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1. Introducao

Antes de mais, a Alianca reitera o agradecimento que expressou no dia 14 de margo pela
disponibilidade da Comissdo de Saude em ouvir o testemunho e propostas concretas de
medidas que apresentou. Registdmos também com muito agrado o interesse demonstrado
pelos representantes das cinco bancadas parlamentares presentes, bem como terem sido
colocadas diversas questdes e feitos considerandos que, ao demostrar conhecimento sobre as
doencgas raras, sé nos podem trazer esperan¢a num futuro mais risonho para estes doentes.

Este documento pretende responder, por escrito, as diversas questdes colocadas pelos Srs.
deputados por ocasido da audiéncia, em particular dar dados concretos que foram solicitados.

Se for considerado util, podemos diligenciar no sentido de pedir autorizacdo a quem denuncia
os problemas em concreto, para apresentar exemplos especificos e nominais.

Estamos ao dispor para o esclarecimento de qualquer questdo adicional através de email
(aliancadoencasraras@gmail.com ou presidente.aliancadoencasraras@gmail.com) ou telefone
(910494191 ou 966399312).

Encontra mais informacdo sobre a Alianga no site aliancadoencasraras.org.
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2. Medicamentos 6rfaos - Como é o0 acesso ao tratamento e a
medicacdo e quais as dificuldades no acesso aos
medicamentos orfaos?

Do que nos é relatado, no caso dos medicamentos ja aprovados para doentes portugueses,
normalmente este processo corre relativamente bem. Sdo por vezes relatadas situagBes de
rotura tempordria de fornecimento em alguns hospitais, justificadas com “estrangulamento
financeiro”, ou a dificuldade associada a distancia para a toma da medicacdo.

No caso de novas medicacdes ja costuma demorar mais, devido aos prazos de aprovagao e
compra por parte dos hospitais. O acesso a medicamentos orfaos em fase de aprovacdo, as
autorizacGes para as AUE (Autorizacdo de Utilizacdo Excecional) sdo muitissimo demoradas.
Com esta demora, aumenta significativamente a angustia dos doentes e das familias que,
admitindo que possam melhorar, ainda que ligeiramente, insistem com as associa¢des para que
intercedam junto do Ministério da Sadde ou do INFARMED.

No caso dos doentes estrangeiros acresce o tempo devido a toda a burocracia envolvida
(inscricdo na SS, no Centro de Saude, referenciacdo para hospital, etc.).

3. Consultas, terapias e exames

3.1. Quotas para consultas/tratamentos/exames — como funcionam, quais sdo
e onde sdo aplicadas/foram verificadas?

As doencas raras necessitam usualmente de consultas de especialidade diversas que abranjam
os sistemas envolvidos na doencga, podem necessitar de apoios (como acontece com doencas
mais comuns como por exemplo a diabetes) e necessitam de uma avaliagdo e porventura
seguimento a nivel genético e psicossocial, dada a sua componente hereditaria e incapacitante.
Até que ponto se pode considerar o sistema atual equitativo, quando ha doentes que ndo veem
as suas necessidades satisfeitas no SNS e tém que suportar muitos dos custos associados as
suas doencas?

Quaisquer consultas e terapias, se integradas em equipa que converse entre si (pode até estar
em diversos locais, mas deve fazer seguimento concertado do doente), trazem um beneficio
ainda maior ao doente e familiares: ndo tem que explicar toda a sua situagdo vezes sem conta,
tem um atendimento adequado e quando é necessario.

O problema que os doentes (ou os pais) sentem ha pelo menos 10 anos persiste. “E-lhes
prescrito tratamento, que podem fazer durante algum tempo, por exemplo 6 meses. Depois
tem que ser feito um intervalo e s6 3 meses depois podem recomecar, para dar a vez a outros.”
Segundo a mae de uma doente com uma Ataxia sobre terapia da fala e fisioterapia. Ha 10 anos
que desistiu do SNS para estes tratamentos.
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E-nos dito que ha um numero limitado de “p1” que os médicos de familia podem passar e n3o
permite a prescricdo de tratamentos continuados aos doentes.

Por estes motivos, os doentes e cuidadores tém de recorrer a servicos privados, muitas vezes
com parca capacidade financeira. Algumas associacdes de doentes acabam por diligenciar no
sentido de disponibilizar estes servicos aos seus associados.

3.1.1. Consultas

Em vdrias doencas, o acompanhamento psicoldgico quer para doentes, quer para cuidadores é
essencial e uma necessidade recorrente. As consultas de psicologia no SNS em geral sdo muito
insuficientes. Os psicdlogos nos Centros de Salude e hospitais, quando existem, sdo poucos e o
tempo de espera incomportaveis.

No que respeita as consultas de genética, a necessidade de aconselhamento genético dos
doentes, dos casais e familiares em risco esta necessidade é ainda mais transversal. Os
comentarios encontram-se na sec¢do 4. Consultas de genética / aconselhamento genético.

3.1.2. Tratamentos /exames

Ha varias doencas raras que necessitam de consultas de terapia da fala, outras de fisioterapia.
Os tratamentos sdo, nessas situacdes, a Unica forma de melhorar, ndo regredir, manter as
capacidades o maior tempo possivel ou, no limite, atrasar a degradacdo. Por outro lado, a
necessidade é amiude continuada e por um largo periodo de tempo, se ndo pela vida inteira.

“O Hospital de Santa Maria ndo disponibiliza tratamentos por falta de capacidade. Algumas
familias de doentes neuromusculares veem-se obrigadas a recorrer a centros privados que
deslocam técnicos as escolas para as sessdes necessarias de fisioterapia ou de terapia da fala
durante o horario escolar.” Adicionalmente, a percecdo que algumas familias fazem chegar as
associacdes é que os convencionados ndo tém capacidade de atendimento, nem oferecem
qualidade nos tratamentos, j& que os técnicos sdo forcados a uma “producdo” de varios
pacientes por hora.

“No Hospital de Santo André, em Leiria, a Direcdo do Servico de Medicina Fisica e Reabilitacdo
ndo considera os doentes neuromusculares muito prioritarios. Porque considera os doentes
internos mais prioritarios, recomenda que seja o médico de familia a emitir credenciais para os
convencionados engquanto o doente estd em lista de espera. Esta lista de espera chega a ser de
6 meses para voltar a ter direito a uma série de 15 tratamentos, apds o que terd que voltar ao
drama dos convencionados. Depois do Ultimo tratamento, a 9 de fevereiro, marcaram consulta
de fisiatria para 25 de junho (mais de 4 meses), sem a garantia de que os tratamentos comecem
nessa altura. Os fisiatras sabem perfeitamente que estes doentes precisam de fisioterapia de
uma forma continua.”

Salienta-se que este modus operandi, para além das mudancas de técnicos, sempre
inconvenientes nestes casos, obriga a periodos sem tratamentos, em que os doentes fazem
retrocessos normalmente impossiveis de recuperar.

Para resolverem os diferendos entre o hospital e o médico de familia, ha situa¢des em que as
familias tém que pagar tratamentos semanais, no privado.
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Apesar de aqui estarem testemunhos de 2 hospitais, dos relatos atuais e passados conclui-se
gue a generalidade dos hospitais que seguem adultos tém doentes nas mesmas circunstancias.

E também urgente avaliar as condicBes existentes e encontrar solu¢des que permitam que os
doentes que estudam ou trabalham ndo sejam penalizados quando fazem os tratamentos, ja
gue estes servicos fecham quase todos antes das 17h, quer publicos quer privados.

Por outro lado mesmo quando existem respostas, como é o caso da Clinica Fisidtrica Bracara
Augusta para a Paramiloidose entre outras, é vulgar os doentes ndo poderem suportar os
custos, agravado pelo nimero limitado de “p1” que os médicos de familia podem passar. E
mesmo com “pl” hd doentes que referem sérias dificuldades de transportes e para os quais as
respostas existentes, de Camaras Municipais, Juntas de Freguesia ou mesmo Associacdes, sdo
poucas.

E importante ainda referir a preocupacdo com os Centros de Medicina Fisica e de Reabilitacdo
do Sul (CMRSul) e do Norte (CMRNorte), atualmente necessdrios para dar resposta a muitos
doentes dessas localizagBes geograficas. O CMRSul esteve concessionado até Qutubro de 2013,
altura até a qual esteve a funcionar em pleno, sendo até considerado uma referéncia nacional.
Depois disso, praticamente todo o bloco de internamento ficou inoperacional e, hoje noutra
localizacdo, mantém todos os problemas antigos e é incapaz de dar resposta adequada aos
doentes, até pela sua localizacdo pouco acessivel a doentes de ambulatério. A preocupacdo dos
doentes estende-se ao CMRNorte, uma vez que a concessdo a Misericérdia do Porto
atualmente em vigor se encontra a terminar e receiam que lhe venha a acontecer o mesmo que
aconteceu ao do Sul.

Por fim, foram referidos casos de falta de capacidade de ressonancia magnética, necessaria
para um bom acompanhamento da progressdo de certas doengas, resultando em decisdes
tomadas pelos neurologistas sem recurso ao exame.

3.2. Medicina fisica e reabilitacdo deve estar integrada nos hospitais que
acompanham os doentes e ndao nos convencionados porqué? Quais as
vantagens disso?

Um atendimento multidisciplinar deve incluir ndo so as especialidades médicas, mas também as
especialidades de reabilitacdo, de fisioterapia e de todas as que sejam necessarias. Um doente
gue é acompanhado ora aqui ora ali pode até estar a fazer tratamentos que ndo sdo os mais
adequados porque aqueles profissionais ndo estdo capacitados ou ndo sdo tém conhecimentos
sobre aquela doenca especifica. E todos podem ser formados, sem duvida, mas é possivel que
ndo haja interesse dos privados em promover formacdo especifica para uma doenca que afeta
poucas pessoas, ou pode ndo fazer sentido essa formacdo para acompanhar um caso
intermitentemente.

Portanto, faz todo o sentido que nos centros de referéncia, para além da investigacdo e da
formacdo, os doentes possam aceder a todas as consultas e todos os tratamentos que
necessitam.
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Por outro lado, assumindo que os hospitais recebem uma verba por cada processo clinico, por
parte do SNS, quando os Centros de Saude ou as USF voltam a solicitar os MCDT, obrigando ao
pagamento aos convencionados por parte das ARS, para além de contribuir para a degradacdo
do estado destes doentes, estd a haver duplicacdo de custos.

Enguanto o tempo de espera nos hospitais ndo permitir a reabilitagdo fisica continuada ao
longo da vida e ndo sessdes de algumas semanas com intervalos de meses, é importante que o
utente possa fazer a sua reabilitacdo em centros convencionados. Em qualquer dos casos, 0s
tratamentos prescritos ndo podem estar aquém das necessidades, como é relatado que
acontece.

