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1. Introdugao

Na Unido Europeia consideram-se como doengas raras, por vezes também denominadas
doengas 6rfas, aquelas que tém uma prevaléncia inferior a 5 casos por cada dez mil pessoas.
Existem entre cinco mil e oito mil doengas raras. Cada uma destas doengas atinge menos de
0,1% da populagao.

Em Portugal, estima-se que, existam cerca de seiscentas a oitocentas mil pessoas portadoras
destas doencas. Cerca de 80% das doencas raras tém origem genética identificada e 50% de
novos casos sao diagnosticados em criangas.

O prognodstico é, em geral, desfavoravel, sendo estas doencas responsaveis por 35% da
mortalidade em criancas no primeiro ano de vida. A maioria é grave e, por vezes, altamente
incapacitante, enquanto outras ndao sao impeditivas do normal desenvolvimento intelectual e
apresentam evolugdo benigna e até funcional, se diagnosticadas e tratadas atempadamente.

A Organiza¢do Mundial da Salde e a Unido Europeia, tendo em consideracdo o modo como
estas doencas afetam a vida dos individuos e das suas familias e o impacte cumulativo que tém
sobre os sistemas de saude e sociais, tém enfatizado a importdncia da prevencdo e do
diagndstico precoce de doengas raras. Em resultado desta preocupacdo cada Estado-Membro
foi convidado a implementar um plano ou uma estratégia nacional de abordagem destas
doencas,

Em Portugal foi constituida uma Comissdo interministerial para implementar a Estratégia
Integrada para as Doengas Raras 2015-2020, baseada numa cooperagao intersectorial e
interinstitucional. Esta estratégia nacional é pioneira a nivel europeu e surge em substituicdo
do antigo Programa Nacional das Doengas Raras, o qual, ndo conseguira responder as
necessidades da pessoa com doenga rara, por o ambito de atuagdo extravasar o setor da
Saude.

A abordagem das doencas raras constitui, em si mesma, um desafio social e econdmico. 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 de competéncias
e recursos de todos os sectores relevantes, de forma e promovendo, de forma progressiva,
uma mudanca real nas condi¢des complexas das pessoas que sofrem destas doencgas, como

previsto no Despacho n.2 2129-B/2015 de 27 de fevereiro.
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E objetivo desta estratégia garantir que as pessoas com doencas raras tenham melhor acesso
e qualidade dos cuidados de saude, sociais e de tratamento, com base nas evidéncias que a
ciéncia vem produzindo e maior celeridade e variedade de respostas sociais adaptadas a cada
caso. Tem como missdo desenvolver e melhorar: a)A coordenacdo dos cuidados; b)O acesso ao
diagndstico precoce; ¢)O acesso ao tratamento; d)A informacdo clinica e epidemioldgica; e)A
investigacdo e; f)A inclusdo social e a cidadania.

No ambito das competéncias atribuidas a esta comissdo Interministerial apresenta-se o

relatério anual sobre a implementacdo do plano anual 2016 da referida Estratégia.

2. Atividades desenvolvidas
As acbes desenvolvidas pela Comissdo Interministerial tiveram como objetivo o combate a
vulnerabilidade deste grupo populacional, através da reducdo da dispersdo de informacdo
sobre estas doencas, do aumento do acesso as intervengGes diagndsticas e terapéuticas, da
melhor referenciagdo no sistema de saude e de uma maior literacia em saude dos doentes,
familias e cuidadores. A comissdo é composta por representantes de diversos organismos e
presidida pelo Diretor-Geral da Saude, a saber:
a) Um representante da Dire¢do-Geral da Saude;
b) Um representante do Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge, I. P.;
c) Um representante da Administragdo Central do Sistema de Saude, I. P;
d) Um representante da Autoridade Nacional do Medicamento e Produtos de Saude, I. P;
e) Um representante do Instituto de Seguranca Social, I. P.;
f) Um representante do Instituto Nacional para a Reabilitacdo, I. P.;
g) Um representante da Fundacdo para a Ciéncia e a Tecnologia, I. P;
h) Um representante da Direcdo-Geral da Educacdo na area das necessidades educativas
especiais.
Na sequéncia da implementacdo do plano anual 2016 da estratégia integrada para as doencas
raras 2015-2020, realizaram-se diversas a¢Oes enquadradas nas prioridades estratégicas
consignadas na mencionada estratégia, salientando que o promeiro ano da Estratégia

Integrada, foi um ano de reflexdo e planeamento das atividades enunciadas.
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a) Coordenacao dos cuidados

Reconhecendo os centros altamente especializados como uma garantia da prestacdo de
cuidados de saude com elevada qualidade, iniciou-se o processo de construcao de 3 normas
Normas Clinicas sobre:

1. Abordagem diagndstica e critérios de referenciacdo da paramiloidose no

adolescente e no adulto.

