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Mensagem do Presidente

Apdbs 8 anos da realizacdo do seu Simpdsio Nacional de Doencas Raras, o NEDR
acometeu-se em transformar a sua reunido anual no 12 Congresso Nacional de Doengas
Raras, a realizar nos dias 31-10 a 3-11-2019.

Serd o seu lema o passado, presente e futuro da abordagem das Doencas Raras.

Passado algo obscuro com grande falta de conhecimento médico nesta area, da
epidemiologia real destas doencas, deficit significativo da capacidade diagndstica, da
organizacao das estruturas de prestacdao de cuidados e de diminuta intervencao
terapéutica.

Presente revelador de notavel evolugcdo quer na evolugdo do conhecimento das
patologias — estdo identificada cerca de 8.000; quer na capacidade diagndstica — estdo
implementados a nivel global cerca de 3600 testes diagndsticos; quer na organizagao de
cuidados — estdao implementadas estratégias de abordagem e definidos centros de
referéncia em varios paises Europeus, incluindo Portugal, cobrindo ja diversas areas; a
investigacdao progrediu com programas de apoio estruturados; e a aposta da industria
Farmacéutica nesta drea teve importante progresso, existindo ja aprovados cerca de 200
medicamentos 6rfaos em aplicagcdo corrente. Mdltiplas associacdes de doentes foram
criadas com determinante interveng¢ao e empoderamento da populagao alvo. Os apoios
sociais e necessidades educativas tém crescido.

Futuro com enorme potencial e esperanca. Estabeleceu-se internacionalmente a meta
de que em 2027 seja possivel o diagndstico no espaco de um ano de todas as Doencas
Raras conhecidas e esteja disponivel terapéutica para 2000 delas. Objetivos ambiciosos,
mas que parecem sustentdveis em face da espetacular evolucao da genética, biologia
molecular, protedmica, investigacao clinico-patoldgica, epidemioldgica e farmacolégica,
evolucdo da organizagao de cuidados e educacgao sanitaria da populagao.

Pretende-se um evento diferente, com maior duracao, inclusdo de mais patologias a
discutir, métodos de abordagem para as doencas raras e politicas de saude atualmente
implementadas no Servico Nacional de Saude. Os tépicos investigacdo e advocacia do



paciente serdo também incluidos. Os formatos das sessdes serdo mesas redondas, meet
the expert, conferéncias e simpdsios. Procurou-se a colaboracdo com outros nucleos de
estudo da SPMI, estando presentes os de Risco Cardiovascular e cuidados Paliativos.
Estardo presentes varios palestrantes internacionais, peritos de reconhecido prestigio
internacional. Serdo ministrados dois cursos: Genética para ndo Geneticistas e Doencas
Lisossomais de Sobrecarga.

Numa época em que a implementacdo de uma Medicina de Precisdo e personalizada
estd em curso, as Doencas Raras, em que muitas vezes se lida com patologias de muito
baixa frequéncia, com métodos de avaliacdo particulares e terapéuticas muitas vezes de
aplicacdo especifica e exclusivamente para essas doencas, sdo um campo perfeitamente
talhado para a personalizacdo do ato médico.

Convidamos todos os Membros da SPMI (e outras especialidades) para nos
acompanharem nesta viagem temporal sobre a doenca rara, na expetativa de que numa
construcdo sobre o conhecimento acumulado se perspetivem novos horizontes para
esta area tdo peculiar da Medicina
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