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A comissdo interministerial criada para implementar a Estratégia Integrada para as Doengas
Raras 2015-2020, baseada numa cooperacdo intersectorial e interinstitucional, visa reunir os
contributos, competéncias e recursos de todos os sectores relevantes promovendo, de forma
progressiva, uma mudanca real nas condi¢Ges complexas das pessoas que sofrem de doenca
rara, melhorando o acesso e a qualidade dos cuidados de salude, as condi¢Ges de tratamento,
com base nas evidéncias que a ciéncia vem produzindo e diversificando as respostas sociais
adaptadas a cada caso.

Apesar da abordagem das doencas raras constituir, em si mesma, um desafio social e
econdmico, prevé-se que, para o ano de 2016, todas as atividades tenham como grande
objetivo o combate a vulnerabilidade deste grupo populacional, através da reducdo da
dispersdao de informacdo sobre estas doencas, do aumento do acesso as intervencoes
diagndsticas e terapéuticas, da melhor referenciacdo no sistema de saude e de uma maior
literacia em saude dos doentes, familias e cuidadores.

Sendo o reconhecimento de Centros de Referéncia uma politica nacional de resposta global a
varias dreas de atuacdo e considerando que hd uma grande diversidade de doencas raras, a
comissdo interministerial prevé em 2016, focar as suas principais iniciativas (vidé tabela 1) nas
areas clinicas, para as quais estdo ja em processo de reconhecimento oficial, pelo Ministério da
Saude, Centros de Referéncia (Portaria n.2 194/2014 de 30 de setembro) a saber: cancros
pediatricos raros (candidaturas em anadlise), doencas hereditarias do metabolismo
(candidaturas em andlise) e paramiloidose (2 centros ja reconhecidos pelo Ministério da Saude
em 2015).

O presente Plano Anual (2016), de operacionalizagdo das prioridades consignadas na
Estratégia Integrada para as Doengas Raras 2015-2020, resulta do compromisso dos diferentes
representantes que integram a comissdo interministerial e dos contributos da Ordem dos
Farmacéuticos, Ordem dos Nutricionista, Ordem dos Enfermeiros, Alianga Portuguesa de
Associa¢Oes de Doencas Raras, Associagao Rarissimas e Confederagdo Nacional das Institui¢Ges
de Solidariedade (Unido das Misericordias Portuguesas, Unido das Mutualidades e
Confederacdo Nacional das IPSS — CNIS), que de entre outras, foram convidadas a participar.

Durante o ano de 2016, a comissdo pretende alavancar, para além das iniciativas apresentadas
na tabela 1, uma iniciativa macro e transversal de conceptualizacdo de um registo Unico
intersectorial das doencas raras, em Portugal. Este registo deve garantir a interoperabilidade
entre diferentes sistemas de informacdo relevantes para o acompanhamento das pessoas com
estas doencgas, garantindo os principios éticos associados a confidencialidade e tratamento de
dados pessoais.
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Realizar ponto de situagdo sobre a
oferta de intervengdes diagndsticas,
terapéuticas, de reabilitacdo e de
inclusdo social.

Normalizagdo da pratica clinica e
organizacional.

Monitorizagdo da satisfagdo

Realizar diagndstico de situagao
sobre diagndstico precoce.

Normalizagdo da pratica clinica e
organizacional.

Estudar modelo cuidados
intersectoriais integrados.

Divulgar Informagdo sobre Doenga
Rara
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Relatério com o mapeamento da oferta de
cuidados e apoio social

Norma com a definicgdo de critérios de
referenciacdo de doentes raros para os
centros de referéncia ja reconhecidos pelo
Ministério da Saude.

Roteiro-tipo, dirigido as familias, de
orientacdo do doente no sistema.

Desenho e orgamentagdo de inquérito para
avaliar o grau de satisfacdo das pessoas com
doengas raras, relativamente a organizagdo
dos servigos (saude, educagdo, setor social)
em resposta as suas necessidades.

Relatério com recomendagdes.

Norma clinica sobre prescricdo de testes
genéticos.

Relatério com proposta de modelo de
cuidados intersectoriais integrados.

Plano de comunicagdo sobre doencas raras
dirigidos a comunidade educativa.

Atualizagdo do portal da Orphanet com a
informacdo relevante sobre tratamentos
existentes.

Delinear orientagdes de conduta nutricional
em doengas hereditarias do metabolismo
no ambito dos Centros de Referéncia.



Tabela 1 — Iniciativas a desenvolver em 2016 para operacionaliza¢do das prioridades consignadas na
Estratégia Integrada para as Doengas Raras 2015-2020

Desenhar registo nacional de
doencgas raras

Melhorar o nivel de formagao dos
profissionais que apoiam doentes
raros.

Identificacao da investigacdo em
curso em Portugal em matéria de
doencas raras.

Apoiar as escolas na integracdo de
criangas com Doenga Rara

Identificar as necessidades das
AssociagGes de doentes

Lisboa, 28 de marco de 2016
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Modelo de base de dados e plataforma
informatica a disponibilizar aos centros de
referéncia nacionais para adaptagdo a cada
patologia e eventual insercdo nas redes
europeias relevantes.

Seminario em fevereiro de 2017.

Preparagdo de encontro cientifico

Relatério sobre as iniciativas de
investigacao em curso e seu mapeamento
com os centros de referéncia.

Delinear agenda de investigacdo em
doencas raras.

Sensibilizar as entidades que asseguram a
componente de apoio a familia para uma
organizagdo de respostas direcionadas a
alunos com doenga rara.

Auscultagdo das Associagdes de Doentes.
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