4. Consultas de genética / aconselhamento genético

4.1. Modelo de referenciacao para genética médica — o qué é, como deve ser
feito e qual a vantagem?

A chamada "Rede de Referenciacdo de Genética Médica" (GM) resultou de um grupo de
trabalho (GT) na DGS que reuniu e trabalhou desde 2002, tendo como resultado um documento
publicado em 2004. Foi entdo impressa uma pequena brochura (ver anexo |) em grande
guantidade e iniciada a sua distribuicdo, mas foi pouco depois retirada. Na brochura, o texto
introdutdrio preparado pelos peritos (pontos 1 a 7) manteve-se no essencial como escrito por
eles, mas a estrutura da Rede proposta (ponto 8) foi completamente diferente e em grande
parte até em oposicdo ao que fora discutido e consensualizado no GT. Em particular, a Rede
descrita na brochura previa Servicos de GM hospitalares em nimero e locais que nada tinham a
ver com as recomendacles do GT. Face ao protesto dos peritos (geneticistas médicos e
laboratoriais, conforme composicdo do GT elencado na contracapa da brochura), por ndo serem
tidas em conta afinal o seu trabalho de varios anos e as recomendag¢des do GT, o documento
acabou por ser retirado. Nenhuma estrutura foi implementada, apesar de o Colégio de GM da
Ordem dos Médicos ter elaborado ainda uma proposta de Rede alternativa.

Ja na altura alguns defendiam que as "Redes de Referenciagdo Hospitalares" ndo deveriam ser
exclusivamente "Hospitalares", e deveriam incluir uma articulacdo com os Centros de Saude
(CS), os médicos de familia (MGF) e de saude publica, mas também com os Centros de
Investigacdo e Universidades (onde se faz a maior parte da investigacdo e se prestam alguns
servicos para doengas raras). Tal continua a ndo acontecer.

A GM seria mais tarde integrada na Rede de Referenciagdo Materno-Infantil, na sua atualizacdo
de 2014 (GT coordenado por Jorge Saraiva, pediatra e geneticista), mas onde acabou por ficar
com pouco relevo e diluida na Saude Materno-Infantil que é necessariamente apenas uma
pequena parte da atividade da GM. Adicionalmente, uma vez mais, apenas 0S Servigos
hospitalares sdo incluidos na referenciacdo em rede.

Seria pois de voltar ao modelo de uma Rede de Referenciacdo especifica para a GM, mas que
n3o seja exclusivamente hospitalar. E importante que inclua os CS e a MGF (a articulacdo entre
a Genética e a MGF que as associa¢des identificam fazer falta), a Saude Publica e os Centros de
Investigacdo/Universidades. Desta forma, garantir-se-a que a investigacdo e todos os servicos
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(clinicos e laboratoriais) oferecidos pelos Centros e Universidades para doencas raras, como o
CGPP (Centro de Genética Preditiva e Preventiva) e outros, se encontrardo incluidos ou
articulados com o SNS. Estes servicos, em alguns casos, sdo muito significativos e suplementares
ao SNS, em dreas em que este ndo tem capacidade de resposta, como é o caso de consultas de
GM (com as listas de espera) e de testes genéticos ndo oferecidos no SNS.

4.2.Reconhecimento da profissdao de aconselhamento genético - qual o
conteudo funcional? Existe em todos os paises? Como pode ajudar no
acesso aos cuidados de saude?

A primeira formacdo em aconselhamento genético para profissionais de saude ndo médicos foi
nos EUA, em 1969 (Sarah Lawrence College), a que se seguiram diversos outros paises. Na
Europa, iniciou-se no Reino Unido em Manchester (1992) e em Cardiff (2000). Seguiram-se
cursos profissionalizantes noutros paises europeus, como Noruega (Bergen, 2001), Franca
(Marselha, 2004), Barcelona (2008), Portugal (Porto, 2009) e Roménia (2012). Cada vez mais
paises aceitam a necessidade desta profissdo. Na Europa, o acesso a profissdo requer o nivel de
mestrado especifico no aconselhamento genético, atualmente certificado pelo European Board
of Medical Genetics.

Em Portugal, apesar de criado o acesso a profissao, através do Mestrado profissionalizante do
Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS) da Universidade do Porto, acreditado pela
Agéncia de Avaliacdo e Acreditacdo do Ensino Superior (A3ES) e pelo European Board of
Medical Genetics, prevalece por atualizar o Despacho n2 5411/97 do Ministério da Saude (que
ainda refere que “4.7 — As consultas de aconselhamento genético devem ser sempre realizadas
por um médico, geneticista ou ndo, de acordo com a natureza da situacdo”). A Associacdo dos
Profissionais de Aconselhamento Genético (APAcGen) ja tem efetuando diligéncias junto da AR,
da DGS e da ACSS no sentido do reconhecimento da profissao.

O aconselhamento genético é um processo de comunicagdo que se segue necessariamente ao
diagndstico médico (clinico e laboratorial) de uma doenca hereditaria (conforme a Lei 12/2005
e o Decreto-Lei 131/2014). Os profissionais (aconselhadores genéticos) devidamente treinados
adquirem conhecimentos e competéncias de comunicacdo no contexto de doencas genéticas
ou possivelmente genéticas, e sdo necessariamente integrados em equipas multidisciplinares de
servigos ou consultas de genética médica.

O aconselhamento genético é um processo de comunicagdo que aborda a ocorréncia ou o risco
de recorréncia de uma (possivel) doenca genética na familia. O processo envolve a atengao de
um profissional devidamente treinado para ajudar o individuo e a sua familia a:

e compreender as caracteristicas clinicas da doenca;

e estimar quanto a hereditariedade contribui na sua transmiss&o e o risco de recorréncia
nos seus familiares;

e avaliar as suas opgdes face ao seu risco de recorréncia;

e utilizar a informacdo genética de forma pessoalmente significativa promovendo a sua
salde, minimizando o dano psicoldgico e potenciando o controlo pessoal;

e escolher o curso de acdo adequado a sua percecdo do risco e aos seus projetos
familiares e atuar em acordo com tal decisdo;
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e ajustar-se adequadamente a presenca da doenca em familiares afetados e/ou ao risco
de recorréncia em outros familiares.

Apesar das necessidades cada vez maiores de aconselhamento genético (obrigatdrio por lei
sempre que é diagnosticada uma doenca hereditaria ou sdo pedidos testes genéticos preditivos
— Lei 12/2005), ha uma enorme falta de médicos geneticistas. S6 ha 5 servicos nacionais (Braga,
Coimbra, Lisboa, Porto e Vila Real) e os doentes chegam a esperar mais de 1 ano por uma
consulta de Genética em alguns desses servicos — ver sec¢ao seguinte sobre tempos de espera.

Para ajudar a resolver esta questdo, seria fundamental o aproveitamento da existéncia de
profissionais especializados em aconselhamento genético, integrando as equipas clinicas
multidisciplinares dos Servicos de Genética Médica hospitalares, uma vez que, com a formacdo
especializada, podem proceder ao aconselhamento genético das situagcdes mais frequentes, de
modo independente e adequado as necessidades dos doentes e familiares em risco, de modo
ndo diretivo, fornecendo-lhes a informacdo necessdria para facilitar o seu processo de tomada
de decisdes e fazer livremente as suas préprias escolhas, bem como apoid-los nas escolhas
efetuadas.

O contributo dos profissionais ndo médicos, devidamente formados para a pratica do
aconselhamento genético tem vindo a ser cada vez mais valorizado internacionalmente e
também no nosso pais pelos diretores dos servicos de genética hospitalares. Existem neste
momento profissionais de aconselhamento genético pelo menos nos seguintes paises: EUA,
Reino Unido, Dinamarca, Finlandia, Africa do Sul, Holanda, Noruega, Espanha, Franca, Cuba,
México, Australia.

Esses profissionais serdo ainda capazes de contribuir com os seus conhecimentos e
competéncias para a melhoria dos servigcos de genética médica que integrem, promovendo a
educacdo em saude, a formacdo de outros profissionais e a investigacdo em aconselhamento
genético.

Os anexos lla, b e llc contém mais informacado sobre este tema.

4.3. Esperas para consultas de genética - quanto tempo de espera?

A percecdo dos doentes é que a espera por uma consulta € muito longa, em geral.

De acordo com o site http://tempos.min-saude.pt, que se refere a dados de setembro, outubro
e novembro de 2017, o Tempo Maximo de Resposta Garantido (TMRG) é o seguinte:

e  Muito Prioritario - 30 dias

e Prioritdrio - 60 dias

e Normal - 150 dias
tempos ja demasiado elevados para quem é confrontado com o diagnéstico de uma doenga
desta ordem. Apesar disso, ha algumas instituicdes onde o mesmo € ultrapassado:

N Muito C
Nome da Instituicdo N Prioritdrio | Normal
prioritario
Hospital Geral de Santo Anténio (Centro Hospitalar do Porto,
EPE) N.A. dias |73 dias 141 dias
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Nome da Instituicdo .le"t,o. Prioritario | Normal
prioritario
Instituto Portugués de Oncologia de Porto Francisco Gentil, EPE | N.A. dias | 25 dias 47 dias
Hospital S3o Jodo (Centro Hospitalar de Sdo Jodo, EPE) 47 dias 98 dias 232 dias
1075

Hospital de Braga 6 dias 146 dias dias
Hospital S3o Pedro de Vila Real (Centro Hospitalar de Trds-os-
Montes e Alto Douro, EPE) N.A. dias |42 dias 229 dias
Hospital Pediatrico de Coimbra (Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, EPE) 28 dias 37 dias 44 dias
Hospital Santa Maria (Centro Hospitalar de Lisboa Norte, EPE) 13 dias N.A. dias 197 dias
Hospital Dona Estefania (Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE) | N.A. dias N.A. dias 56 dias
Hospital Egas Moniz (Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental,
EPE) N.A. dias 18 dias 71 dias

Em que N.A. significa “Ndo Aplicavel - ndo foram realizadas consultas, neste periodo de tempo.”

Ndo temos relatos de tempos de espera concretos que possam validar ou contradizer esta
informacdo.

4.4. Quais os hospitais que fazem/ndo fazem referenciacdo?

Segundo relatos de alguns familiares, continua a haver muitos especialistas individuais e
servicos de outras especialidades que ndo referenciam os doentes e respetiva familia para
aconselhamento genético, apds o diagndstico de uma doenca hereditaria. Isto acontece em
diversos hospitais, tanto centrais como distritais. Apesar de ndo haver nenhum hospital em
concreto que ndo o cumpra, hd muitos especialistas individuais que ndo o fazem, ndo sabemos
se por desconhecimento da referida Lei 12/2005, se por outro motivo.

Os médicos de familia dizem reconhecer as lacunas formativas existentes para identificar riscos
genéticos nos seus doentes e limitacGes associadas ao préprio sistema de referenciacdo (mais
uma vez associado ao nimero reduzido de “p1” para encaminharem os seus doentes/familiares
em risco) e insuficiente articulacdo entre os profissionais de Medicina Geral Familiar e da
Genética. O Grupo de Estudos de Genética, criado na Associacdo Portuguesa de Medicina Geral
Familiar visa promover a¢des que permitam uma maior capacitacdo e uma maior proximidade
entre estes especialistas, mas ndo resolve as limitacGes em vigor.
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5. Registo de Doentes Raros / Cartdo de doente raro

5.1. Quais os problemas no acesso ao cartdo de DR? O que atrasa a emissao e
quais as justificacdes?

No inicio do processo, em que apenas alguns médicos tinham acesso a sua emissdo, era vulgar
estes encorajarem os doentes a acabar o processo do pedido com as suas indicacdes. E-nos
reportado que no Porto esta realidade ainda se verifica para alguns médicos.

Hoje, muitos dos servicos que tém a possibilidade de o pedir, alegam as dificuldades de acesso e
outros constrangimentos. Parece haver, para além de muito desconhecimento, desinteresse em
torno da sua emissdo.

Porventura uma auditoria a todos os centros que estdo habilitados a fazer o pedido
possibilitaria conferir a verdade dos argumentos que sdo apresentados aos doentes.

Depois ha todos os doentes que ndo sdo seguidos em Hospitais Centrais e que “tentaram a sua
sorte” junto dos médicos de familia, seguindo o conselho dado, em 2016, pela DGS, que
afirmava que os médicos de familia podiam iniciar o processo e que o cartdo de doente raro era
para todas as doencas raras sem excecdo. Os Centros de Saude, tendo dito inicialmente nada
saber sobre o assunto, ao voltar a ser questionados informaram-se junto das ARS, e acabaram
por dizer que isso ndo era da sua competéncia. Questionada de novo a DGS, e apesar de
supostamente a emissdo do cartdo estar alargada ao publico e ao privado, esta veio indicar que
os doentes tinham que ser referidos para um Hospital Central, por forma a poder ser feito o
pedido de cartdo. Estamos a testar esta indicacao.

Por fim, tem que se evidenciar que na Ultima versdo da norma (anexo lll) é aberta a porta para a
emissdo de cartdes por parte de uma associacdo. A Alianca congratula-se com a confianga
depositada nas associacdes de doentes, ndo podendo contudo considerar a situagdo normal.
Efetivamente, consideramos que a Unica forma de salvaguardar os doentes e de haver equidade
serd elencar as condi¢cdes que uma associacdo tem que cumprir por forma a poder emitir
cartdes de doente raro, depois validar o cumprimento de tais condicdes e porventura, nessa
situacdo, listar periodicamente as associacGes que as cumpram como autorizadas a efetuar a
emissao do cartdo.

5.2.Como garantir a protecao da confidencialidade e evitar a segrega¢ao?

A questdo da confidencialidade e da protecdo da privacidade dos doentes, tanto quanto ao
Registo de Doentes Raros como ao cartdo de DR é algo que preocupa muito as nossas
associacOes. Ha que evitar a todo o a custo segregacdo que possa ser feita aos doentes e aos
seus familiares. Se é verdade que, uma vez agregada, a informacdo é sempre mais facil (em
termos técnicos) de aceder ou de disponibilizar, e devem ser tomadas medidas especiais,
também é verdade que estaremos perante uma situacdo que merece legislacdo especifica que
impeca (em termos legais) o acesso a informac¢do sem a autoriza¢cdo do doente, por exemplo.
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E necessario é encontrar formas legislativas, garantes de que a confidencialidade vai ser
respeitada. Ndo deixar de ter o registo, ndo deixar de ter o cartdo, mas garantir que a
confidencialidade da informacdo e a privacidade dos doentes estd salvaguardada. Caberd a
Assembleia da Republica diligenciar para que isso aconteca.

6. Constrangimentos e barreiras

6.1. Quais sdo em termos médicos e sociais 0os grandes constrangimentos dos
doentes raros e o que os deputados podem fazer para que sejam
ultrapassados?

6.1.1. Em termos médicos

O diagndstico continua a ser o problema base dos doentes raros, trazendo muita preocupacdo e
angustia aos doentes e suas familias. Por vezes os doentes com estas doengas tém sintomas,
sinais que sdo comuns aos das doencas comuns e acabam por saltar de diagndstico em
diagndstico, de profissional em profissional, de especialidade em especialidade, sem obter um
diagndstico correto. Outras vezes os sintomas ndo tém qualquer relagdo com os comuns, mas o
drama é frequentemente o mesmo.

Sendo a investigacdo um motor para obter mais informacdo sobre as DR, em grande medida
poderd contribuir para reduzir o tempo necessario para o diagndstico. Adicionalmente,
profissionais de saude mais informados e despertos para esta realidade mais depressa
identificardo os primeiros sinais de alerta e remeterdo estes doentes para consultas
especializadas que por sua vez mais facilmente poderdo estabelecer ou confirmar o diagndstico
e promover o acompanhamento do doente.

Nas doencas para as quais hd medicamentos 6rfdos, é importante que estes sejam
administrados nos estagios o mais preliminar das doengas possivel por forma a garantir que ndo
ha degradacdo da condi¢do do doente.

Portanto a solugdo passara por atribuir mais fundos a investigacdo e investir na formacdo dos
profissionais de saude, em especial de MGF.

6.1.2. Em termos sociais

Especialmente no caso das doencas mais gravemente ou rapidamente incapacitantes, e
naguelas em que é necessario o doente ir a muitas consultas, terapias ou tratamentos,
continuam as questdes da (re)insercdo laboral. A par do desconhecimento das entidades
patronais acerca das doencas, ha pouca flexibilidade no desenvolvimento da reconversao
profissional face ao diagndstico e na revisdo de questdes relacionadas com turnos, horarios
noturnos, banco de horas e horas extra da pessoa com doenca rara (e cronica).

Aqui é essencial determinar que as doencas raras cronicas sdo efetivamente cronicas,
independentemente de lhes ser devida ou ndo isencdo de taxas moderadoras, que é uma
questdo a parte. E garantir que todos os doentes raros com capacidade para trabalhar o podem
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fazer, mesmo que tenham que fazer tratamentos frequentes, ajustando o seu horario (ou
disponibilizando tratamentos a horas compativeis com o horario pré-definido).

E necessario que a atribuicdo de grau de incapacidade, quando este é devido, seja equitativa.
Uma mesma doenga num mesmo estadio deve conferir igual grau de incapacidade. Doencas
diferentes (em determinado estadio) que confiram limitacGes iguais devem conferir igual grau
de incapacidade.

As Associagdes também nos dizem que, por vezes, para os doentes que estdo mais longe dos
centros ou dos locais onde sdo tratados, ha doentes que tém dificuldade em fazer a deslocacdo
até aos centros que asseguram esses cuidados. Um modelo podera passar por os Centros de
Referéncia, sendo quem sabe tratar o doente com aquela doenca, podem fazer um
acompanhamento in loco periddico (2 em 2 anos, ano a ano, 6 em 6 meses, 3 em 3 meses,
dependerd da doenga em concreto), dando orientacGes (e formacdo) especificas para o
seguimento do doente em proximidade entre visitas ao centro de referéncia.

Ha também que fomentar a autonomia, enquanto tal for possivel, por exemplo com projetos de
“vida independente”.

Existe ainda falta de respostas no que toca aos cuidadores, e, quando ndo ha condi¢des para a
independéncia a manutencdo da pessoa com doenca rara gravemente incapacitante quer no
seu seio familiar (cuidadores 24 horas privados, ajudas técnicas no domicilio, como plataformas
elevatdrias, gruas, adaptacdes de casa), quer em ambiente institucional (ndo existem respostas
adequadas a especificidade destas doencas em termos de lares residenciais ou residéncias
autonomas).

6.2. Quais as barreiras com que os DR se debatem no dia a dia?

As barreiras com que os doentes se debatem no dia-a-dia sdo as barreiras arquitetdnicas
(acessibilidades na via publica e acessos a entidades privadas e a organismos publicos), as
barreiras das mentalidades (desconhecimento acerca da sintomatologia das doencas e
incompreensdo gerada por este facto, por vezes associadas ao aspeto diferente, quer
cognitivamente, quer fisicamente), dificuldades de insercdo ou reinsercado laboral.

6.3. Que respostas sdo dadas para justificar tempos de espera no acesso aos
cuidados de saude?

As justificacGes que mais se ouvem da parte dos responsaveis de servico sdo a falta de recursos
humanos e técnicos.
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7. Apoios e subsidios

7.1.0s apoios publicos as pessoas e cuidadores (pagamento de subsidios e
prestacdo) estdo a ser pagos atempadamente?

Do que nos foi relatado, ndo. Foi-nos dito que a Prestacdo Social de Inclusdo estd com muito
atraso (principalmente na zona de Lisboa); ha casos em que o subsidio por doenca demora a
chegar; e que a resposta aos pedidos de pensdo por invalidez demora em média pelo menos
entre 3 e 4 meses.

7.2.Acesso a produtos de apoio (ajudas técnicas)

Do que nos é dado perceber, o sistema de distribuicdo das verbas destinadas aos produtos de
apoio (ajudas técnicas) ndo € o que melhor resolve as necessidades. Aparentemente o
Ministério da Saude recebe mais verba do que os Centros Distritais de Seguranca Social, sendo
estes Ultimos que sdo chamados a financiar a maioria dos produtos. Os tempos de espera para a
decisdo de financiar sdo exagerados e ha relatos de muitos casos em que os produtos quando
chegam ja ndo sdo os adequados.

7.3.Comparticipagdes de medicamentos, suplementos alimentares, taxas
moderadoras

Nestas doencas € vulgar haver medicamentos indispensaveis que podem ser vistos como
“capricho”, dada a aplicagdo que tém na populacdo geral, mas que para estes doentes sdo
essenciais. Ha que distinguir a comparticipacdo dos medicamentos nestes casos. Por exemplo
os doentes que tém necessidade de uma alimentacdo entérica ou parentérica, s6 podem
beneficiar dela em ambiente hospitalar. No caso de precisarem de suplementos alimentares
para combater a disfagia e a subnutricdo, por exemplo, tém que recorrer as farmacias, sem
qualquer comparticipacdo, tornando-os muitas vezes inacessiveis para as familias.

Da mesma forma, é necessario equacionar as taxas moderadoras nas consultas e exames
frequentes especificos a que as doencgas obriguem. Em certas situagdes o encargo das préprias
taxas moderadoras ndo é suportavel para os doentes.

Estas questdes seriam mais facilmente resoluveis e alids de forma mais equitativa havendo uma
tabela que definisse claramente a incapacidade e necessidades pelo bindmio doenca / estadio
da mesma, bem como enumerasse os beneficios a que o doente teria direito, em cada um
desses bindmios.

A aplicacdo do estatuto de doenca crénica dependeria, nessa situacdo, do envolvimento do
doente com a doencga (estadio da mesma) e ndo adviria apenas do facto de ter sido
diagnosticado com determinada doenca.
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Os doentes referem falta de equidade quando comparam a sua situacdo com a de outras
doencas porventura menos incapacitantes (ex: diabetes), as quais é associado este estatuto de
doenca crénica.

8. Conhecimento dos profissionais de saude sobre DR

A percecao dos doentes é que o conhecimento geral dos profissionais de saude sobre doencas
raras é muito escasso. Sabemos que, havendo 6000 doengas raras, ndo haverd nenhum
médico, nenhum profissional de saude que as conhecera a todas. Ndo se pode esperar que um
médico de medicina geral e familiar conheca em profundidade as doencas raras.

Dai serem necessarios os Centros de Referéncia, com profissionais de saude em equipas
multidisciplinares variadas de médicos, enfermeiros e todos os restantes profissionais de
salde necessdarios, que estejam inteirados sobre aquela doen¢a ou aquele conjunto de
doencas que sdo ali acompanhados.

N3o obstante, é essencial que todos os profissionais de saude sejam capacitados pelo préprio
sistema, que na formacdo (graduacdo e pds-graduacdo) de todos eles o tema seja abordado
com a profundidade suficiente para que saibam quais as condi¢Bes e sinais de alerta que
devem fazé-los referenciar os doentes para consultas especificas por forma a estes serem
devidamente diagnosticados e depois corretamente acompanhados. Para todos aqueles que ja
estdo formados, é necessario criar condi¢Ges para receberem formacao especifica nesta area.

