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Rede Nacional de Centros de Referéncia para Doengas Raras

O Programa Nacional para Doengas Raras (PNDR), elaborado pelo Grupo de Trabalho sobre Doengas Raras,
foi aprovado a 12 de Novembro de 2008 pelo Ministério da Saude. Este plano, em consonancia com os
restantes programas europeus, tem como principal objectivo melhorar o apoio aos doentes e familiares
com Doengas Raras. De acordo com a definigao escolhida pela EU, sdo consideradas Doengas Raras todas
as que apresentem uma prevaléncia populacional inferior a 5 / 10.000 (regulamento 141/ 2000) e estima-
se que, com estas caracteristicas, existam 5000 a 8000 diferentes entidades nosolégicas, na sua quase
totalidade (cerca de 80%) de causa genética. Podemos assim concluir que, no nosso Pais, deverdo existir
mais de meio milhdo de pessoas afectadas (cerca de 600.000) com estas doengas graves, por vezes
incapacitantes e ainda de dificil controlo. E importante salientar que, tratando-se de doencas genéticas,
além do elevado peso econdémico e social, suportado pelos doentes e familias, existe, muitas vezes,
elevado risco de repeticdo noutros membros das mesmas, que deverd ser sempre precoce e
correctamente avaliado.

Todos estes aspectos adversos, foram comprovados nos ultimos anos por multiplos estudos europeus,
realizados em doencas — modelo, com patologia conhecida e relativamente frequentes, tendo ficado
amplamente demonstrada a grande importancia do adequado acompanhamento aos doentes.

Posteriormente, foi unanimemente defendido, como melhor estratégia para melhorar o indispensavel
suporte a doentes e familias, a criacdo, em todos os paises europeus, de Centros de Referéncia de
exceléncia para as principais doengas ou grupos de doengas. Estes, a semelhanca dos ja existentes nalguns
paises, deverdo ser constituidos por competentes equipas multidisciplinares preparadas para fornecer um
apoio de exceléncia na area clinica, laboratorial e cientifica aos doentes e familias e, também, para se
articularem com as respectivas redes de grupos internacionais de referéncia. A importancia da
colaboracdo das Associacdes de Doentes e familiares no delinear desta estratégia também tem sido
sempre salientada.

Centro de Referéncia (CR)

Mais importante do que uma rigida definicdo do que é um Centro de Referéncia para Doencas Raras, é
fundamental, antes de os constituir ou oficializar, definir as suas indispensaveis fun¢des que, contudo,
revestem aspectos bastante diferentes de doenca para doenca.

Porém, é indiscutivel, que a estrutura de qualquer CR deve ser organizada em moldes que permitam o
desenvolvimento da sua maxima capacidade para diagnosticar e tratar adequadamente e com
precocidade todos os doentes, informar (inclusive realizar aconselhamento genético) e apoiar os outros
elementos da familia, estabelecer ligagdo com restantes apoios médicos e sociais (incluindo realizar uma
eficaz articulagdo com médicos assistentes dos doentes e familias). O CR deve ainda participar
activamente no ensino e na investigacdo e registo da respectiva patologia. O reconhecimento da sua
exceléncia deve ser aceite pelos seus pares, a nivel nacional e internacional e, também, pelos doentes e
respectivas associagoes.

Assim, consideramos que cada Centro de Referéncia para Doengas Raras deverd, objectivamente, possuir
0s seguintes requisitos:
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1- Ser constituido por Profissionais com demonstrada competéncia (“expertise”) para realizarem o
apoio assistencial aos doentes e familias e desenvolverem relevante investigacao cientifica no seu grupo
especifico de patologia. Deverdo ainda demonstrar possuir sélida experiéncia pedagdgica, que lhes ird
permitir serem capazes de sensibilizar e educar outros profissionais de salde e ainda membros das
familias afectadas e restante populagdo. Considera-se indispensavel que sejam confirmados todos estes
atributos (assistenciais, cientificos e pedagdgicos) aquando da recep¢do das propostas de candidatura
por parte dos coordenadores de cada centro. Estes centros deverdo estar instalados em Hospitais/
Centros Hospitalares da rede publica.

2- Possuir caracteristicas multidisciplinares, ao ser constituido por pessoal técnico com o perfil
complementar adequado a realizagdo, no mesmo local, ou locais préximos e articulados, dos principais
apoios médicos,_incluindo cirdrgicos, e, ainda, de enfermagem, psicologia, reabilitacdo, laboratoriais ou
outros indispensaveis a cada tipo de situacdo. A importancia da prevencdo genética de muitas patologias
raras, conduz a necessidade da intervencdo, acessivel e competente, por parte de geneticistas médicos
na maioria dos centros a criar.

3- Estar correctamente inserido no Servigo Nacional de Satide de modo a possuir todas as condi¢Oes
para a obtencdo da imprescindivel, facil e produtiva articulagdo com os respectivos médicos assistentes,
restantes técnicos de saude e técnicos de apoio social. Esta articulagdo deverd ser realizada, quer ao
nivel dos cuidados de saude primarios, cuidados de saude hospitalares e rede nacional de cuidados
continuados integrados.

4- Ser reconhecido pelos doentes e familiares - e também pelas respectivas associa¢es, quando
existentes - como prestadores de um correcto apoio, ndo so do ponto de vista estritamente técnico mas
também do ponto de vista humano e ético.

5- Ser constituido por um grupo profissional estavel que garanta a continuidade da assisténcia aos
doentes e familias durante um longo periodo e a necessaria sedimentacdo dos conhecimentos (vertente
clinica, laboratorial e cientifica) acerca da respectiva patologia no nosso pais.

6- Ter boa capacidade de formagdo e ensino nas respectivas areas de referéncia e, ainda, contacto
permanente com féruns cientificos, nacionais e internacionais, de actualizacdo de conhecimentos.

7- Possuir um desenvolvido e eficaz sistema informatico, com conectividade com os restantes
sistemas e que seja facilitador de completo arquivo clinico, com registos dos doentes afectados,
possibilitando a obtencdo de conhecimentos epidemioldgicos, nomeadamente sobre prevaléncia e
distribuicdo das patologias, a avaliacdo dos servicos prestados e o estabelecimento de contactos
rotineiros com centros nacionais e internacionais nomeadamente rede europeia.

8- Possuir condicGes que permitam, o desenvolvimento de formagdo continua dos seus membros e
projectos de investigacdo (incluindo ensaios clinicos).

9- Possuir capacidade diferenciada de diagndstico, de seguimento da evolucdo da doenga com base
na procura dos melhores resultados, que permitam a actualizagdo permanente da presta¢do de cuidados
e contribuam para o desenvolvimento do estado da arte.
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10- Dispor dos recursos financeiros necessarios para assegurar as responsabilidades que lhes forem
atribuidas

11- Perspectivar novos caminhos de prestacdo de servicos, que estabelecam parametros de
eficiéncia, adequadas relagGes custo -beneficio e resultados clinicos satisfatérios;

12- Estar articulado com as principais associacoes de doentes e outras entidades relevantes.

13- Integrar ou articular-se correctamente com os restantes servigos nacionais de diagnodstico e
tratamento (ambulatério ou internamento) da patologia de referéncia, e com centros congéneres
nacionais e/ou internacionais, nomeadamente com o0s europeus com quem os quais se deverdo
articular em rede.

Parece-nos, uma vez mais, de salientar que ndo se pretende que cada Centro de Referéncia possua todas
as condicdes nomeadamente médicas, cirdrgicas, laboratoriais ou de reabilitacdo e apoio psicolégico mas
devera ser responsavel por toda a coordena¢do do apoio a cada doenca patologia rara (ou grupo de
patologias consideradas afins) e devera articular-se com eficacia com todos os referidos apoios externos
de modo a permitir ao doente, e/ ou aos seus familiares, uma simplificada ligacdo com os mesmos. Esta
coordenacdo deverd ser oficialmente atribuida aos CR pelos diferentes érgdos ministeriais e responsaveis
pelos servigos publicos de saude.

O recente desenvolvimento em Portugal do modelo de gestao e intervengao integrada de doenca e a
criacdo (despacho 23/ 2008 de 13 de Marco de 2008), com o parecer favoravel da Administracdo do
Sistema de Saude, de Centros de Elevada Diferenciagao (CED) e Centros de Tratamento (CT), baseia-se nos
mesmos valores orientadores da proposta europeia de existéncia de CR. Assim tem muitas caracteristicas
idénticas a nossa proposta que se baseou em recomendacgbes internacionais emanadas das reunides
realizadas sob a égide da UE, nomeadamente do High Level Working Group on ERC ( European Reference
Centres). Parece-nos, pois que devemos considerar que, em linhas gerais, se deverao orientar pela circular
normativa n2 14/ DSCS/DGID (31/07/08).

Contudo, é indispensavel reconhecer, na estruturacdo da rede nacional de Centros de Referéncia para
Doencas Raras, cujo principal objectivo é melhorar a qualidade e a eficiéncia na presta¢do de cuidados a
estes doentes, que este citado objectivo lhes confere especificidades préprias e que estas deverdao ser
tidas em conta na elaboracdo dos recursos a atribuir-lhes. Entre estas especificidades, que sdo
consequéncia de se tratar de doentes com patologias muito raras e complexas, além da ja referida
obrigatdria representacdo de Portugal nas redes europeias de Doencas Raras, é de valorizar o apoio e
ensino dos profissionais de salde nas unidades de saude articuladas com o CR e que prestam cuidados
directos aos doentes.

Condigdes de Candidatura:

Muitos grupos localizados principalmente em hospitais, universidades ou centros de investiga¢do tiveram
nos Ultimos anos um papel preponderante no apoio diagndstico e na investigacdo das doencas raras e tém
todas as condi¢Oes para se estruturarem segundo os modelos europeus de Centros de Referéncia. De
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acordo com as caracteristicas para os CR anteriormente definidas, parece-nos deverem ser

obrigatoriamente considerados na candidatura a estes centros os seguintes elementos:

10.

11.

Exposicdo tedrica referindo, em sintese, as principais caracteristicas da entidade nosoldgica de
referéncia. Esta exposicdo (que ndo devera ultrapassar .....paginas/ palavras) devera conter todas
as informacdes recentes sobre os principais aspectos clinicos e laboratoriais, histéria natural,
apoio terapéutico e rastreio. E indispensavel a descricdo do estado da arte no respeitante a
investigacdo, com referéncia aos principais grupos internacionais e nacionais implicados na
mesma.

Descricdo minuciosa sobre o modo como se encontra organizado o centro candidato a CR e sua
articulagdo com os restantes apoios locais ou regionais.

Descricdo das condigOes fisicas e técnicas do centro candidato. Referir se existe necessidade de
internamento (permanente ou periddico) e, nesse caso, nimero de camas e ainda outro material,
pessoal e espaco fisico disponiveis para esse efeito.

Informacdo completa sobre a experiéncia do grupo (niumero de doentes observados, resultados
clinicos e laboratoriais, gastos com exames diagndsticos e medicagdo, modo de apoio a familia e
ligacdao com Associacdao de Doentes, se existir, e ainda tipo de colaborag¢dao no ensino da patologia
de referéncia).

Publicacdes realizadas e demais participacdo na investigacdo e relacdo existente com centros
internacionais de referéncia devidamente discriminados.

Curriculo de cada um dos profissionais propostos como futuros elementos do Centro de
Referéncia ou que, ndo fazendo parte integrante do centro, com ele obrigatoriamente se
articulam.

Expressao do nivel de satisfacdo, por escrito, de doentes ou familiares que tenham sido assistidos
pelo grupo ou de Associacdo de Doentes directamente relacionada com a entidade nosoldgica.

Avaliacdo e diagndstico de pontos fortes e fracos encontrados pelo grupo que pretende constituir-
se em Centro de Referéncia e elaboracdo de propostas que tenham como objectivo a eliminacao
ou eficaz diminuigdo destes constrangimentos.

Compromisso, por parte do coordenador da manutencdo das actividades do CR sob a sua
coordenacdo, por um periodo minimo de 5 anos.

Compromisso, por parte do Conselho de Administra¢do da instituicdo candidata, em dotar o CR
dos adequados meios humanos, materiais e financeiros ao seu adequado funcionamento.

Auséncia declarada de conflito de interesses por parte dos membros do centro candidato.

Admite-se que as candidaturas a centros de referéncia possam englobar mais que uma unidade hospitalar

desde que determinem um Unico director clinico, possuam registo Unico, desenvolvam consultas
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descentralizadas de proximidade e pratiquem compra centralizada de produtos farmacéuticos e outros
materiais de consumo clinico.

Nestes termos, deverdo ser definidas, de acordo com a melhor evidéncia possivel, as necessidades
nacionais em termos de tratamento de doencas raras e os requisitos minimos de funcionamento de um CR
(e.g. volume de doentes tratados, competéncias técnicas, equipamentos), conforme previsto no PNDR.

O adequado funcionamento dos CR deve ser assegurado pelos respectivos Conselhos de Administracdo
das instituicdes, nomeadamente em termos de dota¢Ges de recursos humanos, materiais e financeiros,
incluindo a garantia dos recursos que assegurem as deslocag¢des e as outras actividades que decorrem da
participacao efectiva dos profissionais nas respectivas redes europeias de doencas raras. Tal facto nao
invalida uma rigorosa analise econdmico-financeira a sua actividade e influéncia na melhoria da qualidade
da prestagao de cuidados.

Os Centros aprovados deverdo apresentar anualmente a Comissdo Coordenadora do PNDR o plano e
relatdério de todas as suas actividades e também uma descricdo pormenorizada das suas eventuais
dificuldades na realizagdo do triplo objectivo de melhorar a assisténcia a doentes e familiares, participar
no ensino e realizar investigacdo relacionada com a patologia de referéncia.



