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Designam-se por doencas raras aquelas que afetam um pequeno numero de pessoas,
quando comparado com a populacdo em geral e que tém inerente questdes clinicas
especificas relativas a sua raridade. De acordo com a Orphanet, na Europa, uma doenca é
considerada rara quando afeta 1 em cada 2.000 pessoas, variando a sua raridade assim,
uma doenca pode ser rara num pais, mas comum noutro.

A abordagem das doencas raras constitui, em si mesma, um desafio social e econémico,
assim, a Estratégia Integrada para as Doencas Raras 2015-2020 visa garantir que, de forma
interministerial, intersectorial, interinstitucional e integrada, sejam reequacionadas as
prioridades na abordagem global das doencas raras, reunindo os contributos, as
competéncias e recursos de todos os sectores relevantes, de forma a estimular, ainda que
de forma progressiva, uma mudanca real nas condi¢des complexas das pessoas que sofrem
destas doencas, como previsto no Despacho n.° 2129-B/2015 de 27 de fevereiro.

Conscientes da dimensdo desta problematica em Portugal, estimando-se existir entre
seiscentas a oitocentas mil pessoas portadoras destas doencas, foi constituida uma
Comissao Interministerial para implementar a Estratégia Integrada para as Doencas Raras
2015-2020. Esta Estratégia Nacional é pioneira a nivel europeu e surge em substituicdo do
antigo Programa Nacional das Doencas Raras, o qual ndo conseguira responder as
necessidades da pessoa com doenca rara, por o seu ambito de atua¢do extravasar o setor
da Saude.

E objetivo desta Estratégia é garantir que as pessoas com doenca rara tenham melhor
acesso, qualidade dos cuidados de salde e de tratamento, com base nas evidéncias que a
ciéncia tem vindo a produzir e maior celeridade e variedade de respostas sociais adaptadas
a cada caso. Tem como missao desenvolver e melhorar: a) A coordenacao dos cuidados; b)
O acesso ao diagnostico precoce; ¢) O acesso ao tratamento; d) A informacdo clinica e
epidemiolégica; e) A investigacao; f) A inclusdo social e a cidadania.

No émbito das competéncias atribuidas a esta Comissdo Interministerial apresenta-se a
proposta do plano anual 2018. A apresentac¢do das a¢des desenvolvidas segue a sequéncia
das prioridades estratégicas consignadas na mencionada Estratégia.
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Prioridades
estratégicas

1.
Coordenacao
dos cuidados

2.

Acesso ao
diagnéstico
precoce

3.
Acesso ao
tratamento

4.

Informacgao
clinicae
epidemiolégica

5.
Investigacao

Atividades previstas para 2018

Identificacdo das respostas locais e
regionais para apoio a pessoas com
doencga rara

Publicacdo e atualizacdo do Manual de
Apoio a Pessoa com Doenca Rara

Transferéncia da  tecnologia de
sequenciacao de proxima geragao (NGS)
para o diagnostico de doengas raras
sem causa conhecida, reduzindo o
tempo até ao diagndstico etiologico

Aplicacdo do questionario pata
mapeamento nacional das respostas
de saude dirigidas a pessoa com
doenca rara

Atualizacao do portal da Orphanet

Documento de reflexdo sobre as
variaveis a considerar num registo
nacional de doenca rara

Desenho de agenda de Investigacao,
Desenvolvimento & Inovacdo em
Doencas Raras

E SEGURANGA SOCIAL

Entidade Responsavel

Direcdo Geral da Saude (DGS)
INFARMED

Administracdo Central do Sistema
de Saude (ACSS)

Instituto nacional de Reabilitacdo
(INR)

Instituo da Seguranca Social (ISS)
Direcdo Geral da Educacdo (DGE)
Instituto Nacional de Saude Dr.
Ricardo Jorge (INSA)

Fundacdo da Ciéncia e Tecnologia
(FCT)

INSA

DGS; INFARMED; ACSS; INSA

DGS

INSA; DGS; INFARMED; ACSS

FCT; INSA
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Levantamento dos projetos de

investigacdo em desenvolvimento nos INSA; DGS; INFARMED
Centros de Refencia para Doencgas

Raras

Divulgacdo do Manual na pagina do ISS,
IP e junto de todos os servicos de
Atendimento da Seguranca Social, e
respostas sociais que prestam apoio as
pessoas com doencga rara
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