As associa¢Oes de doentes podem apresentar e mostrar a perspetiva dos doentes, mas tal ndo
pode substituir a componente na formacdo base.

9. A Alianca e as entidades publicas

O grupo de associacdes que comecou a trabalhar em conjunto em 2007 (na sequéncia da
Conferéncia Europeia de Doencas Raras, realizada nesse ano em Lisboa), para organizar o
primeiro Dia das Doencas Raras (em 2008) e fundar oficialmente a Alianca (em 2009), fé-lo por
sugestdo da EURORDIS mas também porque havia, na altura a nocdo, passada por varias
entidades publicas, de que era impossivel interagir com todas as associa¢des de doencas raras,
e que também ndo fazia sentido fazé-lo porque muitas das necessidades eram transversais.

No inicio, nés pediamos muitas vezes reunides ao Ministério da Saude, ao Ministério da
Seguranca Social, ao Ministério da Educacdo e fomos recebidos diversas vezes.

No dmbito do Plano Nacional de Doencas Raras, que antecedeu a Estratégia, fomos ouvidos
para alguns temas especificos como os centros de referéncia e o cartdo do doente raro, que
alids foi uma proposta da prépria Alianca.
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Por ocasido da preparacdo da Estratégia, fomos chamados pela Direcdo Geral de Saude (DGS) a
dar a nossa opinido e contributo perante um documento apresentado na propria reunido.
Foram-nos dados 15 minutos para analise do mesmo e depois pedidos os contributos.

No ambito da implementacdo da Estratégia, fomos chamados pela DGS (sobre propostas a
integrar o plano especifico do ano de 2016 e o ano de 2017), pelo Instituto Nacional de
Reabilitacdo (sobre propostas de perguntas para integrar o questiondrio de avaliacdo por parte
dos doentes e as necessidades das associacdes) e pelo Instituto Nacional de Saude Ricardo
Jorge (sobre o registo de doentes raros). Em concreto quanto ao registo de doentes raros,
consideramos que deve também ser permitido aos doentes desencadear o seu registo, nota
essa que depois sera validada por quem de direito, mas permitira acelerar a no¢dao do numero
efetivo de doentes raros no pais e a sua distribuicdo. Apesar de nos serem pedidos contributos,
é vulgar ndo nos ser dado feedback sobre os resultados, do que é que é decidido efetivamente
(por exemplo o que constitui o plano final de implementacdo da estratégia e os resultados finais
desse ano). Aquilo que nos foi dito foi que é publicado no site mas, enquanto interlocutores e
enquanto entidade que deu o seu contributo, consideramos que deviamos ser contactados
diretamente.

Ha, depois, inUmeros grupos de trabalho, por exemplo no Infarmed e no INR, para os quais sdo
chamadas associacdes especificas mas a Alianca ndo é chamada. Quando se trata de questdes
especificas da doenca ou grupo de doencas representadas por aquela associagdo, esta
abordagem faz obviamente sentido, mas nem sempre é esse o caso.

Temos, portanto, sido ouvidos de forma segmentada, ndo em termos de pensamento
estratégico, mas da implementacdo especifica de uma medida ou de outra medida. Muitas
vezes somos chamados sem saber qual a agenda da reunido que vai ocorrer. Damos todos os
contributos que nos sdo pedidos com seriedade e da melhor forma que sabemos e podemos.
Mas tudo isto parece pouco quando o doente devia estar no centro da decisdo.

Em concreto, achamos que:

e no ambito da estratégia, é essencial que a estrutura agregadora de associacBes de
doentes integre a comissdo Inter Ministerial. O mesmo se passara também com os
profissionais de saude e, provavelmente, com a industria. Para além das entidades das
varias dreas, os atores das doengas raras tém que estar representados, por forma a
poder contribuir mas também a ser responsabilizados.

e Todas as comissGes, grupos de trabalho, legislacdo, etc. que digam respeito as doencas
raras devem incluir quem represente os doentes cujas doengas raras ai sdo retratadas.

10. Estratégia Integrada para as Doencas Raras — o que foi feito
a nivel de implementacdo?

A Comissdo interministerial para a implementacdo da Estratégia, cuja gestdo é da DGS, serd a
entidade indicada para dar resposta a esta questdo, ja que o relatdrio relativo ao ano ainda ndo
nos foi comunicado nem se encontra disponivel no site.
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Neste ano em concreto, a Alianca participou em reunides com os interlocutores no campo das
doencas raras para discussdo sobre o Registo de Doentes Raros e foi convidada a falar na
conferéncia realizada sobre o tema.

O documento do anexo IV mostra as sugestSes da Alianca (a azul) para o plano de
implementacdo anual e que inclui ja (a preto) o que estava inicialmente previsto realizar ao
longo do referido ano de 2017.

Do que nos € dado perceber, ndo ha fundos especificos para a implementacdo da estratégia.
Esta situacdo ndo é de todo nova, uma vez que também o Plano Nacional para as Doencas
Raras, que lhe antecedeu, se confrontou com igual problema.

Permanece a necessidade de reconhecimento de Centros de Referéncia para todas as doencas /
grupos de doencgas sem excecdo e ajustar a sua localizacdo as necessidades dos doentes.

11. Contribuicdo da AR / deputados

11.1. Contribuicdo dos deputados para maior sensibilizacdo

Promover politicas que confiram mais formacdo sobre as doencas raras em todos os niveis de
ensino, em particular dos profissionais de salde; autorizar sessGes de esclarecimento sobre
doencas raras (como a que autorizaram no dia 28/2/2018) ou outros eventos sobre as doencas
raras (como a Conferéncia Nacional EUROPLAN em 2015 e a exposicdo Expression of Hope em
2018); fazer like na pagina da Alianga.

