSTAS SOCIAIS

As PcDR/Familia/Cuidador devem ainda ser informadas sobre a respostas sociais gerais
e especificas e respetivas formas de acesso*® de que s3o exemplo os programas de
protecdo no emprego (no ambito da doenca e da parentalidade), a formagao profissional

€ as respostas sociais.

Essa informacdo é da responsabilidade das Associacbes de Doentes mas a ULS que
integra Centros de Cuidados devem disponibilizar um espaco para as associacdes de
doentes receberem e orientarem a Pessoa/Familia com diagndstico de novo ou ja em

seguimento.

Programas de Apoio no Trabalho

Os programas existentes para pessoas com deficiéncia e incapacidade sdo: Integracao,
Manutencdo e Reintegracdo no Mercado de Trabalho, Emprego Apoiado e/ou
Financiamento de produtos de apoio. Outros disponiveis: Qualificacdo de Pessoas com
Deficiéncia e Incapacidade e a Agenda do Trabalho Digno para melhores condic¢des

de trabalho e conciliacdo da vida profissional com a vida familiar.
Os Adultos com Deficiéncia ou Incapacidade

Podem ainda beneficiar de: Centro de Atendimento, Servico de Apoio Domicilidrio,
Apoio Domicilidrio Integrado, Unidade de Apoio Integrado, Centro de Atividades e
Capacitacdo para a Inclusdo, Acolhimento Familiar, Lar Residencial, Residéncia de
Autonomizacdo e Inclusdo, Transporte de Pessoas com Deficiéncia, Servico de

Assisténcia Pessoal de Apoio a vida independente

Alguns destes programas sdo da responsabilidade partilhada entre a Segurancga Social,

os Cuidados Primarios de Saude e as Autarquias

48 Atualizacdo do “Manual de apoio a pessoa com doenca rara” (2018) produzido pela DGS no dmbito da
Estratégia Integrada para as Doencas Raras (2015-2020).
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3. VISAO PARA 2030

= A Pessoa com Doenga Rara a cuidados especializados num CRef
ou CEdOS, um plano individual de seguimento integrado em rede com
outros niveis de cuidados, nomeadamente centros afiliados e/ou de
proximidade, intervencgdo terapéutica especifica e/ou acesso a intervenc¢do ndo
médica pela equipa multidisciplinar; sobre a doenga pelo
médico e em aspectos especificos pela equipa multidisciplinar em parceria com
a associacdo de doentes (sempre que seja aceite) e no
processo de decisdo e conhece as vantagens da participacdo em investigacao
cientifica/ensaios clinicos; um Cartdo Digital que inclui, em situagGes
especificas, informacdo para a intervencdo adequada em urgéncia/emergéncia,
que pode disponibilizar (com o seu consentimento) a outras dreas como a
Educacdo, a Area Social e o Emprego; das Incapacidades e
Funcionalidades de acordo com a idade efetuada pelo médico assistente e/ou
atestado multiusos; a informacdo regular sobre formacao
organizada e sobre os projetos de investigacdo em curso ou programados,

incluindo ensaios clinicos

= A Pessoa com suspeita de Doenca Rara mas sem diagndstico tem acesso a uma

consulta de impasse diagndstico

= As equipas multidisciplinares dos CRef/CEdOS e outros centros de cuidados
a gestdo e prestacdo de cuidados de saude, num continuum de

acdes de promocdo da saude, diagndstico, tratamento, gestdo da doenca,
reabilitacdo e cuidados paliativos, nos diferentes niveis de cuidados e
instituicdes, de acordo com as necessidades do doente, ao longo do seu ciclo de

vida
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= As equipas multidisciplinares dos CRef/CEJOS e outros centros de cuidados, em
parceria com as associagdes de doentes, a informagdo sobre

contactos e apoios sociais

= Todos os decisores na resolucdo de problemas de fragmentacao,
ligacdo e coordenacdo de servicos de diferentes prestadores, no curso da
continuidade de cuidados, para uma melhor qualidade de cuidados e de vida das

Pessoas com doenga cronica complexa

4. RECOMENDACOES

A COORDENAGCAO INTERSECTORIAL PARA AS DOENGAS RARAS em parceria com 0s

Centros de Cuidados:

4 Percursos de Cuidados Integrados no ambito da Saude

v reunidao regular para avaliagdo de integracdo de cuidados nas
diferentes areas

v Modelos Integrados de Cuidados que envolvam todas as areas
identificadas como necessarias

v exemplos de boas praticas

4 solugdes para os constrangimentos identificados

A DIREGAO-GERAL DA SAUDE:

v as recomendagdes anteriores
v a Classificagdo Internacional de Funcionalidades para o

grupo etario dos 3 aos 12 anos

0S SERVICOS PARTILHADOS DO MINISTERIO DA SAUDE
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4 o Registo de Saude Eletrénico Unico (RSEu) com integracao da
jornada digital dos percursos e processos assistenciais integrados (percursos de

cuidados)

O MINISTERIO DA SAUDE em parceria com a Ordem dos Médicos:

v a revisdo da Lei 12/2005 e Decreto-Lei 131/2014 respeitantes a

critérios de rastreio e prescricdo de testes genéticos, e orientacdo de resultados

A DE-SNS E AS ULS QUE INTEGRAM os Centros de Cuidados:

v uma consulta para pessoas com suspeita de doenga rara sem
diagndstico no ambito dos centros de cuidados

v uma consulta de Pediatria e de Medicina Interna para criancas e
adultos com suspeita de doenca rara sem diagndstico, nas situagées clinicas
inespecificas

v um espago para as associa¢des de doentes interagirem e informarem
0s seus membros

v programas de internamento/tratamento domicilidrio sempre que
possivel

v junto a tutela o cumprimento da Portaria 194/2014 quanto aos
recursos humanos e equipamento e condicées de financiamento dos Centros de

Referéncia e afins

A EQUIPA MULTIDISCIPLINAR DOS CENTROS DE CUIDADOS:

v regularmente com todos os profissionais necessarios a decisdo e
orientacao da pessoa, e DISCUTE o plano mais adequado de cuidados

v seguimento em Centros Afiliados ou de Proximidade com o acordo da
PcDR/Familia

v o elo de ligacdo das diferentes dreas com esses centros
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4 um processo adequado de transi¢ao dos cuidados pediatricos para os

de adultos

O MEDICO RESPONSAVEL

v o diagndstico no SClinico e através do RSEu com os cddigos ORPHA e
toda a informacgao clinica

v um plano individualizado que integre todos os requisitos anteriores,
informa e facilita a participacdo ativa da Pessoa/ Familia/Cuidador

v o Cartdo de PcDR, inserindo o nome e contacto do centro e do médico e,

se indicado, a intervencdo em situagdo de urgéncia/emergéncia

O MEDICO DE MEDICINA GERAL E FAMILIAR

v as situagdes suspeitas aos CRef/CEdOS
v a PcDR/Familia/Cuidador
o nadoengaaguda ou crénica comum
o navivéncia da doenga rara
o nas necessidades de saude e sociais da PcDR mas também da familia e do

cuidador

O ENFERMEIRO

v o papel de elo de ligacdo entre os Centros de Cuidados (de Referéncia,
Afiliados, de Proximidade e outros) e com os Cuidados de Saude Primarios de
modo a promover a continuidade dos cuidados e de acordo com o plano tragado

pela equipa multidisciplinar

AS ASSOCIACOES DE DOENTES
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um papel importante como agentes facilitadores e elos de ligacao
entre a Pessoa/Familia/Cuidador e o Centro de Cuidados
compreender e apresentar solucbes para problemas e

constrangimentos das duas partes
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PILAR IV
INVESTIGACAO E INOVACAO

Enquadramento e lacunas
Portugal em 2024 e participacdo em grupos europeus e outros

Visao para 2030

P W N PR

Recomendacgodes

1. ENQUADRAMENTO E LACUNAS

As caracteristicas adversas da maioria das Doencas Raras, nomeadamente, a
diversidade, gravidade e intratabilidade, fazem desta area da patologia humana um
dominio particularmente carente de Investigacdo e Inovagao (1&I) de todas as tipologias:
epidemioldgica, bdsica, translacional, clinica*®, em servicos de saude, educacdo e

protecao social.

Sao vastas e profundas as lacunas de conhecimento e de capacidade de intervencao
sobre os determinantes da saude da PcDR, desde o periodo pré-concecional até ao final

(muitas vezes precoce) da vida (Caixa).

Fatores bioldgicos (incluindo os genéticos), ambientais (fisicos e sdcio-culturais), de
estilos de vida e organizacionais combinam-se e interagem para determinar a forma
como irad decorrer o ciclo de vida da PcDR, com repercussdes marcantes no bem-estar

de familiares e cuidadores.