2. Abordagem diagndstica e critérios de referenciacdo de doencas hereditarias do

metabolismo em idade pediatrica e no adulto.

3. Abordagem diagndstica e critérios de referenciacdo de cancros em idade

pediatrica.
As 3 normas referidas encontram-se em processo de validagdo cientifica a fim de serem
submetidas para aprovacao e subsequente publicacao.
Com o objetivo de caraterizar as respostas de cuidados, vocacionadas para as necessidades da
pessoa com doenga rara, foi recolhida informag¢do dos seguintes organismos; Federagdo das
AssociagOes Portuguesas de Paralisia Cerebral (FAPPC), Centro de Reabilitagdo do Norte,
Centro de Medicina de Reabilitagdo da Regido Centro - Rovisco Pais, Centro de Medicina de
Reabilitagdo de Alcoitdo, Centro de Medicina de Reabilitagdo do Sul, Centros Rarissimos e
Alianca Portuguesa das AssociagGes de Doencgas Raras (APPADR).
Apesar de todas as entidades referidas prestarem cuidados a pessoa portadora de doenga
rara, apenas os centros Rarissimos caraterizou a sua resposta como vocacionada para esta
populacdo, referindo a disponibilidade de algumas intervencbes terapéuticas, como sejam;
Fisioterapia, Terapia da fala, Terapia ocupacional, Hipoterapia, Terapia Assistida por Animais
Hidroterapia, Musicoterapia, Ensino Especializado. Ainda enquadrada na Rarissimas, existem
respostas na area do diagndstico e prestacdo, realizadas na instituicdo “Casa dos Marcos”, que
possui uma Unidade Clinica de Ambulatdrio, na qual sdo disponibilizadas consultas médicas,
consultas ndo médicas e atividade diagndstica no dominio laboratorial, com posto de colheitas
instalado. Todavia, importa referir que os servicos ai disponibilizados sdo em regime
exclusivamente privado, pelo que o acesso se encontra condicionado a capacidade financeira

dos doentes e suas familias.
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b) Acesso ao diagndstico precoce

O acesso ao diagnéstico precoce em Portugal, segundo relatério do INSA 2015, teve um
aumento do rigor e abrangéncia, pois “Nos Ultimos anos a aplicacao da espetrometria de
massa em tandem (MS/MS) ao rastreio neonatal veio tornar possivel o diagndstico
simultdneo de um grande numero de doencas hereditarias do metabolismo a partir da
amostra ja utilizada para outros rastreios, sem aumentar a quantidade de sangue colhido
ao recém-nascido”. Com o aumento significativo do nimero de doencas passiveis de
serem rastreadas e com a possibilidade de novos tratamentos, a tendéncia é para alargar
o espetro e incluir novas patologias. E importante, no entanto, que esta expansdo seja
rigorosamente monitorizada avaliando os beneficios (melhoria da morbilidade,
mortalidade e qualidade de vida) e inevitavelmente os custos”.

Para além do diagndstico precoce realizado através do “teste do pézinho” e com o objetivo
de melhorar o acesso a testes genéticos para diagnéstico de doencas hereditarias e
normalizar a pratica clinica, no ambito desta Estratégia, durante o ano 2016, iniciaram-se
os trabalhos para a construcdo e implementa¢do de uma norma clinica para a prescricao,
realizacdo e tratamento da informacdo de teste genéticos, encontram-se em fase final de

elaboragado.

c) Acesso ao tratamento
Com a organizacao de cuidados de exceléncia em centros de referéncia perpectiva-se um
aumento do acesso e da qualidade dos cuidados prestados, assim como o aumento de ac¢des
de investigacdo, de forma diferenciada e associada as particularidades de cada doenca rara.
Neste contexto, a nivel nacional e durante o ano 2016, foram reconhecidos diversos centros
de referéncia nacionais para doengas raras promovendo a sua integracdo em redes europeias

de referéncia (Tabela 1).

