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Manteve-se o NEDR em actividade durante os dltimos 2 anos. Das suas
actividades se reporta resumidamente nesta 2* Newsletter. Queremos com
esta pequena informagdo estimular uma maior adesdo de sécios e colegas da
SPMI para esta nossa drea. Como verdo estdo em curso iniciativas nossas, da
SPMI, da SEMI e da EFIM que prometem uma muito provdvel expansdo e forte
impulso para novas realizagdes. Sem a jungdo de novas vontades e participagdo
mais activa dos Internistas portugueses serd dificil que os objectivos venham a
ser alcangados. Contamos convosco !

ACTIVIDADES DESENVOLVIDAS

. Colaboragdo no 16° CNMI na organizagdo da Mesa-redonda: Doengas Raras -

Porfirias e Hemoglobinopatias. Maio de 2010.

. Reunido do NEDR no 16°CNMI. Maio 2010.

. Colaboragdo no 17° CNMI com a Organizagdo da Mesa-redonda : Update em
Doengas Lisosomais de sobrecarga (aspectos de diagnéstico e terapéutica). Maio de
2011

. Colaboragdo no 2° Encontro dos Nucleos de Estudo da SPMI em Janeiro de
2010.

. Participagdo do Coordenador em vdrias acgdes de divulgagdo em colaboragdo
com Associacdes de Doentes , no ambito da Celebracdo do Dia Mundial das Doengas
Raras. Fevereiro 2011 e 2012.

. Realizagdo do IT Simposio do NEDR que teve lugar em Tomar em Margo de
2011. Adiante recorda-se o programa do simpésio.



. Participagdo do Coordenador ( Em representagdo da SPMI) em reunides com o
Diregdo Geral da Salde para a elaboragdo de conteldos do Cartdo de Portador
de Doenga Rara.
. Presenga e apresentagdo de uma sessdo sobre colaboragdo internacional na 1°
Reunido sobre Doengas Minoritarias do Grupo de estudos de Doengas
Minoritarias da Sociedade Espanhola de Medicina Interna (SEMI).

Julho 2011. Barcelona.
. Presenga na AdministrativeCouncil Meeting da EuropeanFederationofInternal
Medicine, em que se formou um WorkingGrouponRareDiseases da Efim, no qual
ficdmos representados pela integragdo do coordenador do

NEDR como membro efectivo desse grupo.TelAviv Israel. Margo 2012.
. Presenga 1st Meeting of ORPHANET - Portugal on Rare Diseases and Orphan
Drugs and Regulation of Genetic Testing.Participagdo do coordenador como
membro do conselho cientifico da ORPHANET-Portugal, como
consultor de Medicna Interna e com que o NEDR/SPMI tem uma parceria.
. Execugdo de um inquérito nacional nho dmbito da Medicina Interna sobre
Porfirias Agudas em colaboragdo com o laboratério farmacéutico ORPHAN
EUROPE.

IT SIMPOSIO DO NEDR

. Realizou-se novamente em Tomar nos dias 11/12 Margo 2011. Pela 1% vez
contdmos com a participagdo do Grupo de estudos de doengas minoritdrias da
SEMI, tendo estado presente o seu coordenador (Jordi Lopez-Barcelona), que
foi prelector assim como a colega RosarioSanchez -Alicante responsdvel pela
unidade de doengas minoritdrias do seu hospital. Foram apresentadores também
uma Pediatra e uma Geneticista. Estiveram presentes convidados da Diregdo
Geral de Saude, da ORPHANET e da Industria Farmagéutica ligada a esta drea.
Participaram 29 inscritos, o que consideramos reduzido, mas apesar de fudo
com colegas de vdrios Distritos do Pais o que revela interesse de cardcter
nacional. Dos contelidos expressos nas sessées, recorda-se adiante o programa
cientifico da reunido. Foi particularmente animada a discussdo e participagdo ha
ultima sessdo, em que se concertaram colaboragdes com A DGS e a Industria
paraacgoes futuras e se consagrou a parceria com a ORPHANET.



11 SIMPOSIO

DO NGCLED DE ESTUDOS DE DOENGAS RARAS
SOCIEDADE PORTUGUESA DE MEDICIMNA INTERNA

11|12
MARGD 2011

TOMAR
HOTEL DOS TEMPLARIOS

I daTobls Portuguess n*9-ZSal 9
1750252 Lishoa
Tek 21 752 IS A | e 21 752 0

BaiaedOpIT Wbkt




11 SIMPOSIO

DO NUCLED DE ESTUDDS DE DOENCAS RARAS
SOCOEDADE PORTUGUESA DE MEDICONA INTERMNA

11 MARCO

OB.BG H Absrturs | Seoeteriads
OHOGH  Sewsiie Insssguinsl
2. 19 H Sessfes Gasslties § o8
D" Anabela Oilvelma - Lishoa
Heredveriedade Maendel bna & nSc Mendefana
Hernediberbedode Misscondial
D=, Ano Marks Forisne ool - Ports
10.92 H INTERWRLO
AL.00 H  “Sestecii M HesccornSeiicsfeartise § w11
Presidesia: Dr. LUk Brita Awvd

Fiiocereirioperiiaec
Dv". Afnabala Barcieira - Porio
e O n = S e C

FMitooondrials
D" Tearsetay Coawieeccy — Poris

AE.Ga H ALUMNOCD

1808 H Sewciis lesssres. Surbe-le st Tes | = B
Prasidanie: D josSc Mates Costa
Doeneas Surio- flameakS s
Frof. Frendzcs Formbes - Lisboa
Ceveorrs TRl e
Dv. Tiago Tribolet - Evora