4 |nvestigacdo com seres humanos: (i) conduzida em seres humanos ou em material de origem humana,
como tecidos, espécimes e fendmenos cognitivos com interacgdo directa do investigador. (ii) Estudos
epidemioldgicos e comportamentais. (iii) Investigagdo de resultados (outcomes) e investigacado de servigos
de saude. (NIH Grants and Funding Glossary definition of Clinical Research acedido em
https://grants.nih.gov/grants/glossary.htm ; Gltima atualizagdo em 08.11.2022).
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LACUNAS DE CONHECIMENTO NO DOMINIO DAS DOENGAS RARAS

Padrao epidemiolégico das populagdes e flutuagdes no espaco e no tempo.

Histéria natural de algumas doencas raras e muito raras

Biomarcadores: para um diagndstico e progndstico mais precoces, menos invasivos e mais
fidaveis (melhor sensibilidade, especificidade e valor preditivo); para monitorizacdo de
intervengdes com medicamentos drfaos mais especificas e fidveis

Métodos de prevencao secunddria e tercidria e da evolugao das manifestacdes mais agressivas
e incapacitantes

Abordagens terapéuticas inovadoras em contexto de Medicina de Precisdo

Metodologia ndo convencional de ensaios clinicos aplicada a demonstracdo da qualidade,
eficacia e seguranc¢a® de novos medicamentos 6rfaos em pequenas populagdes

Modelos organizacionais que maximizam o impacto positivo das respostas disponiveis (de
saude, educativas e de protecdo social) na qualidade de vida e no bem-estar da
PcDR/Familia/Cuidador

Identificacdo dos fatores ambientais (p ex, socioecondmicos, culturais, demograficos, de
acessibilidade, financeiros, ...) que dificultam a implementagdo das respostas disponiveis e
concepgao de intervengdes inovadoras para uma plena integragdo na sociedade

Resposta aos desafios da utilizagdo em larga escala das tecnologias “Omicas”: (i) analise e
interpretacdo dos dados gendmicos, (ii) demonstracdo da patogenicidade das variantes

genéticas e (iii) gestdo de grandes volumes de dados sensiveis

Cabe, assim, ao Plano ACGAO PARA AS DOENGAS RARAS: da estratégia 3 PESSOA (2025-
2030) incluir uma componente de |I&| de abrangéncia intersectorial e identificar os

recursos necessarios para a sua concretizacao e as potenciais fontes de financiamento.

2. CENARIO EM PORTUGAL E PARTICIPACAO EM GRUPOS EUROPEUS E OUTROS

%0 Incluindo a monitorizacdo da eficicia e seguranca apds a introdu¢do no mercado e administracdo
(estudos de vida real).

81



A maioria dos Centros de Referéncia e Centros Especializados, que prestam cuidados a
PcDR, desenvolvem investigacdo multidisciplinar e multicéntrica (nacional e/ou
internacional) em parceria com Centros de 1&l e com o envolvimento de Sociedades

Cientificas e AssociagOes de Doentes.

Alguns Centros de &l em Doengas Raras em Portugal

Regido Norte Instituto de Investigacdo em Ciéncias da Vida e Saude (U Minho), i3S, INSA

Regido Centro CIBIT/ICNAS, CNC&BC, ICBR (ex-IBILI), FMUC, Hospital Pediatrico_ULS Coimbra

Lisboa e Vale do Tejo iMM, INSA, Institute for Health and Bioeconomy (i4HB) _IST, NMS Research Unit,
F. Champalimaud

Algarve ABC (Algarve Biomedical center)

Centros de Investigacdo Clinica (CICs) em Centros Académicos Clinicos (CACs) e em outras instituicoes

De acordo com o Registo Nacional de Estudos Clinicos>?, nos ultimos cinco anos (2019-

2024), decorreram 31 ensaios clinicos =
REGISTO NACIONAL DE ENSAIOS CLINICOS 2019-
(7 de fase Il e 24 de fase lll) de 26 | 2024

farmacos para o tratamento de 16 DR. | De 26 farmacos para 16 Doencas Raras

Cinco dessas doengas interessaram 14 | 31 EC (7 de Fase Il e 24 de Fase |ll)

ensaios (45%): ATTR (polineuropatia, | Autorizados para iniciar

cardiomiopatia), ~ fibrose  quistica, | pe 23 formacos para 16 Doencas Raras

epilepsias refratarias, hemofilias (A e | 23 gc (7 de Fase Il e 14 de Fase Ill)

B) e hemoglobinuria paroxistica

noturna.

Segundo informacdo do INFARMED, nos ultimos 3 anos foram autorizados 127 EC em

Doencas Raras dos quais 60 em 2023.

51 RNEC: consultado em maio e junho de 2024 em https://www.rnec.pt/pt PT .
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As instituicGes com maior nimero de EC naquele periodo foram a ULS Santa Maria (17

ensaios), ULS Santo Antdnio (14), ULS Coimbra (10), ULS Sdo Jodo (9) e ULS Séo José (7).

Estdo autorizados mais 22 ensaios (7 de fase Il e 15 de fase Ill) de 23 farmacos para o
tratamento de 16 DR com um padrdao de patologias de interesse e uma contribuicao

relativa dos centros de estudo semelhantes aos dos ensaios em curso.

As principais fontes de financiamento da I&l em DR sdo a FCT>%, a Comissdo Europeia e
a Industria Farmacéutica. No periodo de 2014 a 2020 (Horizon 2020), cientistas e
empresas portuguesas obtiveram 1,1 milhdes de euros para investigacao, valor que se
espera duplicar no préximo periodo Horizon Europe (2021-2027)*3. As empresas
farmacéuticas investem cerca de 90 milhdes de euros por ano desde 2019, com um
aumento significativo para 121M em 2021 (APIFARMA 2024). Para além disso, as
unidades de saude desenvolvem, com recursos préprios, multiplos estudos no dominio

das DR (por ex, estudos de casos, analises de casuisticas).

Em 2018 é criada a AGENCIA DE INVESTIGACAO CLINICA E INOVAGCAO BIOMEDICA
(AICIB) com a missdo de promover, coordenar e apoiar as atividades nas areas da

investigacao clinica e de translacdo e inovagao biomédica através de:

(i) acOes colaborativas entre os centros de investigacdo clinica; (ii) fomento da
competitividade de PT, nomeadamente através da criacdo um “portal de
entrada” (balcdo Unico) comum; (iii) catalisacdo da transicdo digital e da partilha
de dados nos cuidados de saude; (iv) promocdo de programas de apoio a projetos

cientificos e programas formativos.
A AICIB deve, ainda, criar uma Rede Nacional de Investigacdo Clinica através de:

(i) incentivo e capacitacdo das unidades de cuidados de saude e promocdo de
uma cultura de investigacao junto da Administracdo Central do Sistema de Saude;
(ii) sinergias entre os centros de investigacdo e outros intervenientes; (iii)

promocdo de programa de formacdo nacional, alinhado com os planos de

52De 2018 a 2023 a FCT financiou 71 projetos no dominio das DR num total de 11M&.
53 Informac3o da Representa¢io em Portugal da Comissdo Europeia
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atividade dos Centros Académicos Clinicos (CAC) e com os programas

institucionais de formacgdes pds-graduadas.

E estimular a internacionalizacdo através do fortalecimento, nos contextos europeu e

internacional, promog¢do da integracdo em redes e consdrcios e captagao de fundos.

A Amiloidose por TTR (polineuropatia amiloidética familiar) e a Fibrose
Quistica (mucoviscidose) sio exemplos de investigacdo colaborativa clinica e
laboratorial, e ganhos decorrentes significativos

Em ambas, foi seguida a marcha de investigacdo padrdao em doencas genéticas:

(i) elucidagdo da patologia e epidemiologia molecular, (ii) estudo das
consequéncias funcionais das variantes genéticas (potencialmente) patogénicas
em modelos relevantes: in vivo, ex vivo, in vitro (iPS, 3D, organdides), in silico e
(iii) desenvolvimento pré-clinico e validagdo clinica de diagndsticos e
terapéuticas baseados no conhecimento da etio-patogénese molecular

Em termos mais gerais, de notar a elaboracdo, no ambito do projeto de mentoria do
programa de formacdo avancada em literacia em saude Ciéncia Dd Saude®*, do folheto
visando o envolvimento de pessoas com doenca (ndo sé doenca rara), cuidadores e

associacOes de doentes em projetos de investigacdo clinica.