11.2. Intervencdo dos deputados

A rede de deputados europeus pelas doencas raras foi lancada em outubro de 2017 e esta
neste momento a consolidar-se, contando com participantes de 10 paises e que ird promover:

e Introduzir uma alteracdo especifica de apoio as redes europeias de referéncia no
relatdrio INI sobre o QFP. Foi proposta uma alteragdo a Comissdo BUDG coassinada por
15 PME e apresentada pela deputada Jaatteenmaki (ALDE, Finlandia)

e Flaborar uma carta a atengao da Comissdo Europeia para assegurar que a Conclusdo do
Conselho que solicita a elaboracdo de um relatéorio sobre a implementacdo da
Comunicacdo de 2008 sobre Doengas Raras dez anos apds a sua aprovacgao é seguida.

e Sobre a ATS, propondo sugestdes concretas para alteracdes ao Relatorio do Parlamento
Europeu (Relatora: Deputada Soledad Cabezdn Ruiz), sempre que necessario. Agora que
a proposta da Comissdo Europeia foi adotada (31 de Janeiro), a EURORDIS partilhara a
posicdo dos doentes com doencas raras com os deputados do PE e decidird em
conjunto sobre as possiveis alteragdes.

A nivel interno dos paises, a orientacdo da Eurordis é para criar um grupo de deputados
interessados, que olhe para os assuntos mais prementes das doencas raras, para depois
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interagir a dimensdo europeia e comegar a relacionar-se com os outros legisladores. Os varios
grupos criados integrardo a rede europeia de deputados nacionais, assim que formalizada.

No fundo, a audiéncia ja serviu para levantar muitos dos problemas e ponto de partida para
tentar encontrar solugdes para eles.

Se estiver interessado em pertencer a este grupo, informe-nos por favor!

12. Medidas

Recordamos as medidas concretas que foram apontadas na nossa comunicacdo e as quais
acrescentamos agora as relacionadas com algumas das questdes concretas colocadas.

12.1. Para fomentar a Investigacdo em DR

1. Conceber (de forma participada) e aprovar uma Agenda de ID&I, a ser financiada no
ambito da Estratégia Integrada para as Doencas Raras (2015-2020) ou enderecada as
agéncias de financiamento publico de C&T

2. Assegurar a continuidade e mutuo reforco entre ID&I e prestacdo de cuidados de
salde, educacdo e protecdo social: uma componente de investigacdo deve ser
incorporada (com tempo dedicado) no acompanhamento de rotina das pessoas com DR

3. Simplificar procedimentos do Cédigo da Contratacdo Publica para aquisicdo de bens e
servicos e recrutamento de RH, no ambito de projetos de ID&I com financiamento
publico

4. Valorizar a investigacdo por clinicos e outros profissionais de salde, através de
reconhecimento pelas instituicGes do SNS e de incentivos tais como flexibilizacdo de
horarios, progressdo na carreira e outros

12.2. Para melhorar os cuidados de saide em DR

1. Integrar informagdo sobre doengas raras em todos os programas destinados a
profissionais de saude

2. Integrar conteludos de Genética Médica em programas de pré e pds-graduacao

3. Estabelecer um novo modelo de referenciacdo para Genética Médica, que aproveite as
valéncias clinicas existentes em Universidades e Centros de Investigacdo, colocando-os
em rede e como parte do sistema de referenciacdo do SNS

4. Reconhecer em Portugal a profissdo de aconselhador genético (ja reconhecida na UE),
contribuindo para diminuir tempos de espera em consultas de Aconselhamento
Genético nos servicos de Genética Médica

5. Agilizar o reconhecimento de CR para todas as doencas/grupos de doencas e ai incluir
Universidades e Centros de Investigacao

6. Garantir os tratamentos em ndimero e duracdo necessarios para as doencas, de forma
integrada com as consultas (tendencialmente nos CR)

7. Estabelecer, pelo menos para efeitos laborais e escolares, as DR como doengas cronicas
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8. Integrar, na comissdo da Estratégia Integrada para as DR, a entidade agregadora
representantes das associacdes de doentes, os profissionais de saude e a industria

12.3. Para melhorar o didlogo e a capacitacao de doentes e associacdes

1. Participacdo das associacdes na investigacao

2. Informacdo aos investigadores e clinicos pelas associacdes de DR

3. Formacdo dos doentes e associacles, aproveitando estruturas existentes no SNS (incl.
CR) e nas Universidades e Centros de Investigacdo

4. Criar incentivos (financiamento e outros) para viabilizar estas medidas

5. Promover o reconhecimento e aceitacdo pelas instituicGes politicas nacionais do
conceito de democracia sanitdria, com promocdo da participacdo ativa dos doentes e
suas associacdes na definicdo de politicas de saude

12.4. Para proteger e empoderar os doentes e familias

1. Considerar os doentes como verdadeiros participantes e ndo meros sujeitos ou mesmo
objetos da investigacdo

2. Promover um maior envolvimento dos doentes na definicdo de politicas de saude e
tomada de decisGes relacionadas com DR

3. Ajustica social e equidade no acesso a tratamentos (incl. medicamentos érfdos) devem
ser reconhecidos como valores éticos fundamentais e um direito de todos os doentes
(seja com DR ou comuns)

4. Os aspetos éticos dos registos de DR devem ser preservados, através da sua revisdo por
ComissBes de Etica, pelo consentimento informado e a preservacdo da privacidade de
doentes e familiares e a confidencialidade dos dados (pessoais, familiares, clinicos e
genéticos)

5. Promover a realizagdo de programas de capacitacdo para cuidadores, profissionais da

salde e sobretudo das proprias associa¢des de doentes
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