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O presente Resumo Executivo compila os contributos resultantes da 22 Reunidao
do Conselho Cientifico a 9 de Novembro de 2023, no ‘CUF Academic Center’ do
Hospital CUF Tejo, reunindo cerca de 70 profissionais especialistas em Doencas
Raras.

O Resumo Executivo sumariza as conclusdes-chave, que traduzem as vantagens
e ganhos para as varias partes interessadas, para o sistema de saude (SNS) e para
Portugal.

Estas conclusdes-chave foram organizadas em sete (7) tdpicos e estdo
igualmente sistematizadas no Resumo Infografico (em Anexo a este documento).

E também parte integrante deste Relatério, o Inquérito realizado as Pessoas
com Doenga Rara que reflete a experiéncia da utilizacdo, pelos doentes, dos
Centros de Referéncia para as Doencas Raras em Portugal e cujos resultados (em
Anexo) contribuiram para o desenho das conclusdes e sistematizagao final.

- Melhorar a divulgagdo sobre os Centros de Referéncia (CR) — muitos doentes
desconhecem a sua existéncia e/ou a sua funcdo

- Criar uma carta de acolhimento ao novo doente, com informagdes sobre o CR e
AssociacOes de Doentes

- Criar figura de um gestor de doente, como contacto direto com o CR

- Promover a marcagdo de Consultas multidisciplinares, para evitar deslocacdes
dos doentes a varias consultas em diferentes dias e potenciar a discussdo de casos
entre diferentes especialistas

- Criar equipas com psicélogos, assistentes sociais e fisioterapeutas

- Criar centros de alojamento perto dos CR para permitir o acompanhamento do
doente por parte das familias que vém de longe (exemplo de Burgos, em Espanha)

- Criar uma equipa multidisciplinar que facilite a passagem da consulta de crianca
para a de adulto ou, se se justificar, prolongar o acompanhamento em pediatria

- Facilitar o acesso do doente com doenca rara a cuidados de urgéncia, sem ter de
recontar todo o historial médico novamente

- Promover uma participagdo mais ativa do doente e/ou cuidador

- Reforgar apoio administrativo e de secretariado — médicos ocupam o seu tempo
com estas fungdes
- Ter mais tempo reservado (e pago) para investigagao e formagao
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- Criacdo de um Guia de Praticas Clinicas

- Fomentar uma gestdo adequada da duragdo das consultas e do timing das
marcagodes

- Reforcar o numero de enfermeiros nos CR

- Promover uma maior colaboragdo com as Associagdes de Doentes

- Definir claramente as fungdes e responsabilidades dos coordenadores dos CR

- Implementar sistemas de registos de diagndsticos no servico clinico do SNS que
permita a extracdo de estatisticas e outros dados

- Promover um registo de doentes sem diagndstico

- Criar uma rede entre todos os CR para trabalharem em conjunto

- Implementar / fornecer acesso a plataforma de “Clinical Patient Management
System” (CPMS), de modo a permitir a partilha de dados clinicos com especialistas
internacionais

- Uniformizar os processos de acreditagdo dos CR
- Equiparar as acreditagdes nacionais e internacionais - ha hospitais acreditados
como CR a nivel europeu, que ndo sao acreditados a nivel nacional

- Criar uma organizagdo local como ponto de contacto bem identificado com as
Redes Europeias de Referéncia (RER)

- Criar a possibilidade de doencas raras sem CR em Portugal serem tratadas em CR
europeus, considerando as possiveis barreiras linguisticas do doente

- Procurar fontes de financiamento no sector privado para financiar projetos de
investigacao

- Adotar a compra centralizada de medicamentos 6rfaos para reduzir custos

- Criar um modelo de financiamento que apoie a investigagdo, implementando
Centros de Investigacdo Clinica e agilizando os processos burocraticos dos ensaios
clinicos, bem como a possibilidade de partilha de risco para medicamentos

inovadores
- Transformar os CR em centros de receitas através de investigacdo e ensaios
clinicos
RD-Portugal, Unido das Associagdes das Doencas Raras de Portugal 4
HUMANIZED Praca David Leandro Silva, n225, 1950-064 Lisboa ~
SOLUTIONS geral@rdportugal.pt | 916 292 292 | NIPC: 515 850 640 d )
N J
V4


mailto:geral@rdportugal.pt

- Criar equipa de avaliagdo, externa e independente que inclua:

e pares médicos

e representantes das Associacdes de Doentes

e representantes da Direcdo-Geral da Saude (DGS)
e profissionais de saude

e profissionais de gestao hospitalar

e peritos portugueses e estrangeiros

- Critérios de avaliagdo sugeridos
Relacionados com o doente:

e tempo até referéncia

e tempo até ao diagndstico

e existéncia de consulta de transicdo
e nivel de satisfacdo do utente

Relacionados com os profissionais dos CR:

e horas de formacao
e execucdo de formacdo a terceiros
e niveis de formacdo dos profissionais

- Como avaliar

e avaliacdo mutua entre centros
e avaliacdo por fases e blocos
e utilizacdo do Net Promotor Score (NPS)

- Outras recomendagdes sobre a avaliagdo

e O processo de avaliagdo deve ser automatizado, garantindo recursos humanos
adequados para executar e reportar as avaliacdes, que devem ser distintos do

pessoal clinico.

e Sugere-se a existéncia de incentivos econdmicos para as equipas que atingem as

métricas de avaliacdo.

e Digitalizacdo e disponibilizagdo publica dos resultados de avaliagdo, incluindo

nos sites das RER.
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Contextualizagao histdrica

As Doencas Raras em Portugal, na Europa e no mundo

Na Unido Europeia, doengas raras, também designadas de doencas 6rfas, sao
aquelas que tém wuma prevaléncia inferior a 5 por 10000 pessoas
(1295/1999/CE). Estdo identificadas mais de 7 000 doengas raras, afetando no
seu conjunto entre 6% e 8% da populagao mundial. Em Portugal, entre 600 000 e
800 000 pessoas vivem com uma doenga rara, e na Europa esse numero dispara
para mais de 30 000 000 pessoas. Estima-se que cerca de 80% destas doencas sao
de origem genética e que, pelas dificuldades geradas, nomeadamente
incapacidade e deficiéncia grave, estas impactam também os seus familiares,
cuidadores informais e representam grandes desafios ao nivel das respostas dos
servigos sociais, educativos e de saude.

O Plano nacional de saude - 2004

Pela conjugacao das varidveis de raridade, complexidade e diversidade, os
sistemas de saude estruturam a necessidade de iniciativas como foram a “Rare
Disease Task Force” a nivel europeu ou o “US Office of Rare Diseases” no Estados
Unidos. Em Portugal, o Plano Nacional de Saude 2004-2010 (PNS) reconhece que
as doencas raras trazem um importante contributo para morbimortalidade nos
primeiros 18 anos de vida.

O Programa Nacional de Doencas Raras - 2008

E neste contexto que a Dire¢do Geral da Satde (DGS) decide elaborar o Programa
Nacional de Doengas Raras * (PNDR) e a integrad-lo neste PNS. Os objetivos
principais do PNDR eram o de melhorar as respostas nacionais as necessidades
de saude nao satisfeitas dos doentes com doencas raras e das suas familias, bem
como, melhorar a qualidade e a equidade dos cuidados de saude prestados aos
doentes com doencgas raras, com um horizonte temporal entre 2008 e 2010.

Como linhas estratégicas encontravam-se:

e acriacao da rede nacional de centros de referéncia de doencgas raras

e a melhoria dos mecanismos de gestao integrada de cuidados e do acesso
de pessoas com doenca rara a cuidados adequados

e melhorar as respostas aos cidadados afetados e as suas familias

e 0 investimento no conhecimento e producao nacional em investigacao
nestas areas

! https://www.dgs.pt/upload/membro.id/ficheiros/i010420.pdf
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e apromogao dainovagao terapéutica e da acessibilidade a medicamentos
orfaos, assegurando a cooperagao transnacional na Uniao Europeia.

O PNDR, nasce em 2008, em consonancia com os restantes programas europeus,
por um periodo de 3 anos.

A Estratégia Integrada para as Doencas Raras - 2015

A 27 de fevereiro de 2015, o Ministério da Saude aprova a Estratégia Integrada
para as Doencas Raras 2015-2020 °> em substituicao do PNDR. Esta Estratégia,
apresentando-se como pioneira a nivel europeu, é constituida por uma Comissao
Interministerial de modo a cumprir o anterior PNDR, uma vez que este nao havia
atingido os seus objetivos por se circunscrever ao setor da saude.

