DOENTES RAROS,
MAS NAO INVISIVEIS:

A URGENCIA DE FALAR
SOBRE DOENCAS RARAS



Em todo o mundo, estima-se que existam cerca de 8
mil Doencas Raras (DR), sendo que, a cada semana,
sdo descritas cinco novas doengas. Ndo obstante
o0 numero reduzido de pessoas afetadas pelas DR,
é essencial que estas sejam consideradas como
uma prioridade para a saude publica em Portugal,
mostrando-se igualmente necessdrio discutir sobre as
dificuldades que as pessoas com DR enfrentam, ndo sé
ao nivel do diagndstico, mas também do tratamento e
do acesso aos medicamentos érfaos. Por conseguinte,
ndo é possivel discutirmos estes desafios sem
refletirmos, em simultdneo, sobre os novos caminhos
e oportunidades para o futuro das DR.

No seu global, as DR afetam cerca de 320 milhdes
de pessoas. Destas, mais de metade sdo criangas
e cerca de 30% morrem antes dos 5 anos de
idade, sendo esta a maior causa de morbilidade e
mortalidade infantil nos paises desenvolvidos. Em
Portugal e na Unido Europeia, consideram-se DR
aquelas que tém uma prevaléncia inferior a 5 em
cada 10 mil pessoas. Na Europa, segundo a Agéncia
Europeia de Medicamentos (EMA), as DR afetam
cerca de 30 milhdes de cidaddos, correspondendo
a aproximadamente 7% da populacdo total, incidindo
predominantemente nas criangas. J& em Portugal,
a Direcdo-Geral da Saude (DGS) estima que as DR
afetem entre 600.000 a 800.000 pessoas.

Embora as DR se constituam, aparentemente, como
um problema de salde com baixa incidéncia, tém
um grande impacto na vida das pessoas portadoras,
nos seus familiares e respetivo contexto social,
especialmentequandosofremdedoengasmaisgraves,
incapacitantes ou dificeis de controlar. Normalmente
crénicas, as DR afetam todo o quotidiano de uma
familia pela necessidade de cuidados especificos.
Também aqui, o cuidador tem sido esquecido. No
entanto, pelo aumento da qualidade de vida que é

preconizado e pela evolugdo do envelhecimento da
populacdo, a verdadeira dimensdo deste problema
ainda ndo é suficientemente conhecida.

Outro problema que contribui para a falta de evolucao
na investigacdo em DR, entre outros fatores, é a
dificuldade no recrutamento de doentes para
a realizacao de ensaios clinicos, uma vez que o
reduzido ndmero de doentes existentes nem sempre
permite garantir uma populagdo estatisticamente
representativa. Consequentemente, estas limitagdes
vao influenciar o desenvolvimento de medicamentos
orfdos, destinados as DR. A nivel europeu, este
tema deverd ser discutido, em breve, aquando da
publicacdo da proposta de revisdo do Regulamento
Europeu sobre os Medicamentos Orfdos, cujo objetivo
serd impulsionar a investigacdo e o desenvolvimento
de medicamentos érfaos.

Outros dos principais fatores passam pela dificuldade
em diagnosticar e tratar este tipo de doencas,
em comparagdo com outras patologias, devido a
auséncia de conhecimento da fisiopatologia da
doenga, de normas clinicas bem definidas para
cada doenca e ao menor nimero, ou auséncia de
tratamentos existentes. Desta forma, a colaboracao
e a partilha de informacao a uma escala global
pode dar um importante contributo no processo de
caracterizacdo destas patologias, etapa essencial no
desenvolvimento de novos tratamentos.

Neste sentido, o desafio € muito grande ao nivel
de cuidados de salde, tanto primdrios como
hospitalares. A maioria destas doengas sdo graves
e incapacitantes, complexas, multissistémicas,
com aparecimento precoce e predominancia em
idade pediatrica, com diagndstico dificil e tardio,
um progndstico desfavordvel e limitado nimero de
medicamentos e tratamentos especificos.



Face ao exposto, apelamos urgentemente as entidades nacionais competentes para:

promover um trabalho urgente e célere do Grupo de Trabalho Intersectorial para as Doencgas
Raras, responsdvel pela elaborag¢do do novo Plano Nacional Intersectorial para as Doencas Raras.
Congratulamos, deste modo, a publicagdo do recente Despacho n.° 5505/2023 que cria este Grupo
de Trabalho, estranhando, contudo, a ndo incorporacao de qualquer entidade de profissionais de
salde na qualidade de membro deste Grupo.

disponibilizar informacdo detalhada e atualizada relativamente a avaliacdo da Estratégia Integrada
para as Doengas Raras 2015-2020 e promover um debate publico alargado sobre o desenvolvimento
do novo Plano Nacional para as DR.

a coordenacdo entre as diferentes comissdes oficiais portuguesas e outros stakeholders na drea
das DR, entre eles, os hospitais e equipas multidisciplinares individuais, os responsaveis locais dos
diferentes centros de referéncia (CR) e/ou membros portugueses das diferentes redes europeias de
referéncia (ERNs) e os representantes de Associacdes de Doentes e Sociedades Cientificas.

a convergéncia entre o plano para centros de referéncia nacionais e as ERNs, dado o beneficio e o
potencial das ERNs para agilizar a criacdo e implementag¢do de ensaios clinicos com medicamentos
orfaos, assim como desenvolver recomenda¢des de boas praticas para a sua utilizagdo na pratica
clinica.

a existéncia de uma convergéncia entre o plano de Centros de Referéncia a nivel nacional e as
Redes de Referenciacdo Hospitalar.

a capacitacdo e apoio adequado as equipas dos diferentes CR, de forma a que as equipas tenham
adequado apoio administrativo, informdtico ou de execucgdo de ensaios clinicos, entre outros.

a implementac¢do de um conjunto de medidas de apoio aos CR e membros das ERNSs, tais como:
formar equipas especificas, diretores de servico, administradores hospitalares e os conselhos de
administracao sobre incentivos a serem criados, assim como sobre os indicadores de monitorizacao/
vigilancia; assegurar que cada utente com uma doenca rara é corretamente contabilizado;
contabilizar outras atividades, além de consultas e procedimentos ou publicacdes; criar mecanismos
de monitorizacdo do efeito dos referidos incentivos financeiros a curto prazo; criar incentivos
especificos para as equipas que integrem ERNs; estudar a hipdtese de financiamento direto ndo
competitivo aos CR ou grupos de CR.

melhorar a informagdo em portugués sobre os CRs e as ERNs, desde os sitios online dos hospitais
aos sitios oficiais do portal do SNS, da DGS, da prépria Comissdo Europeia e da Orphanet.

garantir um acesso equitativo a medicamentos orfaos seguros e eficazes a todos os cidaddos que
deles necessitem.

Deste modo, podemos afirmar que as DR constituem um teste a Humanidade no seu global. A qualidade de
vida e bem-estar de uma pessoa com uma doenga rara serd provavelmente um dos maiores indicadores de
evolugdo ou desenvolvimento tanto a nivel civil, social e politico como a nivel técnico-cientifico. Como tal, é
de extrema importancia
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