Participacao de Portugal em grupos europeus e outros
Portugal participa em varias iniciativas europeias:

e EJPRD (European Joint Programme on Rare Diseases, financiado pelo Horizonte
2020), representacdo nacional assegurada pela FCT (MECI) e INSA (MS)

e ERDERA (European Rare Diseases Research Alliance, financiado pelo Horizonte
Europa), representacao nacional assegurada pela AICIB e FCT (MECI) e INSA (MS);
participacdo do CNC-UC

e JARDIN: Consoércio de ERNs (European Reference Network for Rare Diseases)

representacdo nacional assegurada pela DGS e dos CRef/CEdOS

54 AICIB & SPLS com a parceria da ASSOCIACAO EVITA - CANCRO HEREDITARIO e MOG - Movimento Cancro
do Ovario e outros Cancros Ginecoldgicos.
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EURORDIS (Rare Diseases Europe) organiza¢ao sem fins lucrativos que relne
mais de 1000 organizacbes de pacientes com doencgas raras representacao
nacional assegurada pela RD-Portugal e peal FEDRA

EATRIS (European Research Infrastructure for Translational Medicine) promotora
de investigacdo translacional (incluindo em DR), INFARMED assegura

representacdo nacional

VISAO PARA 2030

A Pessoa com Doenga Rara/Familia/Cuidador: TEM ACESSO A INFORMACAO
sobre as modalidades de investigacdo nomeadamente ensaios clinicos;
IDENTIFICA o Centro de Referéncia ou outro Centro Especializado na sua DR,
integrado em Rede Europeia de Referéncia (ERN) promotora de investigacao; é
INFORMADO dos projetos de investigacdo em curso ou programado, através de
sites institucionais ou das associacdes de doentes e discussdo com o seu médico

e a equipa de saude do CR, acerca das vantagens e oportunidades

A AICIB ELABORA E DIVULGA regularmente Agenda de I&I| para as Doengas
Raras; PLANEIA os meios humanos e financeiros necessarios a execucao de

projetos cientificos e programas formativos

A ULS que integra CRef/CEdOS ESTIMULA E PROMOVE as condi¢cbes de
integracdao dos Centros nas Redes Colaborativas Nacionais e nas ERNs para a
APROVACAO CELERE dos projectos de investigacdo clinica, basica e translacional
incluindo ensaios clinicos; o APOIO ADMINISTRATIVO E DE GESTAO aos projectos
gue permitem “tempo dedicado e protegido” e outras estratégias favorecedoras

da investigacao

A CIDRa em parceria com a AICIB e com o CNECV PROMOVEM uma reflexao

ética, atendendo a prevaléncia na idade pediatrica, a frequente limitacdo da
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autonomia da PcDRda, aos constrangimentos de fluxos transfronteiricos de
dados e amostras bioldgicas, aos frequentes achados incidentais e ao custo-

beneficio das terapéuticas inovadoras

= As associagoes de doentes, os profissionais de saude, educagao, apoio social,
ciéncia e tecnologias, industrias de produtos de satide e bem-estar e outras
partes interessadas CONVERGEM nas vontades e recursos para a PRODUCAO E

APROPRIACAO do conhecimento e das tecnologias cientificamente validados

» H4 compromisso das partes interessadas em PROMOVER, FACILITAR E

DIVULGAR todas as oportunidades e ac¢des

4. RECOMENDAGOES

O MINISTERIO DA SAUDE
v' IMPLEMENTA a revis3o da legislacdo aplicavel (p ex, Lei 12/2005 e Decreto-

Lei 131/2014, regime juridico dos biobancos)

OS MINISTERIOS DA SAUDE, CIENCIA, EDUCACAO, TRABALHO E SOLIDARIEDADE
SOCIAL E ECONOMIA EM PARCERIA COM A AICIB, OS CENTROS DE CUIDADOS E AS
ASSOCIACOES DE DOENTES

v INCREMENTAM ACTIVAMENTE A PARTICIPACAO das partes interessadas na

concecao, execucdo e apropriacdo dos resultados de atividades de 1&l

OS CREF/CEDOS ATRAVES DE REDES COLABORATIVAS NACIONAIS, EM PARCERIA COM
CENTROS DE INVESTIGAGAO, SOCIEDADES CIENTIFICAS E ASSOCIAGOES DE DOENTES

v PROMOVEM A INTERSETORIALIDADE E TRANSDISCIPLINARIDADE numa

aproximacado integradora das diferentes dimensdes bio-psico-sociais, como

resultado da investigacdao multidisciplinar das ciéncias da vida, ciéncias da

salde e ciéncias sociais e humanas
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A AICIB E A FCT EM PARCERIA COM OS CREF/CEDOS, ACADEMIA, CENTROS DE
INVESTIGACAO

v ORGANIZAM uma reunido multidisciplinar de discussdo da agenda de
investigacdo com a participacdo de associacdes de doentes, profissionais da
saude, educacdo, seguranca social, ciéncia e tecnologia e outros interessados e
financiadores

v’ ELABORAM um programa anual de linhas de investigacdo, a financiar

competitivamente

A AICIB EM COLABORAGCAO COM O INFARMED

v DIVULGA junto dos profissionais e das pessoas com DR, os estudos clinicos em

curso ou previstos que envolvam terapéuticas destas areas

O INFARMED EM PARCERIA COM OS CENTROS DE TRATAMENTO DE DR:

v PROMOVE estudos clinicos de fase IV (pds-introducdo no mercado) de

medicamentos orfaos

A DE-SNS E AS ULS QUE INTEGRAM CREF/CEdOS

v' ATRIBUEM tempo dos profissionais e recursos para o desenvolvimento de

atividades de &I

AS ASSOCIAGOES DE DOENTES/PcDR/FAMILIA/CUIDADORES

v ENVOLVEM ATIVAMENTE nas atividades de |&I relevantes para a sua DR
especifica, desde a priorizacdo temdtica e concecdo até a disseminagao e

apropriacao dos resultados,
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PILAR V

INFORMACAO E FORMACAO

A. Informagao
1. Estratégias, iniciativas e instrumentos
2. Colaboragao e Parcerias

B. Formagao
1. Estratégias, iniciativas e instrumentos

2. Responsabilidades e Parcerias

As pessoas com doenca rara estdo entre os grupos mais vulneraveis pelo que valores
como a solidariedade, a dignidade e a inclusdo assim como a luta contra o isolamento, o

estigma e a desinformacao, sdao fundamentais.

A informacdo a populacio em geral, a PcDR/Familia/Cuidador e a formacdo dos
profissionais de salde e de outros setores, é essencial para a gestao e a auto-gestao da

DR e seguimento adequado e otimizado, com base na evidéncia cientifica atualizada.

Os Centros Académicos Clinicos, as Sociedades Cientificas, Ordens Profissionais e
AssociagOes de Doentes desenvolvem programas de informagdo e formagao, contudo é
no trabalho conjunto da equipa do Cref/CEdOS que orienta a PcDR que se concretiza a

informacao e formacao individualizada.

Algumas Sociedades Cientificas tém Grupos de trabalho/Nucleos de Estudos de
Doengas Raras como as de Medicina Interna, Pneumologia, Genética Humana e
Oftalmologia, entre outras. A Sociedade Portuguesa de Pediatria tem uma Secdo de

Doencas Hereditarias do Metabolismo. As Associacoes de Doentes colaboram
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ativamente com o INFARMED, com a AICIB e com outras instituicdes/empresas que

organizam regularmente sessOes de capacitagdo a doentes e associagdes.

Importa tracar um cenario mais abrangente com estratégias, instrumentos e parcerias

que facilitem a informacdo e formagao em geral.

A. INFORMACAO

1. Estratégias, iniciativas e instrumentos

Principios relevantes para uma estratégia
de informacdo e comunicagdo para as
de divulgacdo de informacdo sobre DR, de | doengas raras

e Resposta as necessidades

Sdo varias as estratégias e os instrumentos

ampla cobertura e capacidade de segmen _ ] .
e Envolvimento e inclusao
tagdo do publico-alvo. e Acesso e proatividade

L A . e Credibilidade, confianga e transparéncia
Os principios-chave destas estratégias sao: . o
e Relagdo e continuidade

i) a resposta as necessidades da PcDR/ e Base de humanismo e de evidéncia

Familia/Cuidador; ii) o envolvimento destes
na informacdo e formacao; iii) a relagdo de confiancga e continuidade com profissionais e

instituicdes; iv) a base de evidéncia cientifica e de humanismo nas mensagens veiculadas

Comunicagao e Divulgagao para a Populagdao em Geral
Diferentes iniciativas podem ser desenvolvidas, nomeadamente:

e Campanhas de Sensibilizagdo: de indole social ou cultural ; Dias dedicados (por ex

Dia Mundial da DR)

¢ Parcerias com Meios de Comunicagdo: divulgacao de histdrias de vida, progressos
cientificos e eventos em colaborac¢do com jornais, revistas, radio e televisdao de maior

alcance e credibilidade, de modo a alcancar um publico mais amplo

e Webinars e Eventos Online: com especialistas, transmitidos em tempo real, através de
plataformas acessiveis que podem constituir um acervo educacional e formativo
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¢ “Loja do Cidadao com Doenga Rara” (Website Informativo e Interativo): portal com
recursos educativos, noticias e links Uteis, incluindo secdes de FAQs, guias,
testemunhos e recursos de apoio, tutoriais sobre a utilizagdo dos recursos

disponiveis, acesso a servicos de saude, e forma de lidar com desafios diarios

e Dinamizag¢do de redes sociais, ampliando a divulgacdo de iniciativas e campanhas,

incluindo testemunhos de PcDR e envolvendo influenciadores e personalidades

Informagdo a PcDR/Familia/ Cuidador

A propostas anteriores podem ser desenvolvidas de forma mais concreta para DR

especificas mas ha outras estratégias complementares:

e Conferéncias e Encontros: centrados na PcDR/familia/cuidador, como um espaco
privilegiado para a troca de experiéncias, formacdo, multidisciplinaridade e

fortalecimento da participagao.

e Suportes digitais (apps) com informacao, servicos, helpdesks digitais, Féruns e Salas

de Conversacao, noticias, eventos, etc.

e Grupos de Apoio Online: em ambiente seguro e positivo promovidos pelas

Associacoes de Doentes, ou plataformas de partilha de experiéncias e apoio mutuo.

e Newsletters Informativas: circuladas por email com atualizacGes sobre tratamentos,

eventos e recursos disponiveis

e Guias e Manuais Digitais: sobre

Manual de Apoio a PcDR (2018
gestao da doenca, cuidados diarios, P ( )

e direitos da PcDR  de facil INSA e Comissao Interministerial da Estratégia
! Integrada para as Doencas Raras (2015-2020)

atualizacao, elaborados em . .
Fichas Informativas SOBRE 279 DR

colaboragao com especialistas para ] ,
RARISSIMAS, DGS e Sociedade Portuguesa de

criar conteudos precisos e acessiveis | Medicina Interna

~ - LINHA RARA apoio telefone/email/presencial
Sdo exemplos de boas praticas, o 8 / /p
RARISSIMAS e ENHRD (European Network of

Manual de Apoio a Pessoa com Doenca ] )
Helplines for Rare Diseases)
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Rara, a Linha Rara e Fichas Médicas sobre doencas especificas (Quadro)

2. Colaboragao e Parcerias

A participacao ativa de todos garante que as necessidades e prioridades da PcDR s3ao
refletidas nas solucdes, decisdes politicas e alocacdo de recursos. Também facilita a
criacdo de parcerias, apoio e a partilha de conhecimento, e capacita as organizagdes para

advogar e liderar mudancas, numa abordagem holistica e inclusiva. Exemplo:

= (Criacdo de redes e experiéncia especializada, organizacdo de eventos conjuntos,

partilha de recursos e coordenacdo de esforcos de suporte publico (advocacy)

= Com Escolas, Universidades e Sociedades Cientificas, através da implementacdo de
programas educacionais, forma de educacdo de geracdes futuras e promotora de
investigacdo académica de que é exemplo a Academia de Doentes, da Escola

Nacional de Saude Publica em parceria com associacdes de doentes.
= Envolvimento de Empresas, Sociedade Civil e Municipios

Distincdo RARA, UNICA e INCLUSIVA atribuida a instituicdo que desenvolva acdes em

prol da inclusdo, informacdo e formagao de que sao exemplo:

o Marketing e Comunicacao; Campanhas de Sensibilizacdo; Educac¢do e Formacao
através de Workshops e Webinars e/ou produgdo e distribuicio de materiais
educativos; Doagao de Produtos e Servicos como ajudas técnicas e servigos pro
bono de advocacia, contabilidade, consultoria

o No ambito da Responsabilidade Social: Dia de Voluntariado; Programas de
Doacdo e Match Giving (a empresa iguala as contribuicGes dos trabalhadores);
Parcerias Tecnoldgicas: Investigacdo e Desenvolvimento, com empresas de

biotecnologia e farmacéuticas

= Parcerias com outros Ministérios e Entidades Publicas noutros setores
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Um exemplo é o Programa Informar Sem Dramatizar, desenhado pela RD-Portugal
em parceria com o Ministério da Educagdo, destinado a divulgagdo das DR, sem

estigmas, nas escolas portuguesas através da distribuicdo de materiais didaticos.

VISAO PARA 2030

* Ha uma CONSCIENCIA SOCIAL quanto a diversidade e vulnerabilidade das PcDR, e de
como a capacidade de resposta as suas necessidades € um MARCADOR da qualidade

dos cuidados de salde, da acdo social, da inovacdo e da protecao

= H43 estudos e analises sobre as necessidades de informacao e literacia, e eficacia de

modelos de comunicac¢do e envolvimento, especificos das DR

= As instituicdes publicas e privadas investem na capacitagao e no apoio a realizacao

de acbes de comunicacdo e de informacdo das organizacdes

= As empresas, através da Responsabilidade Social, sio motores deste espaco de

valoriza¢do da Informacao, Comunicagao, Participagdao, Empoderamento e Literacia

RECOMENDACOES

A COORDENACAO INTERSECTORIAL PARA AS DOENCAS RARAS E O MINISTERIO DA
SAUDE
v' PROMOVEM e DIVULGAM atividades de Comunica¢do, Informacdo e

Literacia através das AssociacOes de Doentes, Sociedades Cientificas e ONGs
AS ASSOCIAC@ES DE DOENTES, AS ONGS E AS SOCIEDADES CIENTIFICAS

v' DESENVOLVEM planos de comunica¢do e capacitagdo plurianuais, com
objetivos de sensibilizacdo, educacdo, literacia, capacitacdo das familias,

cuidadores e das instituicdes (empregadoras e de educacao)
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v' CRIAM projetos, iniciativas e boas praticas que sejam modelos e
aprendizagens, associando praticas de gestdo, avaliacdo de impacto, analise

e publicacdo cientifica na drea da comunicacdo e das ciéncias sociais

AS UNIVERSIDADES, SOCIEDADES CIENTIFICAS, INSTITUTOS DE INVESTIGAGAO E OS
CENTROS DE REFERENCIA/CENTROS ESPECIALIZADOS

v PREVEM nos seus projetos, atividades de comunicagdo e divulgacio cientifica
e envolvimento e DIVULGAM E PUBLICITAM as iniciativas, criando
proximidade entre especialistas, investigadores e a sociedade

v' DESENVOLVEM, em parceria, estudos e analises sobre a eficacia e o impacto
das iniciativas de comunicacdo, informacdo e literacia, IDENTIFICAM

necessidades ndo satisfeitas, boas praticas e aprendizagens

AS ENTIDADES FINANCIADORAS DE PROGRAMAS DE DESENVOLVIMENTO,
INTERVENGCAO, FORMAGAO OU INVESTIGAGCAO

v' PREVEM processos de valorizacdo, apoio e financiamento diretor de

atividades de comunicagao e divulgagao cientifica, com os mesmos objetivos

B. FORMAGAO

Os grupos-alvo da formagdo e capacitagdo sdo a PcDR/Familia/Cuidador, as Associagdes

de Doentes, os profissionais de salide e de outros setores:

= A PcDR/Familia/Cuidador na garantia de gestdo e autocuidado da doenca
através de competéncias para situacdes comuns ou inesperadas da vida diaria

= As Associacoes de Doentes na promocdo de conhecimentos e competéncias
essenciais ao desempenho de advocacia e de ferramentas incluindo digitais, em

rede e parceria com as Academias de Doentes, a nivel nacional e europeu
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= Os Profissionais de Saude integrando conceitos gerais na formacdao pré-
graduada em todas as dreas da saude, médica, de enfermagem, psicologia,

fisioterapia entre outras, em disciplinas gerais, ou sob a forma de semindrios

A Pés graduada/Continua, deve ser organizada: i) por grupo profissional
(médicos, enfermeiros, psicélogos, nutricionistas, farmacéuticos, fisioterapeutas
entre outros); de modo transversal e multidisciplinar para as equipas dos Centros

de Referéncia e Especializados

Os objetivos da formacdo e treino em Doencas Raras sdo: i) Assegurar um
diagnéstico eficiente e atempado; ii) Providenciar cuidados de saude integrados,
coordenados e multidisciplinares; iii) Capacitar as PcDR/Familias/Cuidadores; iv)
Capacitar os profissionais de outros setores; v) Incrementar a inovacdo, a

investigacao e o valor social.

= Os Profissionais de outro setores que lidam com PcDR cuja formacdo deve
incidir sobre sensibilizacdo, capacitacdo para orientacdo e decisdo em situacdes
de urgéncia, compreensdo e ajuda a PcDR/Familia/Cuidador, na escola, no
emprego e/ou quanto a@ necessidade de protecdo social e aos problemas mais

comuns

Os diferentes planos formativos propostos devem ser desenvolvidos em parcerias
nacionais e europeias (e internacionais), sendo reconhecido que nenhum pais tem
conhecimento e capacidade, por si s, de estabelecer cuidados para todas as DR e

complexas>.

1. ESTRATEGIAS, INICIATIVAS E INSTRUMENTOS

A enorme diversidade e especificidade das DR exige o envolvimento dos Centros de
Referéncia/Centros Especializados e dos Profissionais com experiéncia efetiva na

capacitacdo e na transmissao do seu conhecimento.

55 Vytenis Andriukaitis, Comissario Europeu de Satde e Seguranca Alimentar, Porto, Marco de 2017

94



A progressao da DR e incapacitagdao ao longo da vida sdo indutores de necessidades

complexas e de respostas que exigem formac¢dao multidisciplinar e multissectorial

O envolvimento da PcDR/Familia/Cuidador permite a transmissdo da experiéncia
pratica, de vida, com aprendizagens inestimdveis para todos e valoriza modelos nao

tradicionais e nao formais de formacao.

A formacdo é promotora critica e rigorosa da inovacdo e da adoc¢do de boas praticas,

baseando-se em evidéncia sdlidas e atualizadas.

Continuum de necessidades e abordagens formativas nas Doengas Raras

A formacdo deve ser de forma gradualmente mais diferenciada, conforme as

necessidades formativas dos varios grupos-alvo como o EsQUEMA abaixo, diferencia.

Esquema. Piramide na educacdo e formacao em doencas raras.

Especialistas em

e Conhecimento e competéncias altamente especializadas e avangadas,
s, gestores da inovagdo e da organzagdo do sistema

e Necessitam de conhecimentos que permitam trabalho
diagndstico célere e a gestdo das outras doengas nas pessoas
com doenga rara.

¢ Necessitam de conceitos-chave da suspeigdo
diagndstica, erros frequentes, diagndsticos-chave e
referenciagdo/coordenagdo de cuidados

5 com Doengas Raras, Familias, *Necessitam de formagao especifica pratica,
idadores, Representantes, mas também sobre a prépria doenga, e da
Profissionais fora da area da saude organizac3o de cuidados, de forma a

am com Pessoas com Doengas promover a (auto) gestdo da doenca, a
Raras) participacdo e o envolvimento informado.

w

*Necessitam de compreender os
Estudantes da area da sadde, conceitos-chave da realidade das

e is d id I Doengas Raras, suspeigdo diagndstica,
protissionais de saude en gera articulagdo de cuidados, natureza

multidisciplinar e erros a ndo cometer

Adaptado de Tumiene, B., et al (2022). Rare disease education in Europe and beyond: time to act.
Orphanet Journal of Rare Diseases, 17(1). https://doi.org/10.1186/s13023-022-02527-y
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Formagao e capacitagao para profissionais de satude e especialistas

Em modelos diversos como Palestras e Semindrios especializados (diagndstico precoce,
terapéuticas inovadoras e seguimento integrado e continuo); Ensino em contexto clinico
(interacdo direta e compreensado de desafios); Discussoes interativas de casos clinicos
complexos; Simulagdes praticas avangadas; Comunidades de pratica para médicos e

outros profissionais, através de féruns, reunides online ou encontros presenciais.

Cada grupo profissional em parceria com Sociedades Cientificas, Academia e Ordens,
com base nas orientacdes da rede colaborativa nacional especifica, deve organizar
formacao geral em doencas raras e especifica para determinadas doencas de acordo com

as especialidades e local de trabalho.

A formacdo em Genética Médica é essencial para todas as especialidades e obrigatdria
nas de Medicina Geral e Familiar, Medicina Interna e Pediatria, a programar
conjuntamente com outras estratégias nacionais, nomeadamente de Medicina

Gendmica.

Formacgao e capacita¢do para PcDR/Familias/Cuidadores

Relembrando modelos ja apresentados, podem ter a forma de Sessdes de Educagao e
Apoio focadas na gestdo do dia-a-dia da doenca, adesdo ao tratamento, e direitos legais
e sociais; Workshops praticos para cuidadores: orientagdes sobre cuidados especificos,
como uso de dispositivos médicos, gestdo de medicacdo e apoio emocional; Grupos de
suporte e partilha de experiéncias: troca de vivéncias, suporte psicolégico e
aprendizagem de estratégias de resiliéncia; Guias interativos online, videos e mddulos
de autoinstrucdo, para melhor compreensdo da DR, identificacdo de sinais de alerta, e

gestdo didria da situacao.

Formagao para profissionais de outros setores
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Na area da Educagao, Workshops de sensibilizagdo para professores e adaptacao do
ambiente escolar e do curriculo em situacdo de necessidades especiais; criagdo de

materiais educativos

Na Area Social, focada nos recursos disponiveis, direitos sociais, e suporte emocional

adequado a familias;

Para Técnicos de Apoio em servicos de transporte, habitacdo, e trabalho, Sessdes de
Treino para a garantia de acessibilidade, seguranga e conforto em PcDR com problemas

de mobilidade

Tecnologias de ensino a distancia e recursos adaptados para todos os grupos

Plataformas de e-learning, e/ou adaptacdo a Portugal de ferramentas europeias, com
reportérios de mddulos flexiveis, que poderdo incluir: i) Cursos sobre temas como
genética de doencas raras, diagndstico, tratamento e acompanhamento; ii) Webinars
interativos com especialistas; iii) Mddulos adaptados para cuidadores e familias,
formacdo em cuidados diarios, gestdo emocional e acesso a apoios sociais; iv) Guias
digitais e aplicagbes moveis para PcDR e cuidadores, com videos educativos sobre
técnicas de autocuidado, explicagdes sobre os mecanismos da doenga em linguagem
acessivel; Tutoriais interativos sobre o uso de dispositivos médicos, e recursos para
reconhecer sinais precoces de complicacdes, assim como testes de autoavaliacdo para
consolidar o conhecimento; v) Simulagdes e cenarios interativos online para
profissionais de saude, que permitem treinar a resposta a emergéncias raras, e para

cuidadores, que podem aprender a gerir situacdes clinicas em casa.

Esta combinacdo de metodologias abrangente, complementar e inclusiva devera
consolidar-se num suporte formativo acessivel, robusto e sustentado por um trabalho
colaborativo, ndo sé para os profissionais de saude, mas também as

PcDR/Familias/Cuidadores, e todos os profissionais que lidam com eles.

2. Responsabilidades e Parcerias
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O Quadro abaixo mostra a complementaridade de responsabilidades, e o grau de

colaboragdo necessario para um panorama formativo abrangente e atualizado.

Formacao
Entidades Geral Especializada Continua Especifica a Nao formal, apoio Profissionais
Profissionais Profissionais Profissionais PcDR/Familia/ | e aconselhamento de outros
de Saude de Satde de Satde Cuidador Setores
Universidades e ® Promovem
L - e Promovem ® Promovem
Escolas de Saude * Certificam
P e Promovem
Cursos pds graduados | Certificam e Promovem
P Colab
CAC o Colaboram ° ron'u'JverI\ ® Promovem * “olaboram
o Certificagdo e Promovem
A « Avaliam e Avaliam
. A e e Avaliam e Colaboram e Colaboram e Promovem
Sociedades Cientificas e Colaboram
e Colaboram « Promovem ® Promovem ® Promovem o Colaboram
o Certificam
Ordens e Definem ° Defi(;\e~m e Definem ® Promovem
issi H padrdes pa r'o'es = padrdes e Colaboram
Profissionais Certificagio
O Avaliam
Associagoes de e Avaliam o Avaliam : C;Ialboram ® Promovem e Promovem e Promovem
Doentes, ONGs e Colaboram e Colaboram « Promovem e Colaboram e Colaboram e Colaboram
Centros de e Promovem
P Promovem Promovem Promovem Promovem
Referéncia/Centros e Colaboram * v e Colaboram ° v * v N v
e Colabora y e Colaboram e Colaboram ® Colaboram
Especializados * Certificam

Parcerias Institucionais, Multidisciplinares e Multissectoriais

E essencial a colaboracdo entre CRef/CEdOS para DR, universidades, associa¢des de

doentes e sociedades cientificas, facilitando o intercdmbio de conhecimento, a criacdo

de programas de formacdo conjunta e a partilha de recursos.

= Parcerias com organizacdes internacionais (por ex EURORDIS ou Orphanet)

=  (Criacdo de redes de suporte multidisciplinar entre médicos, geneticistas,

farmacologistas, psicélogos, assistentes sociais e outros profissionais, para

proporcionar uma abordagem integrada na formacao.

= Reconhecimento e valorizagao das competéncias adquiridas de forma informal

da PcDR/Familia/Cuidador

VISAO PARA 2030

= H34 um Diretdrio e uma Agenda Formativa plurianual, abrangente e inclusiva, com a

colaboracdo das varias entidades intervenientes nas DR, que se associa a referéncias
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formativas (curriculos de conhecimentos, competéncias e experiéncias) e a

processos de certificacao e valorizacao dos profissionais e das organizagoes.

= Nessa agenda é patente a diversidade de ofertas e de recursos formativos para a
capacitagao, a especializa¢do, a atualizagao e desenvolvimento de competéncias dos
profissionais; promovam a formacdo das PcDR/Familias/Cuidadores; sejam um
recurso para os profissionais fora do setor da salde, como professores e assistentes

sociais, como e quando necessario.

= E um modelo de formacdo abrangente, inclusiva e participada, que envolve a
participacdo direta das PcDR, cuidadores, representantes, clinicos, gestores,
investigadores, profissionais da drea psicossocial e social, numa dimensdo

multidisciplinar e multissectorial.

= As entidades com fortes responsabilidades na formacdo das DR partilham e
colaboram na gestao de recursos formativos, de gestiao técnica, pedagogica e

administrativa.

RECOMENDACOES

A COORDENAGAO INTERSETORIAL PARA AS DOENGAS RARAS em parceria com os

todos os intervenientes na area das Doengas Raras:

v. MONITORIZA as atividades realizadas e previstas, bem como o impacto das
mesmas pelos varios intervenientes, pugnando pela informacao,
transparéncia e valor social das mesmas

v PROMOVE a criacdo de recursos partilhados, do Diretério de Formacdo e
Certificacdo, a Agenda Integrada de Formacdo, e demais recursos estratégicos

v PROMOVE a identificacdo de boas praticas e de modelos formativos de
elevada qualidade, impacto e capacidade de envolvimento.

v PROMOVE a sustentabilidade, o acesso e a melhoria continua da qualidade

das respostas formativas, bem como o seu impacto no acesso, na qualidade,
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no desempenho, na participacao e envolvimento e na satisfagdo dos cuidados

as PcDR.

AS ASSOCIAGOES DE DOENTES, AS ONGS E AS SOCIEDADES CIENTIFICAS

v" CRIAM E SUPORTAM recursos partilhados para a gestdo sustentada e estratégica
da formagdo em DR que promovam e dinamizem parte relevante das suas
atividades de formacgao e os tornem autossustentaveis

v' DESENVOLVEM e participam na construcdo de referenciais de formac3o, na
avaliagao das necessidades formativas e na identificagdo de recursos e no

desenvolvimento respostas formativas.

AS UNIVERSIDADES, SOCIEDADES CIENTIFICAS E OS CENTROS DE REFERENCIA

v' DESENVOLVEM e PARTICIPAM em Rede Colaborativa, na andlise do
panorama formativo e de certificacao dos profissionais de saude

v TEM planos préprios de desenvolvimento das respostas as necessidades
formativas e de competéncias que melhorem os cuidados e usam processos
participativos, inclusivos, que refletem a multidisciplinaridade e
multissectorialidade, dotando os profissionais das perspetivas de

complexidade e de visao holistica.

OS INSTITUTOS DE INVESTIGAGAO

v" INCLUEM atividades de formac&o, ndo sé contribuindo para o conhecimento
e capacitacdo na investigacdao em geral, mas promovendo a participa¢ao dos
investigadores nas atividades de outras entidades.

v' ASSOCIAM aspetos da inovacdo e da atualizacdo cientifica, garantindo a
atualizacdo dos profissionais de saude, e também das PcDR/Cuidadores e

representantes
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AS ENTIDADES FINANCIADORAS DE PROGRAMAS DE FORMAGAO

v' INTEGRAM o apoio a aspetos estratégicos, de sustentabilidade financeira, de
parceria interssectorial, de criacdo e desenvolvimento de recursos
partilhados, de avaliagdo das necessidades e do impacto da formacgdo, nos

processos de candidatura, tornando publico e transparentes esses processos.
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04 25 ACOES PRIORITARIAS para 2025:

Objetivos e mecanismos de acompanhamento

ACOES PREVIAS — Responsabilidade do Ministério da Satde

1. Aprovagdo do Plano ACAO PARA AS DOENGAS RARAS: da estratégia
a PESSOA 2025-2030 (ADR 25-30)

2. Criacio da COORDENAGCAO INTERSECTORIAL PARA AS DOENGAS

RARAS (CIDRa)
2.1 Modelo de estrutura e organizagao

v

Estrutura alargada - semelhante a do Grupo de Trabalho Intersectorial
para as Doencas Raras ou seja representantes dos Ministérios da Saude
(DE-SNS, ACSS, DGS, SPMS, INSA, INFARMED), Educagao, Emprego,
Solidariedade Social, Municipios, Agéncias de Investigacdo e Inovacgao
(AICIB e FCT) e Associagdes de Doentes.

Coordenador de nomeagao ministerial

Grupo nuclear — Coordenador e 3 a 5 elementos da estrutura alargada,
sendo obrigatéria a representatividade dos doentes

Apoio de gestao e administrativo - 1 gestor e 1 elemento de secretariado
Alojamento — Ministério da Saude

2.2 Missao

v

v

Garante a concretizacdo do Plano A¢do para as Doeng¢as Raras: da
estratégia a PESSOA 2025-2030 (ADR 25-30)

Acompanha e monitoriza as agGes prioritarias para cada ano de atividade,
elabora e divulga um relatério anual e tem legitimidade para propor a
tutela as prioridades para o ano seguinte

Constitui-se como elemento promotor da ligacdo entre decisores
politicos, profissionais de saude e de outras areas, investigadores,
associacOes de doentes e outras partes interessadas como, por exemplo,
a sociedade civil ou a industria de produtos de saude e bem-estar
Promove a equidade de acesso e a acao concertada entre os diferentes
intervenientes

Promove a investigacdo e inovacdo, a informacdo e formacao
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v' Promove avaliacdo externa (intercalar e final) da implementagdo do Plano
Acdo para as Doengas Raras, a analise e propostas de solucdo de
problemas identificados

2.3 Inicio de fungoes

v Nomeacdo de Coordenador pela Ministra da Saude e pedida pelo
Ministério da Saude, a nomeacdao de representantes de outras
Instituicdes e Ministérios

Meta - Janeiro de 2025

25 ACOES PRIORITARIAS

PILAR | SAUDE DIGITAL (1-4)

ACAO 1. IMPLEMENTAGAO DO REGISTO SAUDE ELECTRONICO UNICO (RSEu)
Da responsabilidade da SPMS

v’ Criar capacidade
o de registo de informagdao de Pessoa com Doenga Rara, no S3 —
Sistema de Cuidados de Saude
o de acesso e partilha de informacdo relativa ao Cartdo Digital de
Pessoa com Doencga Rara no RSEu
v Integrar o RSEu com SClinico e demais sistemas de informacdo,
permitindo interoperabilidade entre todas as instituicbes de salde
publicas e privadas, nomeadamente para fins assistenciais,
epidemiologicos, de planeamento de servigos, investigagdao e formagdo
cientifica
v Incluir os cddigos SNOMED-CT, ORPHA, ICD nos registos de Doenca Rara
v Constituir o registo e codificacdo adequados de todas as Pessoas com
diagndstico de Doenca Rara
v Facilita o acesso através de entradas do Portal do SNS ou outras
aplicacbes especificas
v Possibilitar a transferéncia de dados das plataformas atualmente
existentes

Meta - Julho de 2025
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ACAO 2. CAPACITAGAO DOS PROFISSIONAIS DE SAUDE E GESTORES DE DADOS PARA
GARANTIR A QUALIDADE E SEGURANCA DOS REGISTOS

Da responsabilidade das ULS que integram Centros de Referéncia (CRef)/ Centros
Especializados de Orgdo ou Sistema (CEdOS)

v' Programar apoio administrativo e informético aos médicos e aos
profissionais da equipa multidisciplinar quanto ao registo no SClinico

v Organizar sessdes transdisciplinares, regulares e obrigatdrias para os
profissionais dos CRef/CEdOS

Meta — 50% dos profissionais elegiveis com forma¢dao em Dezembro de 2025

Da responsabilidade da DGS, através da ORPHANET PT
v Assegurar formac3o na codificagdo ORPHA aos médicos dos CRef/CEAOS

Meta — 1 curso anual em presenca e/ou on line

ACCAO 3. OTIMIZAGAO DA ATRIBUICAO DE CARTAO DIGITAL DE PESSOA COM
DOENCA RARA

3.1 Da responsabilidade da SPMS

Disponibilizar o suporte técnico que permita:

v' A emissdo do cartdo digital que inclui identificacdo do portador,
diagndstico com cédigos ORPHA, contacto dos CRef/CEdOS, afiliados e de
proximidade e do médico/gestor, dados clinicos minimos, intervencdo em
situagdo de urgéncia/emergéncia

v' Acessibilidade, mediante consentimento do préprio ou do seu
responsavel legal: i) ao proprio/familia/cuidador em qualquer dos canais
do SNS; ii) ao CODU; iii) a médicos de outras instituicbes de saude; iv) a
profissionais de educacdo ou outros

Meta — Marco de 2025

3.2 Da responsabilidade da DGS

v Atualizar anualmente os cddigos ORPHA a enviar a SPMS

v Atualizar a norma relativa a atribui¢do do cartdo

v Divulgar o Cartdo de Pessoa com Doenca Rara em todos os centros de
cuidados

v’ Elaborar relatério anual e divulgar publicamente os resultados
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Meta — Maio de 2025

3.3 Da responsabilidade do médico que confirma o diagndstico/responsavel pelo
acompanhamento clinico

v Informar adequadamente a Pessoa/Familia/Cuidador dos beneficios e
formas de acesso ao cartao, quando da confirmagao diagndstica ou em
qualquer contacto durante o acompanhamento

v Emitir o cartdo digital, se houver concordancia

v" Informa a PcDR/Familia/Cuidador sobre a Associacdo de Doentes
especifica e/ou sobre as Federagdes de associacdes de doentes

Meta — O nimero de cartdes emitidos duplicou em Dezembro de 2025

ACAO 4. MELHORIA DO ACESSO A TELEMEDICINA

Da responsabilidade dos Centros de Cuidados (incluindo os Centros de Proximidade) e
das ULS em que estdo inseridos e dos municipios

v’ Identificar os recursos de telemedicina existentes na ULS nomeadamente
teleconsulta, telemonitorizacao e telereabilitacao

v' Apresentar propostas concretas de melhoria de acesso equitativo as
respostas existentes

v" Apresentar propostas de criacdo de novas oportunidades, de custo-
beneficio comprovado

Meta — Outubro 2025

PILAR Il CENTROS DE REFERENCIA E OUTROS CENTROS DE CUIDADOS
(5-9)

ACAO 5. APROVAGAO DOS CENTROS DE CUIDADOS ESPECIALIZADOS PARA DR

Da responsabilidade do Ministério da Saude, por proposta da Coordenagao
Intersectorial para as Doencgas Raras, ouvida a Comissdo Nacional dos Centros de
Referéncia

v’ Aprovar as duas tipologias de centros de cuidados: Centros de Referéncia
(CRef) e Centros Especializados de Orgdo/Sistema (CEJOS)
v' Reconhecer:
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o Como Centros de Referéncia todos os Servigos aprovados e integrados
em Redes Europeias de Referéncia para Doencas Raras, auditados e
aprovados nos 5 anos anteriores

o Como Centros Especializados de Orgdo/Sistema todos os Servicos
aprovados e integrados em Redes Europeias de Referéncia para
Doengas Raras, auditados e aprovados nos 5 anos anteriores

Meta - Marco de 2025

ACAO 6. CRIACAO DE REDES COLABORATIVAS NACIONAIS POR PATOLOGIA/
ORGAO/SISTEMA

Da responsabilidade da Coordenagao Intersectorial para as DR, com envolvimento dos
Centros de Referéncia/Centros Especializados e em parceria com Centros Afiliados e
de Proximidade, Laboratdrios Especializados, Centros de Investigacao, Sociedades
Cientificas, Associagdes de Doentes e outros partes interessadas

v' Constituir Redes Colaborativas Nacionais, facilitadoras de partilha e
disseminacdo de informagao, formac¢dao conjunta e investigacdo multicéntrica,
em concordancia com as Redes de Referenciacao pré estabelecidas
o dos CRef por patologias
o dos CEdOS por drgao ou sistema

v Permitir candidatura conjunta as (RER/ERNs) dos CRef/CEdOS que ndo cumpram
individualmente os critérios exigidos

Meta — 100% dos Centros de Referéncia e 50% dos Centros Especializados estdo
organizados em Rede Colaborativa em Dezembro de 2025

ACAO 7. CRIAGAO DE EQUIPAS DE REFERENCIA EM CENTROS AFILIADOS e DE
PROXIMIDADE

Da responsabilidade dos Centros de Referéncia/Centros Especializados

v’ Identificar possiveis Centros Afiliados na definicdo da Portaria 194/2014

v' Elaborar e aprovar protocolos de colaboragdo com os Centros
identificados

v’ Eleger o Centro de Proximidade (ULS) mais adequado conforme a area de
residéncia, sempre que seja indicado e com o acordo da Pessoa com
Doenga Rara/Familia/Cuidador
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Meta — 30% das equipas de referéncia estao operacionais em Dezembro de 2025

ACAO 8. GESTAO DOS CRef/CEdOS: ORGANIZAGAO, RECURSOS HUMANOS E
FINANCIAMENTO

Da responsabilidade do Conselho de Administracdo da ULS que integra o CRef/CEdOS e por
proposta deste, de acordo com a Portaria 194/2014 (e atualizacdes) e, com base no quadro
previsto pela DE-SNS e pela ACSS.

Com base na atividade do ano anterior, no nimero expectdvel de diagndsticos de novo,
na complexidade das situagdes e considerando a previsdao da aprovacao de novos
medicamentos drfaos, entre outros fatores de gestdo:

v O Coordenador do CRef/CEHOS com o envolvimento da equipa
multidisciplinar elabora o plano de a¢do para o ano seguinte
nomeadamente altera¢des estruturais, necessidades em instalagdes,
equipamentos e recursos humanos e financiamento a atribuir

v' A atividade, valorizada financeiramente, com majoracdo, reverte em
percentagem a negociar e conforme o desempenho, para o CRef/CEdOS
das ULSs onde se inserem

v' De acordo com o Conselho de Administracdo, os CRef podem propor a
autonomizac¢do com a criacao de Centro de Responsabilidade Integrada
apos estudo custo-beneficio

v" Sempre que se justifique (ex Amiloidose por TTR, Doencas Lisossomais de
Sobrecarga, Atrofia Muscular Espinal), pode ser negociado financiamento
no ambito da linha especifica dos programas de saude que permitem a
faturacdo por doente tratado, com precos determinados pela prescri¢cdo
de medicamentos 6rfaos

Meta — Agosto de cada ano para o ano seguinte

ACAO 9 — GESTAO DE SITUACC)ES DE SUSPEITA DE DOENCA RARA SEM DIAGNOSTICO
Da responsabilidade da ULS que integra o CRef/CEdOS, por proposta da equipa:

v’ Criar uma consulta de impasse diagndstico para suspeita de DR ndo confirmada
v Criar consulta de Pediatria e de Medicina Interna para suspeita de DR sem
diagndstico e com clinica inespecifica
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PILAR 11l INTEGRACAO DE CUIDADOS: A JORNADA DA PESSOA COM
DOENCA RARA/FAMILIA/CUIDADOR (10 -15)

ACAO 10. GARANTIR ACESSO ADEQUADO A GENETICA MEDICA

Da responsabilidade do Ministério da Satde, da Ordem dos Médicos e respetivos
Colégios de especialidade, das ULS, da equipa multidisciplinar, da Coordenacgao
Intersectorial para as Doencgas Raras

v’ Definir os RH adequados nos servicos de Genética Médica incluindo médicos,
geneticistas laboratoriais e bioinformaticos

v Rever a Lei 12/2005 e o Decreto-Lei 131/2014 nos aspetos que se identifiquem
pertinentes

v’ Definir critérios para prescricdo de testes genéticos

v’ Definir percurso assistencial da Pessoa com Doenca Rara, aconselhamento
genético e rastreio familiar

v' Atualizar o mapeamento dos equipamentos dos laboratérios em Portugal,
dotados de recursos para realizar sequenciacdao do exoma e gendmica

Meta — Plano Global em Dezembro de 2025

ACAO 11. FACILITAR O ACESSO AOS CENTROS DE CUIDADOS NOMEADAMENTE
CRef/CEdOS
Da responsabilidade das instituicoes de saude publicas e privadas e das redes
colaborativas

v Definir procedimentos simples de referenciacio para CRef/CEdOSde pessoas
com suspeita de Doenca Rara, pelos cuidados primarios ou hospitalares, de
instituicbes publicas ou privadas

Meta — Dezembro de 2025

ACAO 12. COORDENAGAO ENTRE OS MULTIPLOS INTERVENIENTES

Da responsabilidade das equipas multidisciplinares, das Sociedades Cientificas

v Criar um plano personalizado de acordo com as necessidades e funcionalidades

v’ Tracgar Processos de Cuidados que integrem os diferentes niveis de cuidados de
saude e Modelos Integrados de Cuidados, da saude com outras areas de acordo
com as necessidades
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v’ Identificar, com o acordo da Pessoa com Doenca Rara/Familia/Cuidador, o
“enfermeiro - facilitador” cuja missdo é ser o elo de ligacdo entre a
familia/cuidador e os centros de cuidados incluindo cuidados primarios

v Propor informacdo e formac3o especifica envolvendo a associa¢do de doentes da
patologia e as sociedades cientificas e academia

Meta - Planos elaborados anualmente

ACAO 13. ATUALIZACAO E UTILIZACAO DA CLASSIFICAGAO INTERNACIONAL DE

FUNCIONALIDADE, INCAPACIDADE E SAUDE (CIF)
Da responsabilidade da DGS

v’ Atualizar a CIF a aplicar na idade pediatrica
Da responsabilidade da DGS e do ISS

v’ Atualizar a CIF a aplicar na idade adulta

Meta — Marg¢o de 2025

ACAO 14. ASSEGURAR ACESSO EQUITATIVO A INTERVENCAO TERAPEUTICA COM
MEDICAMENTOS ORFAOS

14.1 Intervencgdo terapéutica com medicamentos orfaos

Da Responsabilidade do INFARMED em parceria com a Coordenagao Intersectorial

para as Doencas Raras e Programa INCLUIR

v Publicar os critérios para prescricdo e dispensa do medicamento 6rfdo a PcDR
cujo diagndstico e seguimento é efetuado em Portugal

Meta — 50% dos medicamentos orfaos em Dezembro de 2025

Da responsabilidade da ACSS e do INFARMED e associagoes de doentes

v Definir estratégias de financiamento que incluem compra centralizada, partilha
de risco, pagamentos em modalidades como leasing
v Estimular e facilitar a inclusdo em ensaios clinicos

14.2 Intervengdes Terapéuticas Nao Medicamentosas
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Da responsabilidade da ULS que integra o CRef/CEdOS

v Criar as condi¢bes gerais de organizacdo para o cumprimento do plano de
cuidados individual da PcDR elaborado pela Equipa MD nomeadamente
relativamente a fisioterapia, nutricdo, cuidados continuados (incluindo
paliativos) ou outros

v Garantir a orientacdo para a continuidade de cuidados para que, na inexisténcia de
reposta no SNS, possa ser assegurada no setor social ou privado

Meta — Dezembro de 2025

14.3 Da responsabilidade dos Ministérios da Saude, Educacdo, Emprego e Area Social,
ouvida a CIDRa e com envolvimento das associacdes de doentes

v’ Elaborar protocolos que definam a partilha de responsabilidades de apoio,
nomeadamente de reabilitacdo, nutricdo, educativas, no emprego ou sociais
adequadas as diferentes fases do ciclo de vida

Meta — Outubro de 2025

ACCAO 15. TRANSICAO EFICIENTE PARA OS CUIDADOS DOS ADULTOS
Da responsabilidade das equipas multidisciplinares dos CRef/CEdOS, envolvendo
associagoes de doentes e autarquias, através das Redes Colaborativas

v’ Elaborar um plano de transicdo entre as equipas de Pediatria e de Adultos com
protocolos e procedimentos devidamente consensualizados

v Adaptar o Plano individualmente a complexidade da situacdo clinica, parecer da
equipa multidisciplinar e acordo do adolescente/jovem adulto, da familia e
cuidador

PILAR IV INVESTIGACAO E INOVACAO (16-18)

ACAO 16. CRIAGAO E IMPLEMENTAGCAO DE AGENDA DE INVESTIGAGAO
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Da responsabilidade da AICIB e FCT em parceria com CRef/CEdOS, Academia,
Sociedades Cientificas, Centros de Investigacdo e Associagoes de Doentes

v Organizac¢3o de reunido multidisciplinar de discussdo da agenda de investigacdo
com a participagao de associa¢des de doentes, profissionais da salde, educagao,
seguranca social, ciéncia e tecnologia e outros interessados e financiadores

v’ Cria¢do de Agenda de Investigac3o e Inovac3o a 5 anos, com revisdo anual

Meta — reunidao em Maio de 2025 e agenda em Outubro de 2025

A(;AO 17. DIVULGACAO DE ENSAIOS CLINICOS E OUTROS PROJETOS DE INVESTIGACAO

Da responsabilidade da AICIB, Infarmed, CRef e CEHOS e Centros de Investigacdo,
Associagoes de Doentes e representantes em organizagoes europeias

v’ Divulgar junto dos profissionais relevantes e das pessoas com DR e associacdes,
os ensaios clinicos (em curso ou ja aprovados e a aguardar inicio) ou outros
projectos de investigacdo de diferentes iniciativas

Meta - Junho de 2025, com atualizagao regular

ACAO 18. MAPEAMENTO ATUALIZADO DE INFRAESTRUTURAS DE INVESTIGAGCAO E
INOVACAO

Responsabilidade da FCT, AICIB e Centros de Investigacao

v Elaborar a carta de infraestruturas de 1&I, p ex, biobancos, coortes, modelos de
doenca (linhas celulares, organoides, animais), gendmica, bioinformatica.

Meta - Dezembro de 2025 e atualiza¢gGes anuais.

PILAR V INFORMACAO E FORMACAO (19-23)
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ACAO 19. PROMOVER A INFORMACAO A POPULACAO EM GERAL
Da responsabilidade da CIDRa e aprovagao do Ministério da Saide em parceria com
instituicdes publicas e privadas, sociedade civil e associa¢cdes de doentes

v Elaborar uma agenda de intervencbes e parcerias (redes sociais, influencers,
media, escolas, locais de trabalho e lazer) entre as varias partes interessadas

Meta — Abril 2025

ACAO 20. CRIACAO DA LOJA DO CIDADAO COM DOENCA RARA (VIRTUAL)

Da responsabilidade da CIDRa e do MS com envolvimento de todos os interessados
coletivos ou individuais

v Criagdo de um website com toda a informac3o necessaria as PcDR/Familias/
Cuidadores, atualizado regularmente e alojado no Portal do SNS

ACGAO 21. ATRIBUICAO DE DISTINCAO “ RARA, UNICA e INCLUSIVA” A EMPRESAS,
ORGANIZACOES NAO GOVERNAMENTAIS DA SOCIEDADE CIVIL E AUTARQUIAS E
OUTRAS

Da responsabilidade da CIDRa com o envolvimento das associa¢oes de doentes

v’ Cidade/autarquia RARA, UNICA E INCLUSIVA para municipios que se distinguiram
pelo apoio a qualidade de vida da PcDR/familia/cuidadores e contribuicdo a
informacao e formacao transversal dos profissionais das diferentes areas

v Empresa RARA, UNICA E INCLUSIVA para empresas/instituicdes que aderirem a
um plano de apoio a qualidade de vida da PcDR/familia/cuidadores e contribuem

para a informacao e formacdo transversal dos seus trabalhadores

ACAO 22. CRIAGAO DE BASES PARA UMA FORMAGAO ABRANGENTE, INCLUSIVA E
PARTICIPADA

Da responsabilidade de CIDRa em parceria com todos os intervenientes na area das DR
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v’ Identifica boas praticas e modelos formativos de elevada qualidade, impacto e
capacidade de envolvimento
v' Monitoriza as atividades programadas e realizadas

v" Promove a cria¢do de recursos partilhados

AGAO 23. DEFINICAO DE RESPONSABILIDADE, PARCERIAS E RECURSOS
MULTIDISCIPLINARES E MULTISETORIAIS

Da responsabilidade de CRef/CEdOS, Academia, Sociedades Cientificas, Associacbes

de Doentes e outras em Redes Colaborativas

v Criam e suportam recursos partilhados

v' Desenvolvem e participam na construcio de referenciais e modelos de
formacao

v' Tém planos de resposta as necessidades que refletem a multidisciplinaridade

e a multisetorialidade

OUTRAS ACOES

ACAO 24 — ANALISE DAS 25 MEDIDAS
Da responsabilidade da CIDRa com o apoio do Ministério da Saude

v Analisa os dados enviados pelas partes envolvidas no Plano
v’ Elabora relatério

v’ Divulga publicamente no férum anual e no site do MS

Meta- anual, fevereiro de cada ano

ACAO 25 - FORUM ANUAL DAS DOENCAS RARAS
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v' Promove encontro e discussdo anual de tematicas relevantes no dmbito das
Doengas Raras e no cronograma do Plano

v Apresenta publicamente o relatério com a andlise das medidas programadas
para o ano anterior

v' Identifica novos tdpicos de interesse e trabalho e valida ou identifica necessidade

de reformulacdo de prioridades

Meta- anual, fevereiro de cada ano
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