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 3º Encontro Conselho Científico 

Percurso de Cuidados Integrados para as Doenças Raras 

World Café – AHED Campus - 14 de novembro 2024 

INTRODUÇÃO 

A RD- Portugal – União das Associações das Doenças Raras de Portugal - 2021 

A RD-Portugal, nasce a 29 de maio de 2021 e reúne em janeiro de 2025, 52 associações 

de Doenças Raras (ou doenças comuns que têm variantes de doença rara). Tem como 

missão trazer as Doenças Raras para a Ordem do Dia, nas várias vertentes, centrando a 

perspetiva nas Pessoas que vivem com Doença Rara (PcDR), os seus familiares e as 

Associações que os representam. 

Numa das suas linhas de atuação está a vontade de participar ativamente na evolução 

científica nos cuidados às famílias afetadas pelas Doenças Raras, em Portugal. Em 2022, 

foi criado o Conselho Científico da RD-Portugal, atualmente com cerca de 40 

especialistas, incluindo médicos e outros profissionais de saúde especialistas, 

investigadores, cientistas, especialistas no tratamento, segurança e privacidade de 

dados e especialistas jurídicos da saúde. 

O Conselho Científico reúne pela primeira vez, em novembro de 2022, na Ordem dos 

Médicos e em formato híbrido, onde definiu um conjunto de prioridades para a melhoria 

de qualidade de vida das PcDR. 

Em novembro de 2023, a RD-Portugal realiza o 2º Encontro do Conselho Científico, 

denominado “Centros de Referência para as Doenças Raras e a relação de proximidade 

com as Redes Europeias de Referência”.  

Em novembro de 2024, a RD-Portugal realiza o 3º Encontro do Conselho Científico, 

desta vez sobre o ‘’Percurso de Cuidados Integrados para as Doenças Raras’’. O objetivo 

foi reunir diversos especialistas da Sociedade Civil, convidados pela sua relevante 

intervenção nas áreas das Saúde e/ou Doenças Raras, como um contributo para o Grupo 

de Trabalho Intersectorial para as Doenças Raras. 
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DESCRIÇÃO DO EVENTO E METODOLOGIA 

Para o evento “3º Encontro do Conselho Científico, sobre o ‘’Percurso de Cuidados 
Integrados para as Doenças Raras’’ realizado a 14 de novembro de 2024 no AHED – 
Health Campus, em Carcavelos, a RD-Portugal adotou a metodologia do World Café com 
o objetivo principal construir a base para a elaboração de um modelo de cuidados que 
otimize a jornada das pessoas com doenças raras e das suas famílias.  

Esta decisão da metodologia foi cuidadosamente considerada de modo a permitir colher 

as diferentes perspetivas dos Membros do Conselho Científico e todos os Convidados 

de Excelência que aceitaram na primeira hora, participar e contribuir ativamente no 

evento e na elaboração do presente documento final.  

 

• Porquê o World Café? 

O World Café é reconhecido pela sua capacidade de facilitar um diálogo aberto e 

construtivo, orientado para a ação. