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1 - INTRODUCAO

Na Unido Europeia, consideram-se doencas raras, por vezes também
chamadas doencas orfas, aquelas que tém uma prevaléncia inferior a 5
em 10 000 pessoas (Decisédo 1295/1999/CE do Parlamento Europeu e do
Conselho de 29-04-1999), considerando o total da populagdo da Uniéo.
Esta definicdo da EU, diferente da utilizada nos EUA e noutros paises, é
adoptada para este programa.

A definicdo de doenca rara é assim estabelecida pelo critério prevaléncia
da doenca. Na avaliacdo das doencas oncoldgicas deve ser tido em conta
a existéncia de um programa nacional especifico que ja preve,
mecanismos financeiros para promover a investigacido e a prestacao de
cuidados nesta area.

Estima-se que existam entre 5 000 e 8 000 doencas raras diferentes,
afectando, no seu conjunto até 6% da populacdo, o que extrapolando,
significa que existirdo até 600 000 pessoas com estas patologias em
Portugal. Acresce que, a maior parte destas pessoas sofre de doencas cuja
prevaléncia é inferior a 1 em 100 000 pessoas, ou seja, que afectam
menos de 100 doentes no Pais. Porém, o peso social das doencas raras
atinge, para além dos doentes, os seus familiares e outros conviventes,
especialmente quando sofrem de doencas mais graves, incapacitantes ou
dificeis de controlar.

Conjugam-se, assim, factores desfavoraveis, como a raridade, a
gravidade e a diversidade das doencas raras, que as tornam
particularmente pouco vulneraveis as intervencdes do sector da saude.
Dai ter surgido a necessidade de serem lancadas iniciativas especificas
para o controlo destas doencas na comunidade. S&o disso exemplos na
Unido Europeia (UE) a “Rare Diseases Task Force” (www.rdtf.org) e nos
EUA, o “US Office of Rare Diseases” (rarediseases.info.nih.gov).

Em Portugal, o Plano Nacional de Saude (PNS) 2004-2010 reconhece que
as doencas raras contribuem, significativamente, para a morbimortalidade
durante os primeiros 18 anos de vida'. O PNS prevé, nomeadamente, o
Programa Nacional de Controlo das Hemoglobinopatias, iniciado em 1987
com coordenacdo do Instituto Nacional de Saude Ricardo Jorge e o
Programa Nacional de Diagnéstico Precoce (PNDP) relativo as doencas
hereditarias do metabolismo e hipotiroidismo congénito, iniciado em 1979
pelo Instituto de Genética Médica Jacinto Magalhéaes.

Outras situacbes tém progressivamente merecido a atencdo do Estado
através da normalizacdo de intervencdes especificas, de que é exemplo a
utilizacdo de terapéutica enzimética nalgumas doencas hereditarias do
metabolismo, mas muitas situacfes carecem ainda de uma atencao
sustentada e especifica por parte do Sistema de Saude. A constatacao
deste facto, sustenta e reforca a necessidade de se repensar a intervencao
nas doencgas raras de forma integrada, considerando a realidade existente
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nos servigcos de prestacdo de cuidados, 0s recursos e as necessidades e
expectativas dos doentes e das familias.

A sistematizacdo das intervencdes necessarias deve ter subjacente uma
perspectiva de parceria, de co-responsabilidade de todos os actores
sociais e também a visdo do Estado como elemento que garante o
equilibrio entre interesses, a coesao social e a equidade no acesso aos
bens sociais, de acordo com o0s recursos existentes.

Por todas estas razfes, a Direccdo-Geral da Saude decidiu, no ambito das
suas competéncias, elaborar o Programa Nacional de Doencas Raras
(PNDR), o qual, quando aprovado por Sua Exceléncia o Ministro da Saude,
passara a integrar o Plano Nacional de Saude 2004-2010.

Il - CONTEXTO

Calcula-se que existam na EU (a 27 paises), cerca de 15 milhdes de
pessoas afectados por doencas raras®. No entanto, a verdadeira dimens&o
do problema nao é conhecida, dada a inexisténcia de uma codificacdo
adequada destas doencas na OMS, bem como o reduzido niumero e a
dimensao dos estudos epidemioldgicos realizados até esta data.

Das doencas raras ja identificadas, cerca de 80% tém natureza genética.
Em cada semana, estima-se que sejam descritas cinco novas doencgas a
nivel mundial. A maioria delas (£ 65%) tem uma expressao clinica grave
e incapacitante, tem aparecimento precoce (66% antes dos dois anos de
idade), é causadora de dor aguda, intensa e cronica (um em cada cinco
doentes) e associa deficiéncia motora, sensorial ou intelectual (50% dos
casos, 33% dos quais com um grau de incapacidade que reduz a
autonomia). O prognostico é, em geral, desfavoravel, sendo as doencas
raras responsaveis por 35% da mortalidade antes da idade de 1 ano, 10%
entre os 1 e 5 anos e 12% entre os 5 e os 15 anos®.

O impacto destas doencas é multiplicado pelo dificil e, em geral, tardio
diagnodstico, para o qual contribuem a falta de informacédo por parte dos
profissionais de saude, as ineficiéncias no encaminhamento dos doentes
para os servicos especializados mais adequadas e, por nao se ter definido
ainda, em muitos paises, entre os quais Portugal, os centros de referéncia
para doencas especificas ou grupos de doencas raras.

Num estudo recente efectuado pela Eurordis®, que comparou oito doencas
raras em 17 paises e 12 idiomas, através de inquéritos a 6 000 doentes e
familiares, verificou-se que 25% dos inquiridos teve de esperar 5 a 30
anos entre o aparecimento dos primeiros sintomas e o diagndstico
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definitivo de doenca rara. Antes deste ponto, cerca de 40% dos doentes
receberam um diagnoéstico de presuncdo, com base no qual chegaram a
ser efectuadas intervencfes meédicas: cirdrgicas em 16%, farmacoldgicas
em 33% e psicologicas em 10%. Cerca de 25% dos doentes tiveram de se
deslocar a outra regidao e 2% a outro pais para obterem o diagndstico
definitivo. A natureza genética da doenca nao foi comunicada em 25% dos
casos e, apenas 50%, recebeu aconselhamento genético. Estes numeros
sdo reveladores das dificuldades com que se deparam os doentes
afectados por doencas raras.

O diagndstico precoce e o acompanhamento dos doentes, especialmente
nas situacdes mais complexas, é mais eficaz quando prestado em centros
especializados que congregam equipas multidisciplinares, com elevadas
competéncias cientificas e clinicas, o que permite aos doentes beneficiar
rapidamente de novos tratamentos e conhecimentos que resultam da
investigacdo. Estes centros especializados, os centros de referéncia,
deverdo ser em numero limitado, de acordo com os critérios e as
metodologias que vierem a ser estabelecidos, e ser reconhecidos e
identificadas de forma explicita pelo Sistema de Saude, pelos doentes e
pelos profissionais de saude.

A Genética Médica esta indissociavelmente ligada ao diagndstico de
patologias raras, pela verdadeira explosdao de novos conhecimentos e
tecnologias, especialmente de genética molecular, transversal a todas as
areas medicas, que abriu janelas de oportunidade para melhor entender
grande parte das doencas raras. O Projecto do Genoma Humano, uma
iniciativa internacional que interessou diferentes actores sociais, foi uma
estratégia de sucesso que potenciou um enorme desenvolvimento
cientifico baseado no genoma, com um grande impacto na compreensao
das doencas, dos mecanismos implicados na saude e na doenca e no
diagnostico e terapéutica das doencas com componente genético, entre
outros aspectos.

Porém, as doencas raras sao identificadas em todas as especialidades
médicas, cujos clinicos s&o responsaveis pelo diagnéstico e
acompanhamento destes doentes. Muitos médicos, em servicos clinicos
hospitalares, adquiriram competéncias em doencas especificas ou grupos
de doencas raras, que importa desenvolver e assegurar que disponham
dos recursos necessarios para que venham a ser identificados como centro
de referéncia da rede nacional de doencas raras e articuladas com as
redes europeias existentes ou que venham a ser criadas.

A raridade das doencas raras, propicia que existam grandes dificuldades
para realizar investigacdo fundamental e clinica, que é necessaria para o
desenvolvimento de medicamentos adequados para o tratamento destes
doentes, e que sejam economicamente viaveis para as empresas
farmacéuticas. A gestao deste problema nao é apenas responsabilidade do
Estado, antes depende de iniciativas concertadas de todos os parceiros
interessados nesta area, incluindo doentes, profissionais de saulde,
investigadores e industria farmacéutica.



A consciéncia publica das doencas raras tem aumentado desde o final do
século XX. Os EUA foram pioneiros no estabelecimento de politicas neste
campo com a promulgacao do “Orphan Drug Act” em 1983, que definiu as
politicas de apoio aos medicamentos orfaos e a criacdo do “National Office
for Rare Diseases” (NORD) em 1993. No mesmo ano foram adoptadas, no
Japao, politicas especificas para os medicamentos 6rfaos, seguindo-se a
Australia em 1997 e Singapura em 1998°.

Na Europa, o empenho dos profissionais de saude, dos doentes e da
inddstria, unidos em associacbes e plataformas dedicadas, culminou na
adopcdo, em 1999, de um programa de accdo comunitaria para as
doencas raras, no dominio da satde publica®. Neste contexto, surgiram,
também, as politicas europeias de incentivos ao desenvolvimento dos
medicamentos Orfaos, com o estabelecimento dos critérios para esta
designacdo e de um comité de avaliagdo, Comité dos Medicamentos
Orfaos (COMP), no seio da Agéncia Europeia de Avaliacdo dos
Medicamentos (EMEA)’. Seguiu-se, em 2004, a criacdo de um grupo de
missao para as doencas raras “Rare Diseases Task Force” (RDTF) no seio
da Direccao-Geral SANCO da Comissao Europeia (CE), com o objectivo de
a aconselhar e assistir nas iniciativas de prevencdo, diagndstico,
tratamento e reabilitacdo nas doencas raras, e constituir um forum de
discusséo e troca de experiéncias neste campo®.

Existem, actualmente, trés grupos de trabalho na RDTF, dedicados aos
seguintes temas em doencas raras: 1) centros de referéncia, testes
genéticos e rastreio genético; 2) codificacdo, classificacdo e
confidencialidade (ira colaborar com a OMS no ICD-10); 3) indicadores de
saude publica. O primeiro daqueles grupos de trabalho apresentou, em
2005, o seu relatério final relativo aos centros de referéncia na UE®.

Em 2005, cumpridos 5 anos sobre a implementacdo das medidas para o
desenvolvimento dos medicamentos orfaos na EU, foi produzido um
relatério de avaliacdo'®. Entre Abril de 2002 e de 2005, foram submetidas
458 pedidos para a designacdo de medicamento orfao, tendo sido
designados mais de 260 produtos e sido atribuidas 22 autorizacdes de
introducdo no mercado (AIM). No mesmo relatério foram, também, feitas
diversas recomendacdes de forma a fortalecer estas medidas.

Ao nivel da Europa, a Franca foi pioneira ao elaborar e implementar um
plano para as doencas raras, com o objectivo de melhorar a gestao
integrada destas doencas. O plano, iniciado em Novembro de 2004, cujo

5 Orphanet: uma base de dados online de doencas raras e medicamentos 6rfaos. Copyright, INSERM 1997. Disponivel em
http://www.orpha.ne t Acessada em 22/01/2007

6 Decisdo n° 1295/1999/CE do Parlamento Europeu e do Conselho, de 29 de Abril de 1999
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limite temporal é o triénio 2005-2008, e tem por lema “Garantir a
equidade no acesso ao diagndstico, ao tratamento e ao seguimento das
doencas raras”*. Organizado em 10 eixos principais, engloba, entre
outras, a epidemiologia, informacdo e formacéo, rastreio e acesso ao
diagnéstico, acessibilidade e qualidade da assisténcia, medicamentos
orfaos, investigacdo e parcerias. A implementacdo do programa é
monitorizada e avaliada através de um comité especifico sob a égide do
Ministério da Saude e da Seguranca Social, em colaboracdo com os
diferentes parceiros, nomeadamente as associacdes de doentes.

Posteriormente, outros paises tomaram a iniciativa de desencadear o
processo de elaboracdo de programas nacionais de doencas raras,
incluindo Bulgéria, Espanha e Itélia, através de metodologias consideradas
adequadas a nivel nacional. Na 42 Conferéncia Internacional de Doencas
Raras, realizada em Lisboa em Novembro de 2007, organizada pela
Eurordis e integrada na presidéncia portuguesa da UE, foram
apresentadas as iniciativas em cursos em diferentes paises, incluindo
Portugal.

No ambito das doencas raras, a Franca ja tinha criado, em 1997, a
Orphanet, Base de Dados de Doencas Raras e Medicamentos Orfaos que,
apoiada desde o inicio pelo Plano de Accao Comunitaria para as Doencas
Raras, se foi progressivamente expandindo pela Europa, primeiro pela
Austria, Bélgica, Alemanha, Italia, Espanha, Portugal e Suica (programa
de 1996-2002) e, posteriormente, pelo resto da Europa e norte de Africa,
totalizando, actualmente, 35 participantes’®. A implementacéo e gestéo
deste projecto em Portugal, estd a cargo, desde 2003, de uma equipa
sedeada no Instituto de Genética Médica Jacinto Magalhdes, no Porto. A
versao portuguesa disponibiliza, actualmente, informacdo sobre 230
doencas raras, 50 consultas especializadas, 354 testes de diagndstico em
36 laboratoérios, 132 projectos de investigacdo e 46 associacOes de
doentes de Portugal®®.

A identificacdo dos principais problemas envolvendo as doencas raras e o
conhecimento das expectativas dos doentes, dos profissionais de saude,
da industria e dos outros actores sociais, propicia o contexto de
oportunidade para que Portugal implemente um programa que vise a
gestdo integrada das doencas raras, em convergéncia com as estratégias
que a UE e os diferentes paises europeus procuram atingir. O elaboracéao
do PNDR encontra-se claramente justificado face aos seguintes elementos
consensuais e dados como adquiridos:

a) As doencas raras representam um problema de saude particular em
que h& a necessidade permanente de aprender, descobrir e
reconhecer a excepcao, progredir no conhecimento da historia
natural da doenca e suas complicagcbes, partilhar informacdes e

11 Plano Nacional Francés para as Doencgas Raras, disponivel em http://www.orpha.net/testor/doc/PMR_PT.pdf
12 http://www.orpha.net
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experiéncias e, também, organizar redes assistenciais especializadas
construidas por centros de referéncia;

b) As doencas raras constituem um problema social no sentido lato do
termo, pelo que importa ter em conta as necessidades dos mais
fracos e menos numerosos. E se a responsabilidade principal do
Ministério da Saude é assegurar 0 acesso ao sistema de saude pelos
doentes, a qualidade dos cuidados e a equidade, cabe-lhe também
promover o desenvolvimento de parcerias e plataformas com outros
Ministérios, nomeadamente do Trabalho e da Seguranca Social,
Ciéncia e Tecnologia e Educacdo, para se atingirem alguns dos
objectivos propostos, na escolaridade, formacédo profissional e
acesso e manutencdo do emprego, entre outros, e com estruturas
do sector privado e associativo que considera parceiros em todo o
processo de gestdo do programa;

c) A implementacdo do PNDR implica a criacdo de uma rede nacional
de centros de referéncia, a quem deverdo ser afectados recursos e
definidas responsabilidades. O seu desenvolvimento ter4d uma
particular atencdo para o0s recursos ja existentes e o trabalho das
equipas ja implantadas no terreno, com trabalho de qualidade na
area das doencas raras.

111 - OBJECTIVOS

O Programa Nacional para as Doencas Raras procura atingir os seguintes
objectivos:

GERAIS

a) Melhorar as respostas nacionais as necessidades de saude nao
satisfeitas dos doentes com doencas raras e das suas familias.

b) Melhorar a qualidade e a equidade dos cuidados de saude prestados
aos doentes com doencgas raras.

ESPECIFICOS
a) Criar a rede nacional de centros de referéncia de doencas raras

b) Melhorar o acesso das pessoas com doengas raras a cuidados
adequados

c) Melhorar os mecanismos de gestao integrada das doencas raras
d) Melhorar as respostas as necessidades dos doentes e familias

e) Melhorar o conhecimento e a producdo nacional de investigagcao
sobre doencas raras



f) Promover a inovacéo terapéutica e a acessibilidade a medicamentos
para doencas oOrfas

g) Assegurar a cooperacao transnacional no ambito da Unido Europeia
e da Comunidade dos Paises de Lingua Oficial Portuguesa — CPLP.

IV - POPULACAO-ALVO

O Programa Nacional de Doengas Raras visa atingir como populagao-alvo,
os individuos de ambos os sexos, em todas as etapas do ciclo de vida,
afectados por uma doenca rara, considerados no contexto das suas
familias e comunidades, independentemente do grau de incapacidade que
possuam.

V - HORIZONTE TEMPORAL

O Programa Nacional de Doencas Raras, documento de planeamento
estratégico, integra e compatibiliza-se com o Plano Nacional de Saude,
cujo limite temporal é 2010, abrangendo um periodo inicial de
implementacdo entre 2008-2010 e um periodo de consolidacdo de 2010 a
2015.

V1 - ESTRATEGIAS

As principais estratégias do PNDR agrupam-se em 3 eixos principais:
estratégias de intervencdo, de formacdo e de colheita e analise da
informacao.

1. Estratégias de intervencao

Consideram-se como mais relevantes para a implementacdo e
desenvolvimento do PNDR as seguintes estratégias de intervencao:

Criar a rede nacional de centros de referéncia de doencas raras

E1- Definir o modelo estrutural, o conteudo funcional, a articulacdo com
as estruturas de proximidade e as competéncias atribuidas ao centro de
referéncia de doenca rara

E2- Estruturar uma rede nacional de centros de referéncia, devidamente
acreditados com base em critérios de elegibilidade, identificados a partir
de fontes idéneas, nomeadamente internacionais, e publicos



E3- Definir critérios para a referenciacdo adequada dos doentes e 0 acesso
aos centros de referéncia

E4- Propor regras de financiamento especifico para o0s centros de
referéncia acreditados.

Melhorar o acesso de pessoas com doenca rara a cuidados
adequados

E5- Definir critérios para o diagnostico precoce de doenca rara

E6- Identificar de forma continua de necessidades de saude nao satisfeitas
dos doentes com doenca rara

E7- Propor regras para a realizacdo de rastreios de doencas raras,
incluindo no periodo neonatal, que abranjam o planeamento, autorizacao,
financiamento, e acompanhamento

E8- Propor orientacOes relativas ao acesso e realizagdo dos testes
genéticos, incluindo no contexto da procriacdo medicamente assistida,
tendo em conta a legislacdo nacional e as recomendacdes internacionais

E9- Propor medidas que facilitem o acesso em tempo util e clinicamente
adequado dos doentes aos servicos de saude, particularmente, nas
situacfes mais complexas e incapacitantes

Melhorar os mecanismos de gestao integrada das doencas raras

E10- Produzir e divulgar orientacfes técnicas de boa pratica profissional,
promotoras da qualidade e seguranca clinica

E11- Assegurar a prestacdo de cuidados de saude e apoios sociais de
média e longa duracdo, em todo o ciclo de vida, em articulacdo com a
Rede Nacional de Cuidados Continuados Integrados

E12- Identificar e procurar quantificar os encargos directos com a
prestacdo de cuidados de saude, para os doentes com doenca rara e suas
familias

E13- Propor a inclusdao nos contrato-programa com o0s hospitais de
financiamento especifico para as doencgas raras

E14- Propor medidas de apoio ao desenvolvimento da Orphanet Portugal,
tornando-o portal de referéncia para informacdo sobre doencas raras em
lingua portuguesa

Melhorar as respostas as necessidades dos doentes e familias

E15- Divulgar os beneficios sociais e 0s recursos comunitarios existentes,
e 0S mecanismos de acesso



E16- Propor formas especificas de apoio e inclusdo das criancas e jovens
com doenca rara, em idade escolar

E17- Promover a qualificacdo dos doentes, numa perspectiva de formacao
profissional e empregabilidade

E18- Propor medidas de apoio as familias com pessoas afectadas por
doenca rara, incluindo respite centers e residéncias apoiadas

E19- Apoiar a criagcao, desenvolvimento e articulacdo das associacdes de
doentes, como parceiros essenciais para obter ganhos em saude

Melhorar o conhecimento e a producdo nacional de investigacao
sobre doenca rara

E20- Promover a investigacdo e desenvolvimento (I&D) na doenca rara
incluindo projectos especificos de apoio financeiro plurianual, com a
colaboracdo de estruturas publicas e privadas com responsabilidades
nesta area

E21- Propor mecanismos de salvaguarda da confidencialidade dos dados,
do consentimento informado e do respeito pela individualidade e a
dignidade da pessoa com doenca rara

E22- Procurar melhorar a divulgacdo dos programas de financiamento de
I&D junto da comunidade cientifica, de ambito nacional ou europeu, em
articulacdo com os gabinetes especializados a nivel institucional

Promover a inovacao terapéutica e a acessibilidade a
medicamentos para doencas orfas

E23- Propor sistemas de monitorizacdo da eficacia e seguranca dos
medicamentos Orfaos

E24- Propor a celebracdo de politicas contratuais com a industria
farmacéutica detentora de AIM de medicamentos para doencas oOrfas, que
incluam precos e condi¢cdes de fornecimento

E25- Estudar o desenvolvimento de medidas que facilitem o acesso a
medicamentos Orfaos

E26- Propor medidas de incentivo & investigacdo e desenvolvimento de
medicamentos para doencas Orfas, incluindo o processo de submissao a
designacado e a divulgacao de incentivos europeus ou da UE nesta area

E27- Participar e acompanhar a nivel da UE a tomada de decisfes sobre
politicas de desenvolvimento de medicamentos para doencas Orfas e no
ambito da EMEA, a avaliacado cientifica de novas substancias candidatas a
esta designacao
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Assegurar a cooperacao transnacional no ambito da UE e
Comunidade dos Paises de Lingua Oficial Portuguesa — CPLP

E28- Criar parcerias alargadas no ambito da UE e CPLP, envolvendo
estruturas publicas, privadas e associativas dedicadas a prevencao,
tratamento e reabilitagdo em doenca rara

E29- Promover a divulgacdo dos recursos existentes em Portugal e na UE
em matéria de prevencao, tratamento e recuperacao de doenca rara

E30- Participar e colaborar com as estruturas Nno espago europeu,
relacionadas com aspectos cientificos das doenca rara.

2. Estratégias de formacao

As estratégias de formacdo compreendem as accbes de natureza
informativa, pedagogica e formativa dirigidas aos profissionais de saude, a
comunidade educativa, as pessoas afectadas com doencas raras e suas
familias e a populacdo em geral, visando habilita-los para a gestdo e o
controlo da doenca rara nas suas diferentes dimensdes. Os parceiros
sociais poderdo dar contributos importantes em varias estratégias.

E31- Propor a reformulacdo curricular nas diferentes areas do ensino pré-
graduado nas ciéncias da saude, no sentido de se incrementar a tematica
da doenca rara

E32- Propor a inclusdo no programa curricular do Internato Médico de
Medicina Geral e Familiar, Pediatria Médica, Neurologia, Hematologia,
entre outras, de formacdo basica necesséaria a identificacdo, apoio e
referenciacdo para centros de referéncia, dos doentes com doenca rara

E33- Promover junto da Comissdo Nacional do Internato Médico, da
Ordem dos Meédicos e das estruturas centrais de planeamento e
coordenacdo do Ministério da Saude, o aumento do numero de vagas do
Internato de Genética Médica e de outras Especialidades médicas
importantes para a concretizacdo do PNDR

E34- Promover a formacdo de competéncias especificas em doenca rara
dos profissionais de saude ndo médicos, incluindo enfermeiros, carreiras
técnicas e pessoal auxiliar

E35- Produzir e divulgar ac¢cbes de formacdo e instrumentos pedagdogicos
destinados aos profissionais de saude em exercicio

E36- Produzir e divulgar as equipas de saude escolar e aos agentes
educativos, orientagdes técnicas sobre o apoio na escola as criangas com
doenca rara

E37- Produzir e divulgar manuais de auto-ajuda para os doentes e seus
familiares

E38- Desenvolver campanhas de informagdo nos meios de comunicagao
social sobre as doencas raras na perspectiva de adopcdo de atitudes
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dignificantes, ndo estigmatizantes e nao discriminatérios para com o0s
doentes e seus familiares

E39- Divulgar informacao cientifica pertinente e 0s recursos existentes,
nomeadamente dos centros de referéncia, junto dos profissionais de
saude e associacdes de doentes, recorrendo, entre outros, a Direccéo-
Geral da Saude e ao Orphanet Portugal.