E neste contexto que nasce o processo de criacdo dos Centros de Referéncia para
Doengas Raras, que visavam a prestacao de cuidados de saude holisticos,
integrados e de qualidade, incluindo o aconselhamento genético e o
acompanhamento dos demais elementos da familia, potenciando o diagnostico e
tratamento precoce. E da sua competéncia estabelecer a ligacio com os restantes
apoios médicos e sociais, de forma articulada. Fica estabelecida também a
necessidade de participagdo ativa no ensino, registo e investigacdo das
patologias. A sua constituicdao ambiciona a exceléncia e a proximidade, pelo que
a sua instalagao devera ser em Hospitais e Centros Hospitalares da rede Publica,
através de candidatura especifica para o efeito. Uma vez aprovados, deverao
apresentar anualmente a Comissao Coordenadora do PNDR um plano e relatério
de atividades, bem como necessidades “encontradas na realizagdo do triplo
objetivo de melhorar a assisténcia a doentes e familiares, participar no ensino e
realizar investigagcdo relacionada com a patologia de referéncia.” (in Rede
Nacional de Centros de Referéncia para Doencas Raras (DGS) 3).

O principio da criagao dos Centros de Referéncia acontece no seguimento de uma
decisdo da Comissdo Europeia em criar 24 Redes Europeias de Referéncia (RER) *
com a participag¢ao de mais de 900 Centros de Referencia de toda a Europa. As
RER iniciaram o seu trabalho em 2017, com o objetivo de reunir e partilhar o
melhor conhecimento e praticas a nivel europeu, envolvendo associacdes de

2 https://diariodarepublica.pt/dr/detalhe/despacho/2129-b-2015-66619921
3 https://www.dgs.pt/ficheiros-de-upload-2/rede-nacional-de-centros-de-referencia-para-doencas-

raras-pdf.aspx

4 https://health.ec.europa.eu/european-reference-
networks/overview pt#:~:text=As%20primeiras%20redes%20europeias%20de,de%2026%20pa%C3%AD
ses%20da%20UE.
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doentes e ligando os melhores a trabalhar para pessoas com doencas raras,
complexas e de baixa prevaléncia®.

Os Centros de Referéncia, integrados nestas redes, sao instituicdes altamente
especializadas que desempenham um papel crucial no tratamento de Doencgas
Raras. Este termo designa qualquer servico, departamento ou unidade de saude
que se destaca como expoente maximo de competéncias na prestacao de
cuidados de saude de alta qualidade.

O Cartao da Pessoa com Doenca Rara - 2018

Como uma forma de auxiliar a Pessoa com Doenca Rara é criado, em janeiro de
2018, o Cartao da Pessoa com Doenca Rara ¢ (CPDR). Este seria requisitado
exclusivamente pelo médico assistente em consulta presencial, apds confirmacao
de diagndstico, na Plataforma do Registo de Saude Eletrénico recolhendo
obrigatoriamente:

e o Numero de Utente do Servico Nacional de Saude,

e 0 Nome do Médico requisitante e que deve ser consultado em caso de
emergéncia,

e 0 Nome da Instituicdo Requisitante onde o utente é normalmente
acompanhado e que deve ser contactada em caso de emergéncia para
indicagdes de “cuidados pré-hospitalares de urgéncia/emergéncia”,
registadas sobre o “doente raro”,

e o Nome da Doenca Rara (por pesquisa de nome e/ou cédigo ORPHA) .

Este procedimento obriga a recolha do Consentimento Informado pelo Utente ou
seu Representante. Previu-se também a possibilidade de consulta por parte de
outros médicos, quando um propdsito valido o justifique.

A RD- Portugal — Unido das Associacdes das Doencas Raras
de Portugal - 2021
A RD-Portugal, nasce a 29 de maio de 2021 e relne em janeiro de 2024, 44

associacdes de Doencas Raras. Tem como missdo trazer as Doengas Raras para a
Ordem do Dia, nas varias vertentes, centrando a perspetiva nas Pessoas que

5 https://health.ec.europa.eu/system/files/2017-09/2017 brochure pt 0.pdf

% https://www.spdm.org.pt/media/1901/norma-dgs-cart%C3%A30-pessoa-doen%C3%A7a-rara.pdf

7 https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
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vivem com Doenc¢a Rara (PcDR), os seus familiares e as Associacdes que os
representam.

Numa das suas linhas de atuagao esta a vontade de participar ativamente na
evolucgao cientifica nos cuidados as familias afetadas pelas Doengas Raras, em
Portugal. Em 2022, foi criado o Conselho Cientifico da RD-Portugal com mais de
30 especialistas, incluindo médicos e outros profissionais de saude especialistas,
investigadores, cientistas, especialistas no tratamento, seguranca e privacidade
de dados e especialistas juridicos da saude.

O Conselho Cientifico redne pela primeira vez, em novembro de 2022, na Ordem
dos Médicos e em formato hibrido, onde definiu um conjunto de prioridades para
a melhoria de qualidade de vida das PcDR.

Grupo de Trabalho Intersectorial para as Doencas Raras -
2023

Finalmente, a 12 de maio de 2023, é promulgado o Despacho n.2 5505/2023 ¢,
constituindo o Grupo de Trabalho Intersectorial para as Doengas Raras, com o
objetivo de elaborar o Plano Nacional Intersectorial para as Doencas Raras. Este,
alargando o conceito anterior, integra os Gabinetes da Ministra da Ciéncia,
Tecnologia e Ensino Superior, do Ministro da Educagao, dos Secretarios de Estado
da Digitalizacdo e da Modernizagcdao Administrativa, do Trabalho e da Segurancga
Social e das Secretarias de Estado da Inclusdao e da Promoc¢ao da Saude, bem
como a RD- Portugal — Unido das Associagdes das Doencgas Raras de Portugal, na
gualidade de representante das associacdes de doentes.

Em 2023, a RD-Portugal realiza o 22 Encontro do Conselho Cientifico, desta vez,
denominado “Centros de Referéncia para as Doengas Raras e a relagao de
proximidade com as Redes Europeias de Referéncia”. O objetivo foi reunir
diversos especialistas da Sociedade Civil, convidados pela sua relevante
intervengdo nas areas das Saude e/ou Doencas Raras, como um contributo para
o Grupo de Trabalho Intersectorial para as Doencgas Raras.

8 https://files.dre.pt/2s/2023/05/092000000/0001800020.pdf
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Descri¢cao do evento e metodologia

Para o evento “22 Encontro do Conselho Cientifico - Centros de Referéncia para
as Doencas Raras e a relagao de proximidade com as Redes Europeias de
Referéncia” realizado a 9 de novembro de 2023 no CUF Academic Center, do
Hospital CUF Tejo, em Lisboa, a RD-Portugal adotou a metodologia do World Café
com o objetivo triplo de estabelecer:

1) O que percecionamos da atualidade dos Centros de Referéncia (CR) para
as Doencgas Raras;

2) O que gostariamos que os CR fossem;

3) Asuarelagdao com as Redes Europeias de Referéncia.

Esta decisao da metodologia foi cuidadosamente considerada de modo a permitir
colher as diferentes perspetivas dos Membros do Conselho Cientifico e todos os
Convidados de Exceléncia que aceitaram na primeira hora, participar e contribuir
ativamente no evento e na elaborac¢ao do presente documento.

Porqué o World Café?

O World Café é reconhecido pela sua capacidade de facilitar um didlogo aberto e
construtivo, orientado para a acdo. Esta metodologia permite que os
participantes se envolvam em conversas estruturadas, significativas num
ambiente acolhedor e informal, essencial para tratar uma discussao aberta, mas
proficua.

Organizacao, participantes, moderacao e notas

Os 70 participantes convidados foram distribuidos por 8 mesas. Oito
moderadores convidados, apoiados por 8 anotadores (note-takers), participaram
num conjunto de reunides de planeamento, onde puderam esclarecer duvidas,
assim como dar sugestdes sobre a agenda do evento e sobre os temas e a guia de
perguntas do Word Café. Durante o evento, os moderadores e anotadores
circularam pelas diferentes mesas, tendo a oportunidade de interagir e captar a
diversidade de perspetivas dos participantes, cada uma com a sua experiéncia e
conhecimento unicos.

A composicdo das mesas foi estudada de forma intencional e equilibrada
contendo representantes de doentes, médicos, investigadores, consultores,
representantes da industria, decisores. Este fluxo de ideias foi crucial para
enriquecer a discussao e o conteudo dos resultados.
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Por forma a explorar e aprofundar o papel fundamental dos Centros de
Referéncia (CR) para as Doencgas Raras, incluindo a estrutura, modelo de
funcionamento, impacto na vida dos seus utentes e profissionais, a colaboragao
e interagdao com parceiros europeus e os resultados produzidos até ao presente,
foram selecionados os temas seguintes:

Tema 1: Que modelo de Centros de Referéncia queremos? Porqué?

