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Resumo

O que é este documento?

Relatério  anual intercalar  sobre a
implementacdo da Estratégia Integrada para
as Doencas Raras 2015-2020, elaborado pela
Comissdo Interministerial, presidida pela
Diretora-Geral da Saude.

O que consta do documento?

Neste relatério anual apresentamos as
atividades desenvolvidas pela comissdo
interministerial, no ano 2018 de acordo com as
prioridades  estratégicas  definidas no
Despacho n.° 2129-B/2015.

Quais sao as principais conclusdes?

O manual de apoio as pessoas com doenca
rara foi o produto mais concreto do ano 2018.
Este manual compila um conjunto de
informac¢do dispersa em varios organismos
publicos, relevantes para as pessoas com
doenca rara.

O que se quer atingir em 2019?

Para o ano 2019, pretende-se a concretizacdo
de todas as atividades que integram o plano
anual da Estratégia Integrada para as Doencgas
Raras 2015-2020, com a participa¢do ativa de
todas as organizagdes que integram a
Comissao interministerial.

Summary

What is this document?

Annual Progress Report on the
implementation of the Integrated Strategy for
Rare Diseases 2015-2020, prepared by the
inter-ministerial committee, chaired by the
Director General of Health

What can | find in this document?

In this annual report, the activities developed
by the inter-ministerial commission in the year
2018 were presented, in accordance with the
strategic priorities defined in Order No. 2129-
B/2015.

What are the main conclusions?

The manual to support people with rare
diseases was the most concrete product of
2018. This manual compiles a set of
information dispersed in several public
institutions, relevant for people with rare
diseases.

What do we aim for 2020?

For the year 2019, we intend to carry out all the
activities included in the annual plan of the
Integrated Strategy for Rare Diseases 2015-
2020, with the active participation of all the
organizations that constitute the Inter-
ministerial Commission.

Mais satide
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Introducao

Designam-se por doengas 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 doenga é considerada rara quando afeta 1 em
cada 2.000 pessoas, variando a sua raridade de pais para pais (Richter et al. 2015) (EU 2014) (Aronson
2006) (Derayeh et al. 2018) (Commission of the European Communities 2008).

A maioria destas doengas sdo graves e, por vezes, altamente incapacitantes, no entanto, existem
outras, cuja evolu¢do é benigna, ndo impeditivas do normal desenvolvimento intelectual e até
funcional, se diagnosticadas e tratadas atempadamente.

Na realidade, cerca de 80% das doencgas raras tém origem genética identificada (Lochmdller,
TorrentFarnell, et al. 2017), sendo 50% dos novos casos sao diagnosticados em criancas e cerca de 30%
morrem antes dos 5 anos de idade (Derayeh et al. 2018) (Commission of the European Communities
2008).

As doencas raras, enquanto doencas crénicas tem um impacto cumulativo na vida dos individuos e
das suas familias, assim como nos sistemas de salde e sociais (Melissa et al 2016), neste ambito a
Organizacao Mundial da Saude e a Unido Europeia tém enfatizado a importancia da prevencao e do
diagnostico precoce destas doencas. Em resultado desta preocupagdo cada Estado-Membro foi
convidado a implementar um plano ou uma estratégia nacional de abordagem destas doencas.

Conscientes da dimensao desta problematica em Portugal, estimando-se que existam entre seiscentas
a oitocentas mil pessoas portadoras destas doencas (Despacho n.° 2129-B72015), foi constituida uma
Comissdo Interministerial para implementar a Estratégia Integrada para as Doencas Raras 2015-2020,
baseada numa cooperacdo intersectorial e interinstitucional. 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 atuacdo
extravasar o setor da Saude.

E objetivo desta Estratégia garantir que as pessoas com doencas raras tenham melhor acesso,
qualidade dos cuidados de saude e tratamento, com base na evidéncia cientifica, e maior celeridade e
variedade de respostas sociais adaptadas a cada caso. Tem como missdo desenvolver e melhorar: a) a
coordenac¢do dos cuidados; b) o acesso ao diagndstico precoce; c) o acesso ao tratamento; d) a
informacdo clinica e epidemioldgica; e) a investigacdo; f) a inclusao social e a cidadania.

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¢cdes
complexas das pessoas que sofrem destas doencas, como previsto no Despacho n.° 2129-B/2015 de
27 de fevereiro.

No ambito das competéncias atribuidas pela Comissao Interministerial, designada para implementar
a Estratégia Integrada para as Doencas Raras, apresenta-se o relatério anual sobre a implementagao
do plano anual 2018 da referida Estratégia.
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Atividades desenvolvidas

As atividades desenvolvidas pela Comissdo Interministerial tiveram como objetivo o combate a
vulnerabilidade deste grupo populacional, através da reducdo da dispersao da informacado sobre estas
doencas, do aumento do acesso as intervencdes diagndsticas e terapéuticas, da melhor referenciacdo
no sistema de salde e de uma maior literacia em saude dos doentes, familias e cuidadores.

A mencionada Comissdo, presidida pelo Diretor-Geral da Saude, é composta por:

a) Um representante da Direcdo-Geral da Saude;

b) Um representante do Instituto Nacional de Satide Doutor Ricardo Jorge, I. P.;

c) Um representante da Administracdo 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 Fundagdo para a Ciéncia e a Tecnologia, I. P.;

h) Um representante da Direcdao-Geral da Educagdo na area das necessidades educativas especiais.

Na sequéncia da implementagdo do plano anual 2018 da Estratégia Integrada para as Doencas Raras
2015-2020 (EIDR), as atividades enquadradas nas prioridades estratégicas sao as seguintes:

Coordenacao dos cuidados

Com o objetivo de divulgar os recursos, direitos e beneficios disponibilizados pelos servicos publicos
as pessoas com doenca rara ao longo do ciclo de vida, foi divulgado o manual de apoio as pessoas com
doencas raras, em todos os organismos que integram a Comissdo Interministerial. E intencdo desta
comissao atualizar anualmente este manual, de forma a garantir a atualidade e utilidade do mesmo
(http://www.insa.min-saude.pt/primeiro-manual-de-apoio-a-pessoa-com-doenca-rara/ ).

Na area da monitorizacdo e acompanhamento das doencas raras, o Despacho n° 1818/2018, de 1 de
mar¢o, criou a Comissdo Coordenadora do Tratamento da Doenga Fibrose Quistica (CCTDFQ) , que
tem por missdo acompanhar e monitorizar o tratamento desta patologia e o Despacho n°®2123/2018,
de 28 de fevereiro nomeou os membros que integram a CCTDFQ , e designadamente um médico
designado por cada um dos 5 Centros de Referéncia (CRE) recentemente criados pelo Despacho n°
6669/2017, de 2 de agosto ( Centro Hospitalar Universitario de Sdo Jodo, E.P.E. (CHUSJ), Centro
Hospitalar Universitario do Porto, E.P.E. (CHUP), Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, E.P.E.
(CHUC), Centro Hospitalar e Universitario de Lisboa Norte, E.P.E. (CHULN) , Centro Hospitalar
Universitario de Lisboa Central, E.P.E. (CHULC ), um elemento da Administracdo Central do Sistema de
Saude (ACSS), um elemento da Autoridade Nacional do Medicamento, I.P. (INFARMED), um elemento
da Direcdo Geral da Saude (DGS) e dois elementos dos Servicos Partilhados do Ministério da Saude,
E.P.E. (SPMS).