1899 Mais salde.

Direcao-Geral da Saude



RELATORIO INTERCALAR SOBRE A IMPLEMENTAGAO DA ESTRATEGIA INTEGRADA PARA
AS DOENCAS RARAS | ANO 2017

Tabela 1 — Centros de referéncia reconhecidos em Portugal

Centro Hospitalar de Sdo Jodo, E.P.E. Doengas Hereditarias do Metabolismo
Centro Hospitalar do Porto, E.P.E. Doencas Hereditarias do Metabolismo
Centro Hospitalar do Porto, E.P.E. Paramiloidose Familiar

Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, . .
P Doencas Hereditarias do Metabolismo

E.P.E.
entro Hospitalar e Universitario de Coimbra Oncologia Pediatrica
E.P.E.
Centro Hospitalar Lisboa Norte, E.P.E. Doengas Hereditarias do Metabolismo
Centro Hospitalar Lisboa Norte, E.P.E. Paramiloidose Familiar

Hospital da Senhora da Oliveira, Guimardes, E.P.E. | Doencas Hereditarias do Metabolismo

Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa

Francisco Gentil, E.P.E. Oncologia Pediatrica

Instituto Portugués de Oncologia do Porto

Francisco Gentil, E.P.E. Oncologia Pediatrica

d) Informacao clinica e epidemioldgica

Com a participacdo da equipa Nacional da Orphanet como parceiro desta Estratégia,
pretendeu-se difundir a utilizacdo sistematica do sistema de informacdo europeu
Orphanet, adotando-o como portal de referéncia e fonte de informacdo credivel sobre
doencas raras, suas caracteristicas, possibilidades de diagnostico e de tratamento. Para o
efeito foram desenvolvidos esfor¢os na adequacao da informacdo disponibilizada no portal
da Orphanet internacional a lingua portuguesa.

Com objetivo de desenhar um modelo de registo Unico em Portugal, com possivel
integracdo em bases de dados internacionais, com informa¢do de interesse,
epidemiolégico, econémico, e que possibilite a monitorizacdo do estado de saude das
pessoas com doenca rara, durante o ano 2016, realizou-se um levantamento dos diversos
e dispersos sistemas de registo de doencas raras existentes no pais. Sendo o objetivo
major a delineacdo de um modelo de base de dados e plataforma informatica a
disponibilizar aos centros de referéncia nacionais para acompanhamento das patologias

especificas e eventual insercdo nas redes europeias, em desenvolvimento.

Na sequéncia desta intenc¢do realizou-se um encontro de 18 de abril de 2016, com varias
entidades interessadas no registo Unico de doencas raras. Participaram, a convite da
Comissao Interministerial da Estratégia Integrada para as DR (EIDR), 23 pessoas

representativas das diferentes partes interessadas, a saber, os Centros de Referéncia
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recentemente reconhecidos pelo Ministro da Saude, os Servicos Partilhados do Ministério
da Saude, a Administracdo Central dos Servicos de Saude, o INSA, o Registo Nacional de
Doencas Lisossomais de Sobrecarga, duas associacBes de doentes, uma sociedade
cientifica e investigadores e técnicos ativos no dominio das DR. O objetivo do encontro era
estabelecer as bases de um sistema nacional de registos de DR tendo presente os
documentos programaticos da EIDR (Despacho n® 2129-B/2015 de 26.02 e Plano de A¢do
para 2016) e dos Centros de Referéncia Nacionais (Portaria n® 194/2014 de 30.09). Todos
0s presentes que tomaram a palavra coincidiram em considerar muito oportuna a
construcgdo de registos de DR, os quais constituem um pré-requisito para um mais correto
planeamento e prestacdo de cuidados de saude, para o refor¢o da investigacao cientifica e
para a melhoria dos resultados em termos sociais, econémicos e de qualidade de vida das
pessoas com DR e seus familiares e cuidadores. Subsidiariamente, a existéncia de registos
facilitara a integracdo dos centros de referéncia nacionais nas redes europeias de
referéncia atualmente em constituicdo.

Ainda na area da informacdo clinica e epidemioldgica, salienta-se o fato do aumento da
atribuicao de cartdo de pessoa com doenca rara, além de facilitar o acesso a informacao
clinica relevante para a adequacgdo da prestacao de cuidados em qualquer local do SNS, é
até a data o unico instrumento disponivel que permite recolher dados de carater

epidemiolégico sobre a prevaléncia e incidéncia de doencas raras em Portugal.

e) Investigacdo

Com o objetivo de identificar as iniciativas de investigacdo em curso, foi solicitado a
Funda¢dao da Ciéncia e da Tecnologia o levantamento dos projetos de investigacao
realizados nos ultimos 5 anos em Portugal (Tabela 2), com o total de 23 projetos

financiados.
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Tabela 2 - Iniciativas de investigagdo em doengas raras em Portugal

Projectos financiados pela Fundac¢do da Ciencia e Técnologia - iniciados desde 2012

Titulo Entidade Ano Tipo de Doenca (s)
estudo
Identificando endpoints moleculares para | Instituto de Biologia 2012 | Clinico; ORPHA98757
a doenca de Machado-Joseph (MJD/SCA3): | Molecular e Celular Observacional
avaliacdo de biomarcadores (IBMC/UP) ;
transcricionais em sangue periférico. Biomarcadore
s

Citogenética de Proxima Geragdo Irrompe | Pré-INSA, Associacdo 2013 | Clinico; ID
nos Cuidados de Saude e Contribui para para a Promocdo da Observacional
Anotac¢do do Genoma Humano Investigacdo em Saude ; Diagnostico

(Pré-INSA/INSAR))
Identificacdo de novos genes responsaveis | Instituto de Biologia 2013 | Clinico; Ataxias
por degeneracdo espinocerebelosa Molecular e Celular Observacional
utilizando uma combinag¢do de screening (IBMC/UP) ; Diagnostico;
gendmico, sequencia¢do de nova geracao Experimental
e validacdo
Vias dependentes de RNA na degeneracdo | Fundac¢do da Faculdade 2013 | Experimental | ORPHA7Y0;
de neurdnios motores na atrofia muscular | de Ciéncias da ORPHAS803
espinal e esclerose lateral amiotrofica Universidade de Lisboa,

FP (FFC/FC/ULisboa)
Base de Dados Web baseada na Ontologia | Instituto de Medicina 2013 | Experimental | ORPHA803
para Compreeender a Esclerose Lateral Molecular
Amiotrofica (IMM/EM/ULisboa)
Mutag¢des da Caderina-E e Novos Instituto de Patologia e 2012 | Experimental | Cancro gastrico
Interactores no Cancro (MECANIC). O Imunologia Molecular hereditario do
papel da caderina-E mutada na interacdo | (IPATIMUP/UP) tipo difuso
integrina-matriz extracelular no cancro
gastrico.
Investigacdo bigenémica translacional na Centro de 2012 | Clinico; ORPHA104
Neuropatia Otica Hereditéria de Leber: Neurociéncias e Observacional
Correlagdao Genétipo-Fenotipo Biologia Celular ; Diagnéstico

(CNBC/UC)
Pesquisa de novo(s) gene(s) envolvidos no | Instituto Nacional de 2013 | Clinico; Défice de
défice de complexo | com excrecdo de Saude Dr. Ricardo Jorge Observaciona; | complexo | com
acido 3-metilglutacénico (INSARJ) Diagnéstico excrecdo de