15380 H Seealbs eeaayrns Herslihirises doe Codogganens | & B
PrecidesTie: [v. jordl Lopes
Droeervgees: Hic risd RS o oo Col sageSneesn

Actividod de la Consulia Exbams de Emfemedadss Racs deal
I Cernesal Ur o de Al carTie

Dr'. Rosario Sancher - Allcante
AF 00 H Seesiie Actiyicdedes g MNEDR - Secrwiarie o
0.2 H Jenter Medbessl

12 MARCO
.0 H Seccks DsEpidsmias Hernscisieias | o 11
D Fr Armiin

Dy. Pedro FMamues da Sk | D, Frandsos Aradjo - Lisboa
10.30 H  |NTESWR 0
1108 H Teesslo Ragistos da Dosnras Raras | B

Presldenrte: Dr. LuFs Brite Sah

g de Dy da Caalunha

Dw. jordl Perex Loper - Banoclona

Regristor Maschomal de Doences Faas no Smbihs da Medicna imtema

Dv. Lufs Briin Al - Lsboa | Dr. joSo Mains Costs - Sarraeim
1B H Encerramente - Secwtarisde

REGISTO NACIONAL DE DOENCAS RARAS:

. Durante o II Simposio, ficou também estabelecido que se executa o
estudo jd anteriormente proposto sobre a colheita de dados sobre
casuistica clinica apresentada nos Ultimos 5 anos dos nossos Congressos
Nacionais de patologias aferidas comoDoengas raras , que estd em curso. O
material que for colectado com este estudo serd o bloco de informagdo
inicial sobre o qual iremos dar o " arranque” do futuro registo nacional, cuja
estruturagdo serd entdo formatada.

CARTAO DE PORTADOR DE DOENCA RARA



. Trata-se duma iniciativa da DGS, englobada nas acgdes do Plano Nacional
de Doengas Raras, que estd em elaboragdo com mdltiplos consultores de
diversas dreas dos servigos de salde e associages de doentes. Consiste na
criagdo de um cartdo, em principio em material pldstico e com
contéudoelectraonico (Tipo cartdo do cidaddo) em que serdo incluidos dados
clinicos sobre o pociente seu portador, sobre a patologia em causa,
Terapéuticas que realiza, particularmente aquelas a implementar em
agudizagdes da doenga, dados sobre o Centro em que é seguido e seus
contactos, ainda listagens de sites, centros de referéncia junto dos quais se
possa obter informagdo adicional sobre as patologias. Este processo
englobard uma lista de doengas restrita na sua fase inicial e serd distribuido
aos seus portadores, segundo listas colectadas pela DGS. Pretende ser para
essa institui¢gdo um instrumento de interface do doente com os servigos de
salde e o embrido de colheita de dados para formatar um registo nacional
de doengas raras. Estamos presentemente a colaborar na Doenga de Fabry e
para Porfirias .Com futuros desenvolvimentos, seremos como Internistas
solicitados para outras doengas.

INQUERITO SOBRE PORFIRIAS AGUDAS.

. Foi feita uma parceria entre o NEDR e o Laboratorio ORPHAN EUROPE
para se executar um inquérito sobre Porfirias Agudas que foi enviado atodos os
Internistas do Pais e de que certamente alguns se recordardo de ter

recebido. Colectaram-se 20 respondedores com os quais se estdo a
estabelecer contactos e estd a tratar-se a informagdo recebida, que
posteriormente reportaremos.

PARCERIA COM O GRUPO DE ESTUDOS DE DOENCAS
MINORITARIAS DA SEMI

. Foi frutifera a reunido em Barcelona com este grupo e a sua
primeira resultante serd a organizagdo conjunta da mesa redonda sobre
Imunodeficiéncias primdrias no préximo 18 CNMI que é simultdneamente

Ibérico e estdo em aberto futuras realizagdes conjuntas.

WORKING GROUP ON RARE DISEASES DA EFIM

. Iniciativa importantissima da EFIM e cuja promotora é a Prof Maria
Capellini, presidente eleita da EFIM, que vai seguramente potenciar o
interesse a nivel Europeu para esta drea e gerar iniciativas para as
quais as diversas sociedades serdo chamadas a participar. Estd jd em
curso a sua primeira acgdo pra a qual chamamos a atengdo de todos e
sugerimos a colaboragdo Trata-se de um Surveymuito simples com o
objectivo de “tomar o pulso” do grau de sensibilizagdo dos internistas
europeus para o diagnéstico de uma doenga rara, através da
apresentacdo de sucinta de 4 casos clinicos em que esse diagndstico



pode estar implicado. E andnimo e ndo tem qualquer caracter
avaliador do respondedor. Acede-se no Site da EFIM com o
linkwww.efimsurveys.org/rarediseases/ . Colaborem com este pequeno
exercicio clinico. Os resultados serdo publicitados no site da EFIM.

PROXIMAS ACTIVIDADES

. Mesa redonda no préximo 18° CNMI sobre Imunodeficiéncias
Primdrias, cuja estrutura estd publicitada no programa do Congresso e para
a qual esperamos a vossa presenga maciga.

. ITT Simposio Nacional do NEDR que terd lugar em Lisboa, nos dias
12 e 13 de Outubro 2013. O seu programa serd divulgado oportunamente.

. Dar sequéncia a todos os projectos jd referenciados.

O Secretariado do NEDR.