No ambito da coordenacdo de cuidados durante o ano 2018, foram concluidas e publicadas Normas
clinicas com o objetivo de implementar vias de percursos de cuidados integrados claramente
definidos, acessiveis e eficazes, a saber:
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e Norma 017/2018 - Encaminhamento de pessoas com Coagulopatias Congénitas;

https://www.dgs.pt/directrizes-da-dgs/normas-e-circulares-normativas/norma-n-0172018-de-
14092018.aspx

e Norma 008/2018 - Diagnostico e seguimento da pessoa com Esclerose Tuberosa em Idade
Pediatrica e no Adulto

https://www.dgs.pt/directrizes-da-dgs/normas-e-circulares-normativas/norma-n-0082018-de-
19032018.aspx

Sendo a divulgacdo e implementacdo do Cartdo da Pessoa com doenca Rara uma area de agao
priorizada por esta estratégia no ano 2018, foram realizadas as seguintes a¢des:

e Atualizacdo da Norma da DGS que define as suas condi¢des de emissdo, informando da
possibilidade de o utente poder consulta-lo na Area do Cidad&o do Portal do Servico Nacional
de Saude.

https://www.dgs.pt/directrizes-da-dgs/normas-e-circulares-normativas/norma-n-0012018-de-
09012018.aspx

e Participacdo da DGS no evento “Portugal eHealth Summit”, divulgando as atualiza¢bes das
condicBes de requisicdo da Cartdo da Pessoa com Doenca Rara.

Acesso ao diagndstico precoce

No campo de acdo do diagnostico precoce, a Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética
do Departamento de Genética Humana do Instituto Nacional de Saude Dr. Ricardo Jorge, passou a
disponibilizar a sequenciacdo de proxima geracdo (Next Generation Sequencing, NGS) dos painéis de
genes para o diagnostico molecular de doencas hereditarias do metabolismo (Tabela 1). Esta
tecnologia permite a transferéncia da tecnologia de sequenciacdo de proxima geracdo (NGS) para o
diagnéstico de doengas raras sem causa conhecida, reduzindo o tempo até ao diagndstico etiologico.

Painéis de genes N2 genes

Doencas mitocondriais (mtDNA completo) 37
Doencas mitocondriais (genes nucleares) 209
Doencgas lisossomais de sobrecarga 70
Doengas peroxissomais

Doencas do metabolismo intermediario 172
Doengas da B-oxidagdo mitocondrial dos dcidos gordos 30
Glicogenoses 22
Ceroide lipofuscinose neuronal 14
Rabdomidlise 28
Hipoglicemia 58
Hiperamonémia 37

Tabela 1: Painéis de genes para o diagnéstico molecular de doencas hereditarias do metabolismo.
Fonte. INSA

A analise por NGS permite o estudo de multiplos genes simultaneamente, de forma muito mais rapida
e economica, comparativamente a analise individual de cada gene. Esta analise assegura a
sequenciagado total das regides codificantes e respetivas regides intrénicas flanqueadoras, com uma
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profundidade de cobertura de, pelo menos, 100x. Esta estratégia proporciona assim uma elevada
capacidade de diagnostico genético, mesmo em doencas raras sem causa conhecida, reduzindo o
tempo até ao diagnostico etiolégico.

Ainda no ambito do acesso ao diagnéstico precoce, o Programa Nacional de Diagnéstico Precoce
(executado no INSA) passou a incluir a fibrose quistica (ou mucoviscidose) na lista de patologias a
rastrear no periodo neonatal.

Reconhecendo a dificuldade de diagnostico de muitas doencas raras que se manifestam em qualquer
fase do ciclo de vidas, a Dire¢do Geral da Saude publicou a Norma 008/2018 referente ao Diagnoéstico
e seguimento da pessoa com Esclerose Tuberosa em Idade Pediatrica e no Adulto
(https://www.dgs.pt/directrizes-da-dgs/normas-e-circulares-normativas/norma-n-0082018-de-

19032018.aspx.

Na continuidade dos trabalhos realizados em anos anteriores para definir critérios de diagndéstico
precoce de doencas raras foi publicada a norma n° 007/2018 da Direcao Geral da Saude, que define
as condicOes de Prescricdo, Execucdo Laboratorial e Tratamento da Informacdo de Testes Genéticos
relacionados com a Saude em Idade Pediatrica e no Adulto, estando neste momento em atualizacdo
de contetdos.

Acesso ao tratamento

Para melhorar o acesso ao tratamento precoce de doencas raras graves, o INFARMED aprovou em
2018, para uma ou mais indica¢des, 8 medicamentos 6rfaos, mais 1 do que em 2017. Durante o ano
2018 o INFARMED, integrado no projeto Horizon Scanning, solicitou a cerca de 200 empresas do setor
farmacéutico que enviassem informacdo sobre os pedidos de financiamento que vao submeter até ao
final de 2019, para novas substancias ativas, novas indicagdes e primeiros genéricos e biossimilares.
Com este pedido definiu um mapa com a inova¢do que devera entrar nos préximos dois anos em
Portugal, de forma a estabelecer prioridades e a agilizar a entrada no mercado de novas tecnologias
de saude. Espera-se, até 2020, a submissdo de 38 novas indica¢des terapéuticas correspondentes a 32
medicamentos com o estatuto de medicamento 6rfao, com a seguinte distribuicdo por area
terapéutica: Endocrinologia; Geniturinario; Imunoalergologia; Medicamentos utilizados em
transplantacdo; Nutricdo e Metabolismo; Oftalmologia; Oncologia; Respiratério; Sangue; e Sistema
Nervoso Central.

Com o objetivo de melhorar a informacao sobre novas terapéuticas disponiveis, o INFARMED tem
vindo a desenvolver novas ferramentas que contribuam para estreitar o relacionamento com o
cidaddo e a pessoa com doenca, através da divulgacdo de informag¢do nas redes sociais (como o
Facebook) e em 2018, através da criacdo do Projeto Incluir. Este projeto constitui um instrumento de
ligacdo com o cidaddo e, em particular, com o cidaddo portador de doenga ou seu representante.
Pretende-se com este projeto alargar a interacdo de doentes/associa¢des de doentes no processo de
avaliagdo de tecnologias da saude e outras areas como as roturas de medicamentos, notificacdo de
reacGes adversas ou medicamentos contrafeitos; e, possibilitar assim que as entidades representantes
de pessoas com doenga possam construir posi¢des mais informadas sobre os processos em que o
INFARMED intervém e que o INFARMED possa incluir nos seus processos/atividades a perspetiva da
pessoa com doenca, a sua experiéncia, necessidades e preferéncias, bem como as dos seus cuidadores
e familiares. Até ao final de fevereiro de 2018, cidaddo portador de doenga e/ou associa¢des de
doentes que os representam puderam submeter o seu interesse em participar neste projeto ao
INFARMED.

Para garantir o acesso ao tratamento em tempo util, a Administracao Central dos Sistemas de Saude
promove a utilizacdo da telemedicina e das tecnologias de informacdo como instrumentos de auxilio
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a coordenacdo dos cuidados, a fim de propiciar melhor e mais rapido acesso a servicos especializados
concentrados, independentemente da zona geografica onde se localizam os servicos (Tabela 2).

Lista de Consultas de Telemedicina

Anestesiologia Imuno-hemoterapia
Angiologia e Cirurgia Vascular Imunologia
Cardiologia Medicina Fisica e Reabilitacdo
Cardiologia Pediatrica Medicina Interna
Cirurgia Cardio-Tor4acica Medicina Tropical
Cirurgia Geral Nefrologia

Cirurgia Maxilo-Facial Neonatologia
Cirurgia Pediatrica Neurologia Pediatrica
Cirurgia Plastica e Reconstrutiva e Estética | Neurocirurgia
Dermato-Venereologia Neuroftalmologia
Diabetologia Neurologia
Infecciologia Obstetricia

Doencas Autoimunes Oftalmologia

Dor Ortopedia
Endocrinologia e Nutricao Otorrinolaringologia
Estomatologia Pancreatologia
Gastroenterologia Pediatria