A primeira mesa de discussao abordou uma questdo central: que tipo de CR
desejamos implementar e por que razdes. Este tema é crucial para entender as
expectativas e objetivos que temos para estes centros, incluindo a sua estrutura,
servicos oferecidos e o impacto desejado no sistema de saude e na vida dos
doentes.

Tema 2: Como podemos transformar o modelo dos atuais Centros de
Referéncia? Com quem? E para quem?

Nesta mesa, debatemos como podemos evoluir os atuais CR, explorando formas
de transformar e adaptar estes centros para melhor atender as necessidades dos
doentes e profissionais de saude. Discutimos também com que parceiros
devemos colaborar e quem sao os principais beneficidrios destas transformacgdes.

Tema 3: Que resultados obter com os Centros de Referéncia? Quem
reconhecer? Com quem celebrar?

Este topico concentrou-se nos resultados que esperamos alcangar com os CR,
incluindo a melhoria na qualidade do tratamento e cuidados prestados. Também
abordou a importancia do reconhecimento e celebragao das conquistas.

Tema 4: Como avaliar os Centros de Referéncia? Quem avalia? Como se
monitoriza? Quem monitoriza?

Finalmente, a ultima mesa focou-se na avaliagao e monitorizagdao dos CR. Este
tema é fundamental para garantir a qualidade, eficacia e eficiéncia destes
centros. Exploramos quem deve estar envolvido na avaliagdao, como deve ser
realizada a monitorizacdo e quais os critérios e indicadores a serem utilizados.

Estas mesas de discussdao visaram ser uma oportunidade Unica para partilhar
ideias, experiéncias e melhores praticas, numa perspetiva de melhoria continua
dos CR. Através destas conversas, a RD-Portugal quis contribuir para um sistema
de saude mais robusto, centrado no doente e adaptado as necessidades atuais e
futuras, descritas nas conclusdes deste documento. Para cada um dos temas
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identificaram-se varias necessidades e desafios, assim como foram propostas
ideias e sugestdes concretas.

Resumo das Discussoes

Tema 1: Que modelo de Centros de Referéncia queremos?
Porqué?

Os Moderadores recolheram ideias sobre o modelo ideal de CR para as Doengas
Raras, abordando a sua estrutura, funcionamento e impacto no tratamento das
Doencgas Raras.

1. Necessidades identificadas
a. No ambito do modelo de Centros de Referéncia:

e Necessidade de centralizacao e definicao de implementacao;

e Reconhecimento dos CR como grupos especializados em
investigagao e para orientagdes;

e Uniformizacao dos processos de acreditacao;

e Articulagdo entre CR e Redes Europeias de Referéncia (RER),
definindo quando os doentes devem ser tratados em cada um;

e Avaliacdo e reavaliagdao urgentes para reconhecer CR integrados a
nivel europeu, mas nao reconhecidos nacionalmente;

e Necessidade de uma equipa multidisciplinar que abranja tanto
criangas como adultos, incluindo programas de transicao,
continuidade de cuidados, e inclusao de assistentes sociais e
psicologos;

e Discussdo sobre a dicotomia entre Doengas Raras e ultra-raras e a
necessidade de CR, nacionais para cada caso.

b. Financiamento e sustentabilidade financeira dos CR:

e Problema do subfinanciamento, da sustentabilidade dos centros a

longo prazo e a necessidade de melhorar consultas.
c. Papel e necessidades dos Médicos nos CR:

e Necessidade de tempo dedicado e contabilizado para investigacao
e formacgao;

e Falta de apoio administrativo e de secretariado;

e Definicao clara das fungdes e responsabilidades dos coordenadores;

e Importancia de os médicos aceitarem doentes e cuidadores como
parceiros no processo terapéutico;
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d.

f.

Registo do diagndstico no Servico Clinico do SNS para permitir a
extragao de estatisticas.

Foco nos doentes:

Critério de avaliagao dos CR baseado na mais-valia para o doente;
Salvaguarda da mobilidade dos doentes através da articulagao
entre CR e centros satélites;

Necessidade de envolver os Conselhos de Administracdo e as
AssociagOes de Doentes nos hospitais;

Criagao da figura do gestor do doente como ponto de contacto nos
CR;

Medicdo regular da experiéncia nos cuidados de saude dos
portadores de Doengas Raras.

Acreditacdo e organizacao dos CR:

Problemas na acreditacdo paralela a nivel nacional e internacional;
Necessidade de melhorar a organizagao e a informacgao sobre os CR;
Distingdo entre CR e centros de tratamento de proximidade para
melhorar o acesso aos cuidados;

Importancia de definir claramente os circuitos de articulagdo entre
CR e centros de saude.

Gestao e articulagao dos CR:

Debate sobre a existéncia de um CR virtual Unico para doencgas
especificas;

Proposta de uma organizagao local com pontos de contacto bem
identificados com as RER;

Discussao sobre o tratamento de doengas ultra-raras a nivel
europeu;

Necessidade de uma gestao integrada do doente com recurso a
figura de um “gestor do doente”.

2. ldeias e sugestdes apresentadas

Equipa multidisciplinar — Necessidade de uma equipa que abranja
tanto criangas como adultos, incluindo programas de transicdao e
continuidade de cuidados;

Centros com acomodagdao — Centros, como os de Burgos, com
possibilidade de pernoita e acompanhamento por parte da familia;
Protocolos e informagao — Disponibilizacdo de um protocolo claro,
fornecimento de informacao relevante e criagao de “clinical practice
guidelines” (guias de praticas clinicas);

a.
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Coordenacdao de cuidados e especialidades — Importancia da
coordenagao eficiente entre diferentes cuidados e especialidades
médicas;

Duragao e timing de consultas — Adequacado da duragao das consultas
e do timing para marcagoes;

Gestor de caso e ponto de contacto — A figura de um gestor de caso
(médico, enfermeiro) como ponto de contacto essencial para os
doentes e cuidadores;

Acesso a exames e testes — Garantia de acesso atempado a exames e
testes de rotina para monitorizagao;

Articulagcdao com outras instituicdes — Colaboracao e partilha de dados
em saude com outras instituicdes (privadas e publicas);
Acompanhamento psicolégico para familias — Enfase no suporte
psicoldgico e na educagdo/empoderamento das familias e médicos;
Participagdo em investigagdo — Incentivo a participagao e
investimento em investiga¢ao, incluindo na divulgagdo nacional de
oportunidade de ensaios clinicos;

Centros de Referéncia virtuais — Possibilidade de existirem centros
virtuais, com acesso ao Clinical Patient Management System (CPMS),
para maior proximidade e intercambio;

Tratamento domiciliario e articulagio entre diagnostico e
investigacdao — Importancia da ligagao entre diagndstico, investigacao
e tratamento em casa;

Auditorias e implementacao de Patient Reported Experience
Measures (PREMs) e Patient Reported Outcome Measures (PROMs)
— Necessidade de auditorias regulares e transparentes para garantir a
implementacao de PREMs, PROMs e indicadores de processo;
Centros satélite e reputagao — Estabelecimento de centros afiliados
ou satélite, mantendo a reputacao e a eficacia;

Funcionalidade dos espagos e articulagio com cuidados primarios —
Discussao sobre a funcionalidade dos espagcos dos centros e a
articulacao com os cuidados primarios;

Associacoes de Doentes e colaboragao — Incentivo para que as
Associagoes de Doentes trabalhem em articulagdo e colaboragdao com
os CR;

Registo de doentes e formagao médica — Enfoque no registo de
doentes e na melhoria da formacao e literacia dos médicos;

Centros de Referéncia como centros educativos — Considerar os CR
também como centros educativos, com foco na tomada de decisdo e
definicao de prioridades;

RD-Portugal, Unido das AssociagOes das Doengas Raras de Portugal 14
MANIZED Praca David Leandro Silva, n225, 1950-064 Lisboa
LUTIONS geral@rdportugal.pt | 916 292 292 | NIPC: 515 850 640



mailto:geral@rdportugal.pt

s. Integracdo em redes internacionais e cuidados transfronteiricos —
Integrar os centros numa rede internacional, permitindo cuidados
transfronteiricos e promovendo investigacdo e inovacao;

t. Financiamento e sustentabilidade financeira — Proposta de um
modelo de financiamento menos convencional, incluindo a compra
centralizada de medicamentos 6rfaos para reduzir custos.

