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_Resumo

A EUCERD Joint Action (EJA) para as Doencas Raras (DR) integrou cinco do-
minios: planos nacionais e estratégias, nomenclatura internacional para DR,
Servicos sociais especializados, qualidade dos cuidados/centros de referén-
cia e integracao de iniciativas em DR. O objetivo deste artigo é descrever o
enquadramento portugués nas DR. Em novembro de 2014 foi realizado um
workshop em Portugal com oito paises participantes. Foi descrita a situagéo
europeia para as DR e comparada com a realidade portuguesa. Estiveram
presentes: autoridades europeias, parceiros da EJA, especialistas, investi-
gadores, profissionais de salde e associagoes de doentes. Realizou-se uma
andlise qualitativa dos conteldos das apresentacdes, posteriormente atua-
lizada através de andlise documental. No dominio dos planos e estratégias
foi aprovada a Estratégia Integrada para as Doengas Raras 2015-2020 que
assenta numa cooperagao interministerial, intersectorial e interinstitucional.
Em relagao a nomenclatura, foi discutida e proposta a utilizagédo do Orpha-
number. Foram descritas vérias iniciativas no @mbito das DR e observados
exemplos de boas praticas na area dos servigos socias especializados. Re-
centemente, Portugal reconheceu oficialmente varios Centros de Referéncia
Nacionais, onde se incluem alguns para as DR. Em conclusao, Portugal tem
vindo a desenvolver diversas atividades no dominio das DR sendo necessa-
rio continuar com a integragao das mesmas.

_Abstract

The EUCERD Joint Action (EJA) for Rare Diseases (RD) consists of five
domains: national plans and strategies, international RD nomenclatures,
specialized social services, quality of care/centres of expertise and in-
tegration of RD initiatives. This article intends to provide the Portuguese
situation on RD. In November 2014, a workshop was held in Portugal and
included participants from eight different countries. The European state-
of-art in every domain was counterbalanced with the Portuguese reality.
European authorities, EJA’s partners, experts, researchers, health care
professionals and patients’ representatives were present. A qualitative
data analysis of the presentations’ contents was performed and updated
documental analysis. Concerning plans and strategies, a National Integrat-
ed Strategy 2015-2020, based on an inter-ministerial/sectoral/institutional
cooperation, using medi cal, social, scientific and technological resourc-
es, for RD was approved. Regarding nomenclature, health professionals
use different coding systems. A proposal for the ORPHA number system
to be adopted in disease nomenclature was discussed. Among specialized
social services, good practices examples were described and RD initia-
tives were observed. Finally, just recently, Portugal recognized officially
national Reference Centres which include some for RD. In conclusion, re-
garding the different domains of RD, Portugal has been developing several
activities and its integration needs to continue.

_Introdugéo

O Comité Europeu de Peritos para as Doengas Raras
(EUCERD) (") foi estabelecido para auxiliar a Comissao Euro-
peia (CE) no dominio das Doencas Raras (DR). Entre 2012-
2015, decorreu a EUCERD Joint Action - Working for Rare
Diseases (EJA)(2), com a finalidade de apoiar a EUCERD no
mandato atribuido pela CE, na formulagao e implementacao
de atividades comunitarias no dmbito das DR, na promocao
da partilha de experiéncias relevantes, politicas e praticas
entre os Estados-Membros (EM).

O Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge (INSA) foi
responsavel pela avaliacdo da EJA. Um dos seus compromis-
sos foi a organizacdo de um workshop cujos principais objetivos
foram: atualizagdo de conhecimentos em instrumentos de ava-
liac&o e monitorizagao de projetos europeus, divulgacdo das ati-
vidades da EJA e 0 enquadramento da posigao portuguesa no
dominio das Doencas Raras nas cinco areas-chave: 1) Planos
nacionais/estratégias; 2) Nomenclatura internacional; 3) Servi-
¢OS sociais especializados 4) Qualidade dos cuidados/Centros
de Referéncia e 5) Outras iniciativas em DR (figura 1).

_Objetivo

Este artigo tem com finalidade descrever o enquadramento
portugués nas DR.

_Métodos

Estudo observacional descritivo, com base na avaliagdo qua-
litativa dos conteldos nas cinco areas-chave apresentadas
no workshop internacional, realizado em novembro de 2014
em Portugal, que contou com a participacao de oito palises.
Foi descrita a situagao europeia para as DR e comparada a
realidade portuguesa. Numa 22 fase, os dados foram atualiza-
dos por analise documental da legislacao nacional.
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Figura 1: [ As cinco areas-chave para a promogéo de cuidados de qualidade na resposta a doenga rara.

Planos Nacionais
e Estratégias

Integragéo de
Iniciativas Nacionais "
e Internacionais 4

_Resultados

Os resultados apresentados comparam, para cada dominio, a
realidade europeia com a portuguesa.

1. Planos Nacionais e Estratégias

Em 2013, a Uniéo Europeia (EU) recomendou a elaboracéo e
implementacéo de planos nacionais para as DR(®), sendo que
em 2014, dezoito paises europeus tinham adotado estes Planos
Nacionais/Estratégias, encontrando-se sete paises em fase de
desenvolvimento dos mesmos.

Em Portugal, o Plano Nacional para as Doengas Raras foi
publicado pela Direcdo-Geral da Satde (DGS) em 2008(4).
Em 2015 foi aprovada a Estratégia Integrada para as Doengas
Raras 2015-2020(%), que tem como objetivo garantir uma
abordagem interministerial, intersectorial e interinstitucional,
reunindo contribuicdes, competéncias e recursos de todos 0s
sectores relevantes.