Genética Médica Pneumologia
Ginecologia Psiquiatria
Hematologia Clinica Radioncologia
Hemofilia Reumatologia
Hepatologia Senologia
Hipertensao Urologia
Imuno-alergologia Psicologia

Tabela 2: Lista de exemplos de consultas de telemedicina que sdo possiveis de ser realizadas no SNS,
com a ressalva de que nem todos os Hospitais tém estas consultas

Fonte. Administracdo Central dos Sistemas de Saude
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Com a intencdo de colaborar na identificacdo e na proposta de reconhecimento de centros de
referéncia nacionais para doencas raras, foi realizada pelo INSA uma auscultacdo da comunidade
médica das doencas raras, da qual resultou a elaboracdo de uma proposta fundamental para abertura
de concurso para centros de referéncia nacionais, a entregar a Comissdo Nacional para os Centros de
Referéncia.

Informacao clinica e epidemiolégica

Na sequéncia das fun¢8es atribuidas a equipa nacional da Orphanet, em conformidade com “Orphanet
Standard Operating Procedures”, as acbes desenvolvidas pela Equipa Nacional da Orphanet,
contribuiram para a atualizacdo da base de dados internacional, facilitando o acesso a informacdo na
lingua portuguesa. Neste ambito, as tarefas desenvolvidas foram;

Revisdo e traducdo de mais de 1000 Doengas Raras de acordo com a nomenclatura Orpha;
Participacdo em eventos nacionais para divulgacdo do portal e base de dados da ORPHANET;
Registo de mais de 100 testes genéticos disponiveis em Portugal, na base de dados da ORPHANET;
Identificacdo e registo, na base de dados da ORPHANET, das consultas hospitalares dirigidas a
doentes raros e respetivos profissionais de salide do SNS que as efetuam;

AN

5. Registo na base de dados da ORPHANET de centros de referéncia para doencas raras,
reconhecidos em Portugal;
6. Registo, na base de dados da ORPHANET, das associa¢des nacionais e regionais de doentes raros.

Com o objetivo de contribuir para a implementagao do registo nacional de doencas raras, a Comissdo

Interministerial elaborou um documento de reflexdo sobre as variaveis a considerar num registo
nacional de doenca rara, tendo por referéncia um conjunto de dados comuns para o Registo Europeu
de Doenca Raras, apresentado pela European Comimission - joint Research Centre ( https://eu-rd-
platform.jrc.ec.europa.eu/sites/default/files/EU%20RD%20Platform CDS%20 final.pdf).

Investigacao

Na sequéncia da auscultacao da comunidade cientifica, dos profissionais e das associa¢bes de doentes
com doengas raras foi apresentada uma proposta de agenda de investigacdo, desenvolvimento e
inovacao em doencas raras. Esta proposta surge na sequéncia do Simposio Doencas Raras_2017:“Com
a investigacdo, um mundo de possibilidades”, realizado no INSA em Lisboa em 15.12.2017. Co-
organizado pelo INSA e pela FCT, este evento, que contou com o apoio financeiro do INSA e da
Fundag¢do Amélia de Mello, concretizou um aspeto muito importante da Estratégia que é dar
visibilidade e estimular a investigacdo cientifica no dominio das doencas raras em todas as
modalidades relevantes - epidemiolégica, clinica e em servicos de salde, educagdo e protecdo social.
Foram apresentadas contribui¢cdes de especialistas portugueses e estrangeiros perante uma audiéncia
de cerca de 150 pessoas, constituida por membros da comunidade cientifica, profissionais de saude,
associacbes de doentes e representantes da industria de produtos de saude. Um dos resultados
praticos desta iniciativa foi a elabora¢do e validacdo de uma agenda de ID&l visando melhorar o
conhecimento acerca das doengas raras nos seguintes dominios: epidemiologia, diagnoéstico, modelos
e mecanismos fisiopatoldgicos, abordagens terapéuticas e recursos para quem (con)vive com estas
doencas.

DG S desde Melhor informacso,
1650 Mais satide
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Inclusao social e cidadania

Com a intenc¢do de desenvolver programas de formacdo, educacdo e treino de profissionais de satide
e do sector social, que ajudem a sua capacitacdo na identificacdo, tratamento e reabilitacdo de doengas
raras, a Comissdo Interministerial propds como prioridades formativas para os anos 2019-2020, no
ambito do Programa Operacional Inclusao Social e Emprego (PO ISE), programa que abrange as regides
do Norte, Centro e Alentejo e no Programa Operacional Regional do Algarve - CRESC Algarve 2020, a
realizacdo de acdo de sensibilizacdo para as doengas raras dirigida a profissionais de saude, com o
objetivo geral de aumentar o conhecimento sobre as doencas raras de forma a melhorar o diagnéstico,
o cuidado e tratamento dos doentes com este grupo de doencgas. Os objetivos especificos propostos
para esta acao foram: incrementar o conhecimento sobre a evolu¢do do diagndéstico das doengas
raras; sensibilizar os profissionais de salde para as dificuldades sentidas pelas pessoas portadoras de
doenca raras; divulgar os recursos disponiveis em Portugal para o diagndstico, tratamento e
acompanhamento das pessoas com doencas raras.

Para Incentivar a colaboracdo ativa das associacbes de doentes com doencas raras na definicdo de
respostas integradas e na sua concretizacdo, o INFARMED e a Escola Nacional de Saude Publica, da
Universidade Nova de Lisboa, estabeleceram uma parceria no ambito do “Projeto Incluir”, com o
propésito de realizar acdes de formacdo dirigidas as associa¢Ses de doentes e primeira a¢do ocorreu
em novembro de 2018. A participacdo de cidadaos portadores de doenca ou representantes de
pessoas com doenga é concretizada caso a caso em fungdo das especificidades de cada processo de
consulta. Nesta fase, a prioridade é o envolvimento no processo de avaliagao de tecnologias de saude,
nomeadamente na contribui¢do do cidaddo na identificacdo das medidas de eficacia e de qualidade
de vida consideradas relevantes.

A colaboracdo ativa das Associagdes que representam as pessoas com doengas raras, tem sido ao
longo dos anos, uma atividade fundamental para definicdo e implementacdo de respostas integradas
dirigidas as necessidades das pessoas com doenca rara. Durante o ano 2018, foram realizadas mais
de 30 acdes, dirigidas ndo s6 a pessoas com doencga raras, mas também a comunidade cientifica e
sociedade civil (Quadro 3).

Artigos de opinido sobre doencas raras Publico em geral
http://www.aliancadoencasraras.org/noticias/alianca-nos- fev/18
media/item/102-finca-joelhos-ou-paris,-na-verdade-tanto-

faz.html ;

http://www.aliancadoencasraras.org/noticias/aliang¢a-nos-
media/item/102-finca-joelhos-ou-paris,-na-verdade-tanto-

faz.html

Audicdo pela Comissdo Parlamentar da Saude mar/18  Deputados da
Comissao
Parlamentar da Saude

Conferéncia Apoie as doencas raras, mostre-o, em fev/18  Atores das doencas

parceria com o INSA e com 0 i3S raras, publico em

http://www.aliancadoencasraras.org/dia-das-doencas- geral

raras-2018.html

Exposicdo Expression of Hope Ill - a Alianca foi promotora  fev/2018  Publico em geral
da vinda a Portugal desta exposicao propriedade da Sanofi d

http://www.aliancadoencasraras.org/eventos/item jun/2018

D G s desde Melhor informagao,
L) Mais sadide.

Diregao-Geral da Saude
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Sessdo de esclarecimento sobre doencas raras na fev/18  Deputados, atores
Assembleia da Republica das doencas raras,
http://www.aliancadoencasraras.org/ publico em geral
Spot televisivo fev/18  Publico em geral
https://www.youtube.com
Accdo de Sensibilizagdo sobre a Doenca de Huntington - Maio Sociedade Civil
Escola Emidio Navarro 2018
http://www.huntington-portugal.com/archives
Colaboragao em Reportagem sobre Portugal - European Julho Doentes, familiares,
Huntington's Disease Network Newsletter 2018 amigos, profissionais
http://www.ehdn.org/wp-content/uploads/2018 de saulde,
investigadores, etc
Organizacao de Encontro Cientifico sobre Doenca de Junho Comunidade
Huntington - no &mbito do 4° Congresso da Academia 2018 Huntington Europeia
Europeia de Neurologia (doentes, familiares,
http://www.huntington-portugal.com/archives/1129 ; amigos, profissionais
http://www.huntington-portugal.com/archives/1133 ; de salde,
http://www.huntington-portugal.com/archives/1165 investigadores, etc.)
Tradugdo para Portugués de Videos e Textos com 2018 Doentes, familiares,
Actualiza¢des Cientificas sobre a Doenca de amigos, profissionais
Huntington de saude,
https://vimeo.com/261483183 ; https://pt.hdbuzz.net/261 investigadores
http://www.huntington-portugal.com/archives/1204 ;
https://pt.hdbuzz.net/263 ; http://www.huntington-
portugal.com/archives/1272 ; http://www.huntington-
portugal.com/archives/1281 ;
Apoio Directo aos doentes e familias - presencialmente ou 2018 Doentes, familiares,
por telefone/e-mail amigos, profissionais
de salde,
investigadores, etc.
Estudo das opcdes para existéncia de organizagdo chapéu = fev/2018
Unica a
nov/2018
Participagdo no Curso “A Genética na Medicina Geral e abr/18  Profissionais de
Familiar” - organizacdo IBMC-CGPP, Porto Salde - Médicos de
http://www.huntington- Medicina Geral e
portugal.com/archives/1070;http://www.huntington- Familiar
portugal.com/archives/1084
Fornecer informacdo atualizada relativamente as Associados
perspetivas de tratamento das doencas as familias com 2018
menor capacidade de acesso a informacao; Disponibilizar
atencdo e conforto psicolégico (ndo clinico) as familias
afetadas;
Chamar a ateng¢do da opinido publica para as doengas 2018 Publico em geral
através de redes sociais
Colaboragdo em reportagens, noticias e separatas de Sociedade Civil
diversos meios de comunicagdo social (jornais, radio,
televisao) 2018
https://www.tsf.pt/sociedade/saude/interior/deixar-de-ter-
vergonha-da-doenca-da-vergonha-9455068.html
http://docemargarida.inesprazeres.com/M/media/
Encontros de Familias; Sess@es de esclarecimento aos Doentes e familiares
doentes e familiares nov-18
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Participagdo em congressos europeus e internacionais Doentes, familiares,
relativos as doengas representadas amigos, profissionais
http://www.huntington-portugal.com/archives/1219 20 de saude,
investigadores

Participagdo no Curso de Capacitacao de Associa¢des de Representantes da
Doentes - organizacdo IBMC-CGPP, Porto Maio APDH; Comunidade
http://www.huntington-portugal.com/archives i8|1h80- Huntington

2018 Portuguesa
Participa¢do no Documentario "Ndo Somos Tao Raros Sociedade Civil
Nem estamos Tao Sos: A Forga das AssociacBes de J;('):‘g

Doentes" - produzido pelo IBMC-CGPP, Porto

https://www.youtube.com/watch?v=MuNKttTolw0
Tabela 3: Exemplo de algumas atividades realizadas pelas associa¢des de pessoas com doenca rara.
Fonte. Alianca Portuguesa de Associa¢bes das Doencas Raras

Para os desenvolvimentos de programas de formacdo, educacdo e treino de profissionais de salde e
do sector social, que ajudem a sua capacitacdo na identificacdo, tratamento e reabilitacdo de doengas
raras, realizam-se diversas ac¢des de formacgdo de formadores para o Desenvolvimento de uma Escola
Inclusiva, na sequéncia da publicagdo do Decreto-Lei n.° 54/2018, de 6 de julho. Esta a¢Bes contaram
com a participacdo de 130 professores e decorreram em Braga, Porto, Chaves, Coimbra e Evora, tendo
como objetivo capacitar docentes para a formacdo e sua replicagdo sobre a implementacdo do novo
enquadramento legal da educagdo inclusiva.