3. Conclusées/Consensos alcangados:

Os CR sdo essenciais no sistema de saude, necessitando de uma estrutura
multidisciplinar e abrangente que acompanhe o doente desde a infancia até
a idade adulta. A colaboragdao com Associacdes de Doentes é vital para o
sucesso dos CR, permitindo um modelo de gestdao centrado no doente e um
melhor entendimento de suas necessidades. A eficiéncia dos CR depende da
centralizagdo e de uma articulagdao eficaz com centros satélites e Redes
Europeias de Referéncia, facilitando a partilha de conhecimentos e praticas
inovadoras. A avaliacdo e reavaliagcdo continuas sao cruciais para garantir a
integragdao dos CR nos sistemas de saude a nivel nacional e europeu,
assegurando a qualidade dos servicos. A sustentabilidade financeira é outro
aspeto fundamental, requerendo gestdo eficiente e colaboracdo com
entidades variadas. Além do tratamento, os CR desempenham um papel
importante na educagao, investigacao e inovagao, com énfase na formacao
continua de profissionais e na literacia em saude para doentes. A gestao eficaz
de dados e a literacia digital sao componentes chave para o funcionamento
dos CR, permitindo um melhor acompanhamento dos doentes e contribuindo
para o avang¢o do conhecimento médico e cientifico. Em resumo, os CR sao
entidades dinamicas e multifacetadas, indispensaveis para além do
tratamento, englobando também a educacgao, investigacdo e inovagdo em
saude.
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Tema 2: Como podemos transformar o modelo dos atuais
Centros de Referéncia? Com quem? E para quem?

Os Participantes concentraram-se em explorar como se poderiam transformar os
atuais CR, abordando com quem e para quem estes centros devem ser
direcionados. Foram discutidas diversas necessidades e propostas variadas, que
passamos a apresentar.

1. Necessidades identificadas

a. Consultas Multidisciplinares — Necessidade de assegurar a existéncia
sistemdtica de consultas multidisciplinares para um tratamento
holistico do doente, incluindo cuidados hospitalares e domicilidrios
(ex.: fisioterapia);

b. Conhecimento sobre CR — Ha uma necessidade de comunicagao e
simplificacdo do modelo de CR para uma melhor compreensao por
todos, incluindo profissionais de salde;

c. Desafios na criagdo de CR —Reconhecimento das dificuldades em criar
e operacionalizar CR, incluindo a necessidade de um fluxo de
informagdo nos sistemas informaticos e a existéncia de um cartdao de
doente para Doengas Raras;

d. Estrutura e organizagao dos CR — Falta de estrutura e organizagao
adequada nos CR, apesar de bons resultados. Necessidade de melhor
articulacdo entre médicos, consultas multidisciplinares e acesso a
recursos como fisioterapia;

e. Integragao publico-privado — Necessidade de associar o setor publico
e privado, incluindo diagndsticos e terapéuticas genéticas;

f. Investimento e financiamento - Necessidade de fontes de
investimento do setor privado para financiar projetos de investigacao
nos CR;

g. Beneficios sociais — A transformagao nos CR ndao é um custo, mas um
investimento, beneficiando todos os cidadaos.

2. ldeias e sugestdes apresentadas
Especificamente no ambito dos CR

a. Uniformizagdao de processos nacionais e europeus — Simplificar a
certificacao e os processos a nivel nacional e europeu;

b. Gestdo dos CR — Os CR devem cumprir o que ja estd instituido, com
uma necessidade de remodelagao mais nas redes de referéncia do que
nos proprios CR;
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Refor¢o das equipas — Aumentar o numero de profissionais nas
equipas, especialmente de enfermeiros, dada a sua importancia no
contexto;

Centros afiliados/proximidade — Estabelecimento de centros afiliados
para suporte mais préoximo ao doente, com articulagao entre CR e
estes centros afiliados. Melhorar a cooperagao entre CR e hospitais
satélite para tratamentos mais simples;

Rede de CR — Criacdo de uma rede entre os CR existentes para
trabalharem em conjunto, implementando registos e acelerando
diagnésticos;

Tecnologia e avaliagao — Utilizacdao de novas tecnologias e garantia de
uma avaliagao com indicadores clinicos e de gestao. Nomeadamente,
melhorar o uso das teleconsultas e a plataforma CPMS, tornando-a
mais amigavel. Implementar um “Clinical Patient Management
System”, para permitir a partilha de dados clinicos com especialistas
internacionais e decisdes clinicas conjuntas;

Recursos para CR — Garantia de recursos necessarios para o
funcionamento efetivo dos CR;

Representacdo dos doentes nos CR e nas equipas multidisciplinares
— Importancia de ter representantes dos doentes dentro dos CR e
incluidos nas equipas multidisciplinares. O doente e o cuidador devem
ser ouvidos e incluidos no processo, sendo chave na articulagao entre
médico, CR e redes europeias. Também, foi considerado importante,
concentrar exames e consultas no mesmo dia ou periodo para reduzir
desloca¢bes dos doentes e proporcionar ao doente um numero de
contacto direto com o especialista;

Consulta de transicdo para a idade adulta — Implementar
obrigatoriamente uma consulta de transicao, com possibilidade de
manutencao do pediatra em casos justificaveis;

Educacdao e diagndstico — A educagao é essencial, especialmente
porque o diagndstico ocorre frequentemente na idade pediatrica;
Investigacao nos CR — Integracao da investigacdao dentro dos CR é
crucial. Criar um modelo de financiamento que apoie a investigagao e
transforme os centros de custos em centros de receitas.
Implementacado de Centros de Investigacao Clinica e agilizar processos
burocraticos. Estabelecer objetivos claros para investigacao,
desenvolvimento e formacao;

Parcerias com a industria farmacéutica — Colaboragao com a industria
farmacéutica para o desenvolvimento de novas terapéuticas e
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participacdo em ensaios clinicos internacionais, divulgando estas
oportunidades a nivel nacional;

m. Doengas Raras e redes internacionais — Reconhecimento da
importancia das redes internacionais para doeng¢as com baixa
incidéncia, minimizando dificuldades burocraticas e custos;

n. Implementagdo de um “Case Patient Management System” -—
Permitir a partilha de dados clinicos com especialistas internacionais e
decisdes clinicas conjuntas;

o. Divulgacao dos CR e criacdo de protocolos de referenciagio —
Promover a conscientizacdo sobre os CR existentes e facilitar a
referéncia de pacientes.

Ideais e sugestdes centradas nos especialistas

a. Alocagao de tempo dedicado a outras atividades — Reservar tempo no
horario laboral para estudo aprofundado da doenga, comunicagdao com
centros internacionais e discussao de casos, sem necessidade de o fazer
fora do hordrio normal;

b. Aumento do tempo de consulta e distribuicao correta do trabalho —
Ampliar o tempo de cada consulta para permitir um seguimento de
qualidade, ultrapassando as metas diadrias de consultas que limitam a
eficacia. Evitar que os clinicos fagam trabalho administrativo ou
burocratico desnecessario;

c. Comunicagao entre médicos — Garantir comunicagao eficiente entre médicos,
com um médico a assumir o papel principal de relagdao com o doente, podendo
ser o Médico de Familia.

Ideais e sugestdes focadas no doente:

a. Cartadereceg¢ao ao novo doente —Criar uma carta de boas-vindas com
acesso a informacgdes centralizadas;

b. Referéncia para grupos de pacientes e Redes Europeias de Referéncia
(RER) — Nos casos de doencas sem CR, encaminhar para grupos
europeus dos doentes e RER, considerando barreiras linguisticas;

c. Acesso direto ao especialista — Proporcionar ao doente um numero de
contacto direto com o especialista;

d. Via rapida para cuidados de urgéncia — Permitir acesso facilitado a
cuidados de urgéncia, sem passar pela triagem geral, evitando o contar
e recontar de toda a jornada e historial do doente.
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3. Conclusdes e Consensos alcancados

A discussado sobre “Como podemos transformar o modelo dos atuais Centros
de Referéncia? Com quem? E para quem?” focou-se na melhoria da sua
estrutura e funcionamento, destacando a importancia de uma comunica¢ao
eficaz, a participacao ativa dos doentes, e a integracao de novas tecnologias.
Cabe destacar que todos os Participantes foram unanimes relativamente ao
empenho e dedicagdo das equipas dos CR (e mesmo das equipas que seguem
os doentes ndo sendo parte de um CR). Enfatizou-se a necessidade de
melhorar a gestao de tempo, a articulacao de cuidados multidisciplinares e o
acesso dos doentes a cuidados especializados. A colaboragao entre os setores
publico e privado, assim como a criagdo de Redes de Referéncia bem
estabelecidas e a colaboragao internacional, foram consideradas cruciais para
o sucesso dos CR. Além disso, ressaltou-se a importancia de aprimorar a
cooperacgao entre os CR e outras unidades de saude, enfatizando também a
necessidade de desenvolver novas estratégias de financiamento e
investigacao, e de aumentar a divulgacao e facilitar o acesso aos CR.
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Tema 3: Que resultados obter com os Centros de
Referéncia? Quem reconhecer? Com quem celebrar?