Promocéo de
Cuidados de Qualidade
na resposta a
Doenga Rara

4 Nomenclatura
Internacional

Qualidade dos
Cuidados /Centros de
Referéncia (CR)

Servicos Sociais
Especializados

2. Nomenclatura internacional

A UE recomenda um sistema de informacéo de saude codifi-
cado e rastreavel, com base na Classificacao Internacional de
Doencas (CID) (), respeitando os procedimentos nacionais.
A nomenclatura especifica para as DR, o Cédigo Orfao, foi
desenvolvido pela Orphanet(7) que, em colaboragdo com a
Organizacdo Mundial da Saude (OMS), se encontra aincorpo-
rar todas as DR no CID-11.

Em Portugal, sédo usados diferentes sistemas de codificacao,
tendo sido proposto que o Codigo Orfao seja utilizado no Ser-
vico Nacional de Saude. A equipa nacional da Orphanet tem
mantido disponiveis tradugdes atualizadas dos contetudos do
website internacional.

3. Servigos Sociais especializados

A nivel europeu foram identificadas diferentes tipologias de
servicos, como programas de terapia ocupacional, servicos de
cuidados continuados e alojamento adaptado. A identificagao
e 0 mapeamento destes servicos, bem como a publicacéo de
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estudos de caso e de diretrizes, encontram-se em permanen-
te atualizacdo. A EUCERD produziu recomendacdes (®) para a
area social que, juntamente, com a implementacéo dos Planos
Nacionais se espera que contribuam para a melhoria dos siste-
mas de cuidados dos Estados-Membros.

Em Portugal, existem servicos de apoio social tanto no
sector publico como no privado, sendo que algumas res-
postas sociais s@o coordenadas por associactes de doen-
tes e seus familiares, com apoio estatal. Existem, também,
duas aliancas de associacOes de DR, a FEDRA-Federacao
das Doencas Raras de Portugal (www.fedra.pt) e a APADR-
Alianca Portuguesa de Associagdes das Doencas Raras
(www.aliancadoencasraras.org/). Em 2013 foi inaugurado o
primeiro Centro de Recursos em Doencas Raras, a “Casa dos
Marcos” (http:/casadosmarcos.rarissimas.pt) que possui um
modelo assistencial pioneiro em Portugal e na Europa, inte-
grando valéncias sociais e de satde num unico edificio, total-
mente acessivel a pessoas com deficiéncia.

4. Qualidade dos Cuidados /Centros de Referéncia (CR)

A Recomendagao do Conselho para as DR, propde o desenvol-
vimento de CR e de Rede de Referéncia Europeia (RRE). Mais
recentemente, através da Directiva para os Cuidados de Saude
Transfronteirigos(?), foram propostas medidas de organizaco
de cuidados de saude para doentes com DR na Europa. A
EUCERD desenvolveu recomendacdes19) nas seguintes tema-
ticas: Missdo e Ambito dos CR, Critérios para o Estabelecimen-
to de CR, Processo de Estabelecimento e Avaliacdo dos CR
Nacionais e Dimensao Europeia dos CR.

Em Portugal, a Portaria n.° 194/2014(11) veio estabelecer o
conceito, 0 processo de identificac@o, aprovacao e reconheci-
mento dos Centros de Referéncia Nacionais; o Despacho
n.2 2999/2015(12), veio definir as areas de intervencéo priorita-
rias em que devem ser reconhecidos CR e o Despacho n.°
3653/2016(13) estabelece os CR, para diversas patologias,
incluindo DR.

5. Outras iniciativas em DR

A DG-SANCO e o Joint Research Centre estdo a desenvolver
uma Plataforma Europeia para o Registo das DR, importante

- _Docngas

instrumento para a vigilancia epidemiol6gica. Relativamente as
RRE, a Decisdo de Execucdo da Comissao!'4), define critérios
para a criacdo e avaliagdo de RRE e dos seus membros, bem
como facilita o intercdmbio de informacdes e experiéncias
sobre a criagéo e avaliagao das mesmas. A UE aprovou a Direti-
va 2011/24/UE() relativa ao exercicio dos direitos dos doentes
em matéria de cuidados de saude transfronteiricos. Atualmen-
te, os testes de diagnostico genético disponiveis, cobrem 685
genes e cerca de 793 doencas registadas na Orphanet e estao
disponiveis, internacionalmente, através dos sectores publico e
privado. A raridade destas patologias, o elevado custo da reali-
zacao destes testes bem como o reduzido nimero de doentes,
justifica que sé alguns palises realizem a totalidade dos testes
genéticos existentes.

Portugal é membro do movimento para a implementagao da
Diretiva 2011/24/EU pelo que, quando um teste especifico
ndo esteja disponivel em Portugal, sera possivel realiza-lo no
exterior. De entre outras iniciativas portuguesas destaca-se a
criacao do Cartao da Pessoa com Doenca Rara!'5) que retne
informagao clinica adequada e relevante sobre a DR do porta-
dor desde 2012. Considerando o registo das DR, o Registo
Nacional Portugués esta em desenvolvimento.

_Conclusdes

Em relagdo aos varios aspetos relacionados com as doengas
raras, Portugal tem vindo a desenvolver diversas atividades
neste dominio, sendo necessario continuar esta integragdo. A
meta é que, de forma progressiva, seja garantido que a pessoa
com doenca rara tenha melhor acesso e qualidade nos cuida-
dos de saude e sociais, no sentido de se conseguir uma mu-
danga consistente nas condigdes complexas destes individuos
e das suas familias.
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