Com a publicagdo do Decreto-Lei n.° 55/2018, de 6 de julho, sobre flexibilidade curricular, e tendo por
base a Estratégia Nacional de Educacdo para a Cidadania e o Perfil dos Alunos a saida da escolaridade
obrigatéria, realizaram-se a¢8es formacdo de formadores em Vila Nova de Gaia e Beja, a cerca de 30
professores com o objetivo e capacitar/dotar docentes para replicarem a formacdo de pares na
utilizacdo do Referencial de Educacdo para a Saude, como uma ferramenta universal para o
desenvolvimento de competéncias pessoais, cognitivas e socio emocionais e promogdo da literacia em
saude dos alunos.

No inicio do ano letivo 2018/2019, foram criadas equipas conjuntas que realizaram workshops com
Diretores de Agrupamentos de Escolas, para a implementa¢do destes dois Diplomas - Educacao
Inclusiva - Flexibilidade curricular e Estratégia de Educacdo para a Cidadania da Escola. Pretende-se
que estas equipas, constituidas por Técnicos e Docentes, possam abranger todos os agrupamentos de
escolas do pais, pelo que este trabalho tem sido continuado ao longo do ano.

Para capacitar as pessoas com doencas raras e os seus cuidadores, foi apresentado o projeto MAVI
(Modelo de Apoio a Vida Independente). O Modelo de Apoio a Vida Independente - Assisténcia Pessoal
para pessoas com deficiéncia prevé a existéncia de projetos-piloto para o periodo de 2017-2020 que
serdo cofinanciados pelo Portugal 2020, no ambito do Dominio Tematico Inclusdao Social e Emprego.
Este projeto, apesar de ndo ser exclusivamente dirigido as pessoas com doengas rara, contribui para
o aumento de funcionalidade e qualidade de vida das pessoas com doengas raras mais incapacitantes.

D G S Gesde Melhor informacéo,
1899 Mais satide

Diregao-Geral da Saude
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Consideracoes finais

Quando se confronta o plano de atividades desenhado para o ano 2018 e os resultados demonstrados
neste relatério, verifica-se que algumas das atividades planeadas ndo foram concretizadas. Todavia,
também é possivel verificar que com o contributo individual e coletivo de todas as organizacbes que
constituem esta Comissao Interministerial, foi possivel desenhar e implementar diversas atividades
que ndo estavam inicialmente previstas, mas que se consideram relevantes para as pessoas com
doenca rara.

O produto mais concreto do ano 2018 foi 0 manual de apoio as pessoas com doenga rara. Este manual
compila um conjunto de informag¢do dispersa em varios organismos publicos, relevantes para as
pessoas com doenca rara. (http://www.insa.min-saude.pt/primeiro-manual-de-apoio-a-pessoa-com-

doenca-rara/)

A auséncia de orcamento especifico alocado as atividades da Estratégia Integrada para as Doencas
Raras 2015-2020 e a impossibilidade de as entidades envolvidas poderem aceitar financiamento
externo de entidades privadas com fins lucrativos, € um dos maiores condicionantes da
implementacdo dos planos anuais.

Face ao exposto, as atividades planeadas para o ano 2019 deverdo continuar a ser programadas no
estrito dominio de competéncias e recursos disponiveis dos diferentes parceiros da Estratégia, com
eventual limitacdo na defini¢do de alguns objetivos.

DG S desde Melhor informacso,
1650 Mais satide

Diregao-Geral da Saude
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