Foram abordados pontos cruciais sobre os CR, colocando o foco nos resultados
desejados, no reconhecimento e nas parcerias necessarias.

1. Necessidades identificadas

a. Conhecimento especifico sobre Doengas Raras — Identificou-se que a
maioria dos médicos n3ao possui conhecimento especifico sobre
Doengas Raras, o que € uma lacuna importante no sistema de saude;

b. Centros de Referéncia existentes — Foram mencionados diversos CR,
incluindo Centro Hospitalar de Sao Joao (CHSJ), Centro Hospitalar
Lisboa Central (CHLC), Centro Hospitalar Universitario de Coimbra
(CHUC), Centro Hospitalar Lisboa Norte (CHLN) e o Hospital da Senhora
da Oliveira em Guimaraes especializado em Doengas Lisossomais de
Sobrecargas (DLS);

c. Colaboragao entre médicos dos centros — Observou-se uma
colaboracgao efetiva entre os médicos de alguns desses centros;

d. Desafios de recursos humanos — Um problema significativo é a falta
de enfermeiros dedicados nestes centros;

e. Modelo organizacional — Discutiu-se a eficacia de ter um uUnico centro
de referéncia em contraste com uma rede de centros, destacando-se
o desafio logistico de centralizacao;

f. Indicadores para estabelecimento de centros — O nimero de doentes
foi sugerido como um critério para definir a necessidade de
estabelecer Centros de Referéncia;

g. Necessidade de registos e coordenacao nacional — Ressaltou-se a
importancia de haver registos coordenados por um responsavel
nacional;

h. Avaliagao de critérios e uniformidade — Existe uma necessidade de
uniformizar os critérios de avaliacdo entre as redes europeias,
nacionais e hospitais;

i. Centralizacao de informagao e especialistas — Os CR devem ser
capazes de reunir todas as informagdes relevantes e os melhores
especialistas na area;

j. Otimizagao do percurso do doente — Os centros devem facilitar e
otimizar o percurso do doente pelo sistema de saude;

k. Produg¢dao hospitalar e tempo dedicado: Os centros sao essenciais
para permitir que os médicos tenham tempo dedicado para focar em
Doengas Raras;
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Desafios de comunicag¢ao e rede — Notou-se que 0s centros, por vezes,
tendem a monopolizar os doentes, perdendo a conexdao com outros
centros, destacando a necessidade de promover redes de
comunicacgdo entre os centros;

2. ldeias e sugestdes apresentadas
a. Acompanhamento continuo do doente — Os CR permitem um

acompanhamento integral do doente ao longo da vida, incluindo a
transicao de doentes pediatricos para adultos;

Centralizacao do contacto com o doente — O beneficio de ter um
ponto centralizado (SPOC - Single Point of Contact/Ponto Unico de
Contacto) para a interagao com o doente, envolvendo médicos e
outros profissionais de saude;

Formacgao e capacitagao — A capacidade dos centros de promover
formagao especializada, medindo-se o numero de horas de
formacao recebidas;

d. Monitorizagao e avaliagao —

e Numero de doentes seguidos;

e Numero de consultas por doente, com cautela para evitar

visitas desnecessarias;

e Caracterizagao epidemioldgica dos doentes;

e Publicagdo de artigos cientificos como indicadores de

pesquisa e inovagao;

e Indicadores clinicos, incluindo PROMs (focados na

Qualidade de Vida - Qol) e PREMs;

e Registos para avaliar se os doentes estdao efetivamente

controlados;

e 0 numero de ensaios clinicos na doenca rara/ultra-rara

(passados e em curso)

[}

Key Performance Indicators (KPIs) —

e Tempo até o diagndstico;

e Tempo antes da chegada ao CR;
Sensibilizagao/Consciencializagdao sobre os Centros de Referéncia
— Seja por médicos, profissionais de saude e dos cidadaos;
Colaboragao com associacoes e escolas — A importancia de
colaborar com Associagdes de Doentes e instituicdes educativas;
Eficacia e eficiéncia do sistema — As condi¢Ges atuais ainda
apresentam limitagdes, indicando a necessidade de melhorias.
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3. Conclusées/Consensos alcangados

Em conclusao, os CR sdo vitais para o tratamento e gestao eficaz de Doencgas
Raras, oferecendo um acompanhamento especializado e continuo ao longo
de toda a vida do doente. No entanto, enfrentam desafios significativos que
incluem a necessidade de formacdo especifica para profissionais de saude,
eficiéncia na estrutura organizacional, e a alocacdo adequada de recursos
humanos. A harmonizag¢ao dos critérios de avaliagao, a eficiéncia na gestao de
dados, e a promogao de redes de comunicagao eficientes sdao essenciais para
evitar a centralizacdao excessiva dos doentes e garantir uma distribuicao
equilibrada de recursos. Além disso, a consciencializagdo sobre a importancia
destes centros, tanto para profissionais de saude como para doentes, é crucial
para assegurar o acesso e a utilizacao adequados dos servigcos. A colaboragao
com Associacdes de Doentes e instituicdes educativas é fundamental para
fortalecer o sistema e aumentar a eficacia dos CR. Portanto, um esforgo
continuo é necessario para melhorar a formacgao, a gestdao, a comunicagao, e
a colaboragao dentro deste sistema, visando uma abordagem mais holistica e
integrada no tratamento de Doengas Raras.
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Tema 4: Como avaliar os Centros de Referéncia? Quem
avalia? Como se monitoriza? Quem monitoriza?

Nas diversas Mesas sobre este tema, foram exploradas as necessidades dos CR,
no contexto portugués. Cabe destacar que foi identificado um desconhecimento
geral sobre a existéncia de medidas de avaliagao do impacto na gestao da doenca
devido a criagdo dos CR. As métricas existentes focam-se sobretudo na
manuten¢dao da certificagdo e ndo tanto na medicdo do impacto. Neste
seguimento os participantes concentraram-se em desenvolver ideias e sugestdes
especificas sobre a avaliagdo dos CR. O enfoque foi dado sobre quem deve
realizar esta avaliacdo, como deve ser monitorizada, e quais os critérios e
entidades envolvidas nesse processo.

1. Necessidades identificadas
a. Conhecimento de processo de avaliagdo e correlagio com as
congéneres europeias
Critérios europeus
Equipas multidisciplinares incluindo os Utentes
Estrutura e lideranga independente
Financiamento e incentivos
Transparéncia
Comunicagao e relagao cientifica com pares ibéricos e europeus

m -0 ooyT

2. ldeias e sugestdes apresentadas

a. Processo de avaliagao — O processo de avaliagdao europeu é complexo
e trabalhoso, sugerindo-se a simplificagdo do mesmo;

b. Contextualizacao — Necessidade de contextualizar os CR portugueses
em relagdo aos europeus;

c. Equipa de avaliagao — Deve incluir pares médicos, representantes das
AssociagOes de Doentes e entidades como a Diregao-Geral da Saude
(DGS);

d. Importancia das Associagbes de Doentes — Neste contexto, as
AssociagOes de Doentes emergem como parceiros indispensaveis no
ecossistema de saude, contribuindo significativamente para o
melhoramento dos CR e para a melhoria geral do cuidado ao doente;

e. Comissao independente — Foi sugerida a criagdo de uma comissao
independente que integre Associacdes de Doentes para a avaliagao
dos CR;
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Dialogo e uniformizagdao - Necessidade de melhor didlogo entre
instituicdes para padronizar acesso ao tratamento, percurso do
doente e diagnostico;

Sugestoes de estrutura de avaliagdo — Propostas variadas como
avaliacdo mutua entre centros, avaliagdo por fases e blocos, e
utilizacao do Net Promotor Score (NPS);

Entidade avaliadora — Consenso sobre a avaliacao ser realizada por
uma entidade externa e independente, incluindo peritos portugueses
e/ou estrangeiros. Esta avaliacio deve incorporar comentarios
(feedback) de todos os interessados envolvidos (stakeholders),
incluindo Associa¢cdes de Doentes, profissionais de saude, e gestao
hospitalar;

Critérios de avaliagdo — Deveriam focar-se no apoio ao doente e a
familia, tempos de espera, e resultados para os doentes (outcomes).
Propostas de métricas — Foram sugeridas métricas para avaliar tanto
os doentes seguidos no centro (por exemplo, tempo até diagndstico,
tempo até referéncia, existéncia de consulta de transi¢cdo, niveis de
satisfacdo do utente), como os profissionais que trabalham no centro
(horas de formacao, execucdo de formacdo a terceiros, niveis de
satisfacdo dos profissionais);

Premissas para um processo de avalia¢ao eficaz e eficiente — O
processo de medicao das métricas deve ser automatizado, garantindo
recursos humanos adequados para executar e reportar as avaliagoes,
que devem ser distintos do pessoal clinico. Foi também sugerida a
existéncia de incentivos econdmicos para as equipas que atingem as
métricas de avalia¢ao;

Divulga¢ao e transparéncia — Foi sugerida a digitalizacao e
disponibilizagao publica dos resultados de avaliagao, incluindo nos
sites das Redes Europeias de Referéncia;

. Participagcao dos doentes na avaliagdo — Os doentes devem ser

consultados e informados sobre as avaliagdes dos CR;

Auditorias regulares e regulamento — Foi apontada a falta de
auditorias regulares e a necessidade de utilizagdo do regulamento
existente;

Incentivos e recursos — Discussdo sobre a importancia de incentivos
para os CR com bom desempenho e a necessidade de financiamento
especifico;

Centros ibéricos e colaboragao internacional — Discussdao sobre a
criacgdo de centros ibéricos e a importancia da colaboracao
internacional;
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g. Articulagao entre a DGS e as Associagoes de Doentes — Necessidade
de melhor comunicacado e colaboragao entre a DGS e as Associa¢des
de Doentes;

r. Investiga¢ao e articulagdao com as RER — Foi salientada a importancia
da investigacao e da articulagdao com as RER;

s. Formagao e conhecimento sobre Doengas Raras — Os CR devem
promover a formacao de outros médicos para aumentar o
conhecimento sobre Doengas Raras.

3. Conclusdes/Consensos alcangados

A avaliagao dos CR é um tépico complexo e multifacetado, envolvendo varias
perspetivas e sugestdes. A avaliagdo dos CR é um processo complexo que deve
ser simultaneamente simplificado, transparente e colaborativo. E essencial
gue este processo envolva todas as partes interessadas, incluindo instituicdes
de cuidados de saude e seus profissionais, associacdes de doentes,
administracdes hospitalares e entidades reguladoras. As métricas de
avaliacdo devem refletir tanto o impacto no doente quanto a eficiéncia e
eficacia e eficiéncia interna dos centros. Este processo deve ser automatizado
e independente, garantindo uma recolha de dados objetiva e a incorporagao
de feedback de todos os intervenientes envolvidos. Os critérios de avaliagao
devem focar especialmente nos resultados para os doentes, promovendo a
melhoria continua da qualidade dos servicos prestados pelos CR.
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Conclusoes finais

Os CR em Portugal sao fundamentais para o sistema nacional de saude,
desempenhando um papel crucial no tratamento e gestao de Doencas Raras e
complexas. E necessdria uma estrutura multidisciplinar e abrangente que
acompanhe o doente desde a infancia até a idade adulta, integrando-se de forma
eficiente com redes de centros satélites e Redes Europeias de Referéncia. A
colaboragdo com associacdes de doentes, profissionais de saude, e entidades
reguladoras é vital, garantindo um modelo de gestao centrado no doente e
facilitando o acesso a cuidados especializados.

A eficiéncia dos CR depende nao apenas da qualidade dos tratamentos e cuidados
prestados, mas também da capacidade de adaptacdao as mudancas tecnoldgicas,
as necessidades emergentes das familias e a evolugao da sociedade. A avaliagao
e reavaliacao continuas dos CR sdo essenciais, requerendo um processo que seja
simplificado, transparente e colaborativo, envolvendo uma variedade de
interessados (stakeholders) e focado em métricas que reflitam tanto o impacto
no doente como a eficiéncia e eficacia interna dos centros.

Além do diagndstico e tratamento, os CR tém um papel significativo na educacao,
investigacao e inovagao, contribuindo para o avango do conhecimento médico e
cientifico. A gestao eficaz de dados e a literacia digital sao componentes chave
para o sucesso dos CR, permitindo um melhor acompanhamento dos doentes e a
promocgdo da melhoria continua da qualidade dos servigos prestados.

Em suma, os CR sdo entidades dinamicas e multifacetadas, indispensaveis para
além do diagndstico e tratamento, englobando também a educacao, investigacao
e inovagdao em saude. Um esforco continuo é absolutamente critico para
melhorar a formagao, a gestao, a comunicacao e a colaboragdao dentro do
sistema, visando uma abordagem mais holistica e integrada no tratamento das
Doencas Raras. A avaliagdao e monitorizacao dos CR, realizadas de forma eficiente
e integrada, sdo cruciais para assegurar o acesso e a utilizacdo adequados dos
servigos, beneficiando todos os cidadaos e fortalecendo o sistema nacional de
saude.

O compromisso do Grupo de Trabalho reunido, dara sequéncia consistente e
persistente ao apelo geral para o desenho de um plano de agao e a respetiva
execucdao do Plano, no contexto europeu, na relacao préxima entre os CR
Nacionais e as Redes Europeias de Referéncia.
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Ndo podemos terminar o documento que resume o evento sem agradecer a
todos e cada um dos participantes e a todas as entidades que se disponibilizaram
para colaborar, de forma entusiastica e na primeira hora.

Este documento sera partilhado com todos os participantes, apresentado
publicamente e disponibilizado para consulta no website da RD-Portugal.
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Anexos

Inquérito realizado as Pessoas com Doenca Rara
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Resultados

do Inquérito

as Pessoas

com Doenca Rara:




Sdo acompanhados em
consulta especifica para a sua
Doenca Rara.

Sdo acompanhadas em Centro
de Referéncia para a sua
Doenca Rara.

Outros — Desconhecimento do
conceito de “Centro de
Referéncia”

Ndo sao acompanhados em
Centros de Referéncia para a
Nao existe Centro de Referéncia sua Doenca Rara
para a sua Doenca Rara (grupo de

doencas)

1. De acordo com o seu diagnéstico de Doenga Rara é acompanhado clinicamente em algum
dos hospitais que seja Centro de Referéncia para a doenca/grupo de doencas, -

ao?

Y

Nao sdo acompanhadas em Centro de
Referéncia para a sua Doenca Rara, seja por

desconhecimento, inexisténcia, ou porque sao
acompanhados em consulta especifica.

Os Centros de Referéncia sdo instituicdes
altamente especializadas que desempenham
um papel crucial no tratamento de Doencas

Raras.

E crucial melhorar a divulgagdo sobre os CR —

muitos doentes desconhecem o conceito, a
sua existéncia e/ou a sua fungao.




2. Qual a distancia que tem de percorrer desde a sua residéncia até

ao Hospital Centro de Referéncia para ir as consultas?

-

ATE 20 KM DE 20 KM a DE 50 a MAIS DE
50 KM 100 KM 100 KM

> Mais de 70% das pessoas que sofrem de Doenca Rara sio
acompanhadas em 3 a 5 consultas.

Mais de 50% das pessoas tém fazer longas deslocacdes para ter
acesso as consultas no Hospital Centro de Referéncia.

E importante criar consultas multidisciplinares para evitar deslocagdes dos

f. ‘\ doentes a varias consultas em diferentes dias.

Cy Nos casos das pessoas que vém de longe é crucial criar um centro de
alojamento perto dos Centros de Referéncia para permitir o
acompanhamento do doente por parte das familias.

\v

3. Em quantas consultas de especualldade
é seguudo"

16% 4%
De 5 a 10 Mais de 10

consultas /

(

47%

Até 3 consultas

i

33%
De 3 a 5 consultas



4. Quando vai as consultas tem acesso a uma consulta multidisciplinar ou tem cada consulta, de
especialidade em separado?

5
91,8%

Consultas Separadas

Pt 8,2%
O—A

Consulta Multidisciplinar

O baixo numero de Consultas Multidisciplinares reflete
uma lacuna no sistema de saude, onde a expertise
necessaria para lidar com essas condi¢cdes complexas
nem sempre esta disponivel.

A falta de conhecimento sobre doencas pode levar a
diagnosticos tardios, tratamentos inadequados e uma
falta de compreensao abrangente das necessidades
especificas dos pacientes.

&l

Tornar as consultas
multidisciplinares mais acessiveis e
promover a formacgao
especializada pode desempenhar
um papel crucial na melhoria do
cuidado e na qualidade de vida
para aqueles que enfrentam
Doencas Raras.



5. Quantas vezes se desloca ao Hospital Centro de Referéncia para consultas?

s

. 28.5%

Todos os meses A cada 2 meses A cada 3 meses

A cada 6 meses Uma vez por ano

6. Tem algumas das consultas da especialidade em outro

Hospital local mais proximo da residéncia?

Hospital Centro de Referéncia para
consultas com bastante frequéncia
(todos os meses — a cada 2/3 meses.)

> Mais de 50% referiu que se desloca ao

62% referiu que ndo tem consultas de
especialidade em outro hospital local
proximo da residéncia

SIM




7. Sente que os varios clinicos das varias especialidades comunicam entre si regularmente?

4 A

%
51 O consideram que os médicos das varias

~ especialidades ndo comunicam entre si
SIM NAO regularmente.
49% 51% E fundamental implementar uma abordagem

multidisciplinar e promover a comunicagao
regular entre os diferentes especialistas
envolvidos no acompanhamento ou tratamento.

\_ J

8. Sente que a informacao relativa aos seus dados de satude (exames, analises) nas varias

especialidades esta facilmente acessivel aos varios médicos ou entre Hospitais?

éundamental que os doentes seguidos em hospitalx
local tenham toda a sua informacao clinica
facilmente acessivel entre este e o hospital CR.

CsmD 55% , | .
E fundamental implementar a comunicagdo

facilmente acessivel entre os hospitais locais e
k os diferentes CR para as mesmas doencas raras)




9. Como classifica a coordenacao geral dos cuidados que recebe entre as diferentes
especialidades e servicos de saade?

10. Como avaliaria o nivel de informacdo e conhecimento dos
Profissionais de Sailde com os quais interage, em relacao a
sua Doenca Rara?

4,5%
Nada conhecedores

19,9%
Estes resultados sugerem uma divisdo de opinides entre os Muito 1 4,4%
inquiridos. conhecedores | & 7 TR e Pouco
A variacdo nas respostas pode refletir diferencas na
experiéncia individual dos doentes com o sistema de saude.
Alguns podem ter experiéncias positivas, enquanto outros
e,nfrentam desafios na coordenacao dos cuidados. 343% | 26 9%
E necessaria uma harmonizagao de cuidados entre os varios Bastante | % AT Algo conhecedores ]

Centros de Referéncia. conhecedores




11. Sente que os clinicos das varias especialidades, aquando de situagées de
crise/doenca aguda comunica, com outros Centro de Referéncia?

12. Alguma vez foi informado em consulta, através do Hospital referem nunca ter sido informados sobre

Centro de Referéncia da existéncia de uma Associacido de Doentes 61,5% 2 existéncia de uma Associagdo de Doentes
para a sua Doenca Rara?

para a sua Doenca Rara

A consciencializagdo e o acesso a recursos sdo fundamentais para as
pessoas que vivem com uma Doenca Rara. A colaboragao entre Hospitais
Centros de Referéncia e Associacbes de Doentes desempenha um papel

SIM NAO critico nesse processo.

Trabalhar para melhorar a comunicagao e promover a conscientizacdo pode
“‘ "' “‘ "‘ beneficiar significativamente a comunidade de pacientes com Doencas
&y @ ) @ Raras.

= 333% 8 = 61,5% g

= = As Associa¢des t&m um papel vital, proporcionam suporte, informacdes,
" '. recursos € um senso de comunidade para doentes e as suas familias.

E importante criar uma carta de acolhimento para os novos doentes, com

informag¢des sobre os Centros de Referéncia e sobre as Associagbes de
Doentes.



13. Em caso de ddavida, ou crise, ou doenca

aguda/urgéncia, tem algum contacto direto (email,
telefone...) com o Hospital Centro de Referéncia?

SIM
40,4%

14. Em caso de crise ou doenca aguda e em caso de . - : :
emergéncia médica (SNS24) ou urgéncia hospitalar, tem 79,8% referem ndo existir tratamento diferenciado ou

algum tipo de atendimento diferenciado ou prioritario prioritario numa situacao de emergéncia
devido a sua Doenca Rara?

Os resultados apresentados destacam a importancia de abordar lacunas
no atendimento de emergéncia para pessoas com Doencas Raras,

visando garantir uma resposta adequada e personalizada em momentos
criticos e/ou agudos.

A promocgdo da consciencializa¢do, a implementagdo de protocolos
especificos e o envolvimento colaborativo sdo passos cruciais para
melhorar essa situagao.

De forma a facilitar o acesso do doente com Doenca Rara a cuidados de
urgéncia, sem ter de recontar todo o historial médico.

E fundamental haver um ponto de contacto do doente com o CR onde é
acompanhado, para um direcionamento em caso agudo.




15. Em caso de ser aplicavel, como classifica a transicao de cuidados

clinicos para a idade adulta?

O

—

O O O

N 4

\ )

A transicdo para a idade adulta ndo pode significar
perda de cuidados e perda de especializagdo dos
clinicos que acompanham ou tratam o doente.

Devera ser devidamente equacionada a transicdo para a
idade adulta, dado que muitas Doencas Raras se
manifestam na infancia e os verdadeiros especialistas
sdo pediétricos.

A transicdo para a idade adulta ndo pode também
significar falta de acompanhamento por parte dos
pais/familia no caso de internamento ou cuidados
médicos, dado que muitos doentes com DR tém nivel de
funcionalidade muito baixo e alto grau de dependéncia
(cognitivo e/ou motor).



16. Como cuidador de pessoa com Doenca Rara tem (ou a sua familia tem), acesso a algum
tipo de apoio psicoldgico, através do Hospital Centro de Referéncia?

86,1% | rcferem falta de acesso a apoio psicoldgico

86,7%) NAO

A falta de acesso a apoio psicoldgico para cuidadores de pessoas com
Doencgas Raras € uma preocupacdo significativa.

Cuidar de alguém com uma condicdo médica complexa pode ser
emocionalmente desafiador, desgastante e fisicamente exigente.

Os cuidadores desempenham um papel crucial no bem-estar dos doentes,
e o impacto fisico, emocional e psicologico do cuidado a longo prazo pode
ser significativo na vida destas pessoas.

E fundamental que os cuidadores tenham acesso a apoio psicolégico para
garantir que estao "protegidos” para enfrentar os desafios associados ao
cuidado de pessoas com Doencas Raras. Isso ndo apenas beneficia os
cuidadores individualmente, mas também contribui para a qualidade geral
do cuidado fornecido aos doentes.



17. )a pediu ao seu médico o Cartdo de Pessoa com Doenca Rara?

wr

NAO TEM ACESSO
AO CARTAO DA
PESSOA
COM DOENCA
RARA

O CARTAO DA PESSOA COM DOENCA RARA permite
reunir toda a sua informagdao medica num so local e garantir
que, em caso de emergéncia, os profissionais de

saude possam aceder facilmente.

Qualquer pessoa que tenha sido diagnosticada com uma
Doenca Rara, pode pedir o cartdo. Este nao tem custo e
pode ser pedido em qualquer altura depois do diagnéstico. E
fundamental a ligacdo deste cartdo aos processo clinico do
doente para facilitar os cuidados médicos nos varios
contextos.

«



18. Na sua opiniao, faz sentido a lista existente de Centros de Referéncia?

Sim, concordo com os
Centros de Referéncia
existentes

| !
1! I

Nao
concordo,
S30 poucos

Nao
concordo,

sS3a0 muitos

7%

I
Deveria ser reduzido o nimero de
N&o tenho Centros de Referéncia, tendo em
opinido alternativa centros satélite em
maior proximidade




19. O que acha que um Centro de Referéncia devia ser/fazer?

«

r . . . . . 7/ .
Consulta multidisciplinar/consulta articulada entre médicos

_ para evitar deslocagdes v

4 ~ T . .y
Formacado de médicos/internos em proximidade

(centros de saude, especialistas em hospitais proximos da residéncia, é necessério disponibilizar
centros satélite) . ~
S informacdo clara e acessivel aos
( doentes:
Articulagcao com Associa¢des de Doentes ]

Pertencer a redes de referéncia europeias

ez S R T




20. Alguma vez participou em ensaios clinicos ou estudos de investigacao sobre a sua
Doenca Rara no ambito do seu Hospital/Hospital Centro de Referéncia?

v

A abordagem centrada no doente é reconhecida
~—-% como uma pratica fundamental na prestagdo de
cuidados de saude.

PREFIRO NAO
RESPONDER

E extremamente importante que os doentes
tenham voz ativa nas decisdes relacionadas com o
seu plano de tratamento.