3. Estratégias de colheita e analise de informacéao

A colheita e a andlise de informacdo sdo ac¢cfes que visam melhorar o
conhecimento sobre as doencas raras em todo o ciclo de vida. Para se
concretizarem, deverao ser mobilizadas as diferentes agéncias, publicas e
privadas, financiadoras de 1&D em ciéncias da saude. Consideram-se
como principais estratégias de colheita e analise de informacdo, as
seguintes:

E40- ldentificar e levantar a informacdo necessaria para se estabelecer o
ponto de partida do programa, tendo em vista a sua avaliacao posterior

E41- Inventariar as bases de dados existentes sobre doencas raras,
incluindo das associacbes de doentes e da induastria farmacéutica, e
avaliar mecanismos de compatibilidade e acesso, quando possivel

E42- Criar sistemas de informacdo de suporte a gestdo integrada das
doencas raras

E43- Adoptar a nomenclatura e a classificacdo das doencas raras que vier
a ser aprovada no ambito de iniciativas UE (Rare Diseases Task Force,
OCDE, etc.)

E44- Propor a criacdo do observatério nacional de doencas raras

E45- Desenvolver parcerias entre servicos de saude, centros de
investigacdo e associacdes de doentes, com o objectivo de implementar
registos de doencas raras

E46- Implementar a vigilancia epidemioldgica de algumas doencas raras

E47- Monitorizar os ganhos de saude resultantes do desenvolvimento do
programa

VIl - CRONOGRAMA

Estratégias de 2008 2009 2010 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015

intervencgao
Trimestres Trimestres Trimestres

11 2] 3] 43 1] 2| 3| 41 1| 2| 3| 4

E1

E2

E3
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E4

ES

E6

E7

E8

E9

E10

E11

E12

E13

El4

E15

E16

El7

E18

E19

E20

E21

E22

E23

E24

E25

E26

E27

E28

E29

E30

Estratégias de

formacéao

2008

2009

2010

2011

2012

2013

2014

2015

Trimestres

Trimestres

Trimestres

1

2

3

4

1

2

3

4

1

2

3

4

E31

E32

E33

E34

E35

E36

E37

E38

E39
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Estratégias de 2008 2009 2010 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015

colheita e

analise de Trimestres Trimestres Trimestres

informacéao

E40

E41

E42

E43

E44

E45

E46

E47

V11l - ACOMPANHAMENTO E AVALIACAO

A coordenacdo e acompanhamento do Programa Nacional de Doencas
Raras sdo da responsabilidade da Direccdo-Geral da Saude, apoiada por
uma comissao nacional a ser criada por Despacho do Ministro da Saude
que poderd incluir representantes dos parceiros sociais.

A avaliacdo periddica do PNDR é efectuada com base em indicadores de
que sédo exemplos:

1. Total de Centros de Referéncia acreditados

2. Proporcado de Centros de Referéncia acreditados no Pais relativamente
aos acreditados na EU por doenca rara ou grupo de doencas

3. Proporgao de doentes com doenga rara com acesso a medicamentos
orfaos disponibilizados pelo Servigco Nacional de Saude

4. Total de orientacbes técnicas de boa pratica profissional que foram
elaboradas

5.Total de contratos-programa com Hospitais com financiamento
especifico com doencas raras

6. Total de doencgas raras com gestao integrada

7.Calculo da incidéncia das doencas raras com gestdo integrada no
periodo de implementacdo do programa (2008-2010)

8. Célculo da incidéncia e prevaléncia de doencas raras com gestdo
integrada no periodo de consolidagdo do programa (2010-2015)

9. Total de acessos anuais ao portal Orphanet Portugal
10. Numero de artigos publicados em revistas cientificas indexadas

11. Total de registos de ocorréncias de efeitos secundarios de
medicamentos orfaos
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12. Total de acordos celebrados com a industria farmacéutica relativos a
medicamentos com a designacao de orfaos

13. Numero de principios activos investigados e patenteados por grupos
nacionais aos quais tenha sido atribuida a designacdo de medicamento
orfao pela EU

14. Total de parcerias criadas no ambito da EU e CPLP relativas a
doencas raras

15. Satisfacdo dos doentes seguidos nos centros de referéncia
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