acido 3-
metilglutaconico

Defeitos Genéticos das doencas Instituto Nacional de 2014 | Clinico; Doengas
mitocondriais: abordagem por Saude Dr. Ricardo Jorge Observacional | mitocondriais
sequenciacdo de nova gera¢ao (INSAR)) ; Diagnostico
Degradacdo do mRNA mediada por Fundac¢do da Faculdade 2014 | Experimental | Varias
coddes nonsense em doencgas genéticas e | de Ciéncias da
cancro: mecanismos e novas terapias de Universidade de Lisboa,
supressao FP (FFC/FC/ULisboa)
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Modelos celulares para o estudo de Instituto Nacional de 2014 | Experimental | Doencas de
mecanismos de disfun¢do e corre¢do Saude Dr. Ricardo Jorge sobrecarga
lisossomal (INSAR)) lisossomal
Proteostase como elemento de ligacdo Universidade do Minho 2012 | Experimental | ORPHA98757
entre vias moduladoras da longevidade e (UM)
doencas neurodegenerativas
Fibrose Quistica: Uma abordagem de Associagao do Instituto 2012 | Experimental | Fibrose quistica -
Imagiologia Molecular Superior Técnico para a ORPHAS86
Investigagdo e o
Desenvolvimento (IST-
ID)
Determinantes da especificidade neuronal | Universidade do Minho 2012 | Experimental | ORPHA98757
na doenca de Machado-Joseph: estudo (UM)
num modelo de C. elegans
Doenca de Machado-Joseph, agregacao e Centro de Experimental | ORPHA98757
degradacdo proteicas, biologia de células Neurociéncias e
estaminais, proteostase, Biologia Celular
neurodegeneracdo (CNBC/UC)
Papel do sistema renina-angiotensina em | Universidade do Algarve Experimental ORPHA90050
doencgas da retina e o seu potencial (UAlg)
terapéutico
Abordagem pré-clinica para a intervencdo | TechnoPhage,SA Experimental | ORPHA93256
terapéutica em portadores da mutac¢do (TechnoPhage)
associada ao Sindrome de X Fragil.
Estudos estruturais sobre o Ai RNA Fundac¢do Calouste Experimental | ORPHAS
modificagdo, um regulador chave da Gulbenkian (FCG)
imunidade inata vertebrado
Consequéncias metabolicas de uma Instituto de Medicina Experimental | ORPHA3385
infecdo pelo Tripanosoma Africano Molecular
(IMM/FM/ULisboa)
Desenvolvimento de abordagens Instituto Nacional de Experimental | Doencgas de
terapéuticas baseadas na corre¢do do Saude Dr. Ricardo Jorge sobrecarga
splicing em doencas de sobrecarga (INSAR)) lisossomal
lisossomal: estudos in vitro e in vivo
Biomarcadores de fibrose miocardica na Associagdo para a Clinico; Miocardiopatia
identificagdo precoce dos portadores de Investigacgao e Observaciona; | hipertrofica
miocardiopatia hipertréfica Desenvolvimento da Diagnéstico;
Faculdade de Medicina Biomarcadore
(AIDFM/FM/ULisboa) s
MyCyFAPP - My application for cystic Associagdo para a 2016 | Clinico; Fibrose quistica -
fibrosis Investigacgao e Sistemas ORPHA586
Desenvolvimento da informaticos
Faculdade de Medicina
(AIDFM/FM/ULisboa)
UM Cure 2020 Fundacdo 2016 | Experimental | Melanoma da

Champalimaud

e Clinico

uvea
ORPHA39044
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f) Inclusdo social e cidadania

Com o objetivo de aumentar a colaboragdo ativa das associa¢des de doentes com doenca
rara na definicdo de respostas integradas e na sua concretiza¢do, realizou-se uma
auscultacdo das associacOes de doentes para levantamento das necessidades. As referidas
associagdes sinalizaram necessidade de financiamento por parte das areas setoriais, no
sentido da disponibilidade de apoios financeiros, de forma a poderem promover e
desenvolver atividades com vista a inclusdo social e cidadania.

Para aumentar a compreensao das necessidades sentidas por pessoas com doencas raras,
foi também desenhado e orcamentado um inquérito para avaliar o seu grau de satisfacdo,
relativamente a organizacdao dos servicos (saude, educacao, setor social), cuja

implementacdo ocorre em 2017.

Transversal a todas as prioridades estratégicas a nomeac¢do do Coordenador e constituicdo
de equipa nacional da Orphanet, com o objetivo de; a) divulgar as doencas raras; b)
atualizar a pagina online da Orphanet Portugal; c) traduzir e validar os contelddos para o
site a Orphanet Internacional, serd uma mais-valia na divulgacdo de informacdo e aumento

da sensibilizacdo das necessidades especificas da pessoa com doenca raras.

3. Consideragées finais

Em 2017, a Comissao propde dar continuidade as actividades previstas no plano anexo,

considerando as prioridades da Estratégia Integrada para as Doencas Raras 2015-2020.
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