Para promover a participacao ativa dos pacientes,
os profissionais de saude devem adotar uma
abordagem colaborativa, fornecendo informacdes
claras, ouvindo as preocupacgdes dos doentes e
envolvendo-os no processo de tomada de decisao.

h A A troca aberta de informagdes contribui para uma
relacdo de confianca entre pacientes e profissionais
o,
61,5% 23,1% 15,4% de saude, resultando em uma gestao mais eficaz

N30, mas gostaria de o das condi¢des médicas.
fazer

21. Sente que tem voz ativa nas decisdes relacionadas com o seu plano de

tratamento?




SR CENTROS DE REFERENCIAS

(/g ) poensasRaras | PARA AS DOENCAS RARAS
\ ) DO rtu 9 @ | Conclusdes do encontro entre organizacoes de pacientes,

clinicos, investigadores, industria e decisores politicos

Consultas multidisciplinares, para
evitar muitas deslocacdes dos
doentes e potenciar a discussao
de casos entre varios especialistas

Melhorar a divulgacao sobre os CR

Equipas com psicélogos,
assistentes sociais e fisioterapeutas

Criar uma carta de acolhimento ao novo doente,

Criar centro de alojamento perto dos CR \ _ com informacodes sobre o CR e Associa¢cbes de Doentes

para permitir maior proximidade entre
doentes e familiares

MEDIDAS ) Criacao dafigura de um gestor de doente,
tacto diret CR
Criar uma equipa multidisciplinar que J Fggllli.l?r(l?\DRT{ﬁthA e
acompanhe a passagem do doente desde DOS DOENTES

a infancia a idade adulta

Reforcar apoio administrativo
e de secretariado

v

Facilitar o acesso do doente com ‘ i
Doenca Rara a cuidados de urgéncia, sem b ' Ter mais tempo reservado (e pago)
ter de recontar todo o historial médico W4 . para investigacdo e formacao

Participacao mais ativa
do doente e/ou cuidador

o

. Criacao de um Guia de Praticas Clinicas

MEDIDAS QUE
PODERIAM ; i
MELHORAR . Adequacao da duracao das consultas
O TRABALHO DOS e do timing das marcagoes

Registos de diagnésticos
no servico clinico do SNS que permita
a extracao de estatisticas e outros dados

PROFISSIONAIS
DE SAUDE

. Reforcar o numero de enfermeiros nos CR

‘ Maior colaboracdao com as Associacdes de Doentes

Definicao clara das fungdes
e responsabilidades dos
coordenadores dos CR

Registo de doentes sem diagnostico () D
INFORMATIZACAO

Criacao de uma rede entre todos
os CR para trabalharem em conjunto

. Uniformizacao dos processos
de acreditacao dos CR

Implementacao de um

“Case Patient Management System”,
de modo a permitir a partilha

de dados clinicos internacionalmente

ACREDITACAO

Equiparar as acreditacdes nacionais
e internacionais

-

Criar uma organizacao local
como ponto de contacto bem ‘
identificado com as RER

—

v

RELACAO
COM REDES
EUROPEIAS

Possibilidade de doencas raras
sem CR em Portugal serem tratadas .
em CR europeus

Procurar fontes de financiamento
no sector privado para financiar
projetos de investigagao

Compra centralizada de medicamentos
orfaos para reduzir custos

Criar um modelo de financiamento que
apoie a investigacao, agilizando os
processos burocraticos dos ensaios clinicos

e

—

€
FINANCIAMENTO

Automatizar o processo de avaliagao, garantindo
recursos humanos externos adequados para
executar e reportar as avaliacoes

Transformar os CR em centros de receitas
através de investigacdo e ensaios clinicos

Atribuir incentivos econdmico as equipas

que atingem as métricas de avaliacao .

AVALIACAO Como avaliar:

‘ « Avaliagcdao mutua entre centros

@’ / - Avaliagao por fases e blocos
' « Utilizacao do Net Promotor Score (NPS)

Digitalizacao e disponibilizacao ‘
publica dos resultados de avaliacao, B I (" { I
incluindo nos sites das RER | ‘
1
o] Critérios de avaliacao sugeridos
‘ Relacionados com o doente: Relacionados com os profissionais dos CR:
Criar equipa de avaliacao, externa « Tempo até referéncia - Horas de formacgao
e independente que inclua: - Tempo até ao diagnéstico « Execucao de formacgao a terceiros
- Pares médicos - Existéncia de consulta de transicdo -+ Niveis de formacao dos profissionais
« Representantes das Associacoes de Doentes + Nivel de satisfacao do utente

« Representantes da DGS Direcao-Geral da Saude
« Profissionais de saude

« Profissionais de gestao hospitalar

« Peritos portugueses e estrangeiros

GLOSSARIO: CR - centros de referéncia RER - redes europeias de referéncia SNS-Servico Nacional de Saude




Ana Margarida Advinha | Ana Isabel Serrao | Ana Ladeiras | Ana
Rita Goes | Ana Rute Sabino | Ana Verde | Anabela Oliveira |
Andréa Santos | Angela Papa | Beatriz Porto | Carla Leal Pereira |
Carolina Rojais | Catarina Costa Duarte | Celeste Barreto | Celeste
Bento | Célia Azevedo Soares | Célia Maria Salema Costa | Claudia
Fraga | Cldudia Ricardo | Dina Martins | Duarte Barral | Eduardo
Barroso | Filipa Caetano Branco | Flor Ferreira | Francisca
Coutinho | Francisco Rocha Gongalves | Graca Porto | Hugo
Pedrosa | Inés Alves | Inés Pessoa | Isabel Correia | Isabel Pereira
Santos | Jalmira Mulchande |Jodo Gongalves | José Pedro Vieira |
Luis Brito Avo | Luisa Diogo Matos | Madalena Vitorino Gongalves
| Mafalda Monterrozo | Manuela Lourenco Marques | Maria Céu
Machado | Maria Manuel Parrinha | Marta Amorim| Marta
Beirdo | Marta Jacinto | Marta Rodrigues | Marta Salavisa |
Monica Pinto |Palmira Martins | Patricia Calado | Patricia
Lamurias | Patricia Maciel| Paula Fortunato| Paula Videira | Paulo
Gongalves | Raquel Marques | Rita Francisco | Rui Bento | Rui
Guedes | Sandra Alves | Sofia Aguiar | Sofia Carté | Sofia Paulo |
Tamara Milagre | Teresa Moreira | Tiago Proenca dos Santos |
Vanessa dos Reis Ferreira
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CUF HUMANIZED
SOLUTIONS

Academic Center

Um agradecimento especial pela colaboracao de:
-Vanessa Ferreira, Humanized Solutions
- Patricia Lamurias, Jornalista

- FI6r Ferreira e Diana Nunes, Cognipharma

COGNIPHARMA

bringing new perspectives

- Rita Francisco, EURORDIS - Rare Diseases Europe

T
A
EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE
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SN Reforence INVESTIMENTO SNS

®o0' Networks QUALIDADE

REDES EUROPEIAS
DE REFERENCIA  covcopuncicec

(Consorcio entre o Instituto Portugués de Oncologia
de Porto Francisco Gentil e o Instituto de Investigagado
e Inovagao em Saude da Universidade do Porto - i3S)

Instituto Portugués de Oncologia
de Porto Francisco Gentil, E.PE.

ERN GENTURIS

ERN EuroBloodNet
ERN eUROGEN

Centro Hospitalar de Sao Jodo, E.P.E.
MetabERN

Centro Hospitalar do Porto, E.PEE.

. Hospital Senhora da Oliveira,
ERN EpiCARE Guimaraes, E.PE.
ERN LUNG
ERN EURACAN 'MetabERN
ERN EuroBloodNet
MetabERN
ERN TRANSPLANT-CHILD
Instituto Portugués de Oncologia Cestra Hospltatac e

de Lisboa Francisco Gentil, E.P.E. Universitério de Coimbra, E.PE.

ERN BOND
ERN EURACAN ERN EpiCARE
ERN PaedCan ERN EURACAN
| PE. ERN EuroBloodNet
Centro Hospitalar de Lisboa Norte, E.P.E iy
ERN CRANIO ERN ITHACA
ERN EpiCARE MetabERN
MetabERN ERN PaedCan
ERN ReCONNET ERN RARE-LIVER
ERN TRANSPLANT-CHILD ERN TRANSPLANT-CHILD
Endo-ERN
Centro Hospitalar de Lisboa
Central, E.PE.
ERN ReCONNET

https://ec.europa.eu/health/ern_pt

Fonte: Maio 2018 ! 'DGSYI 6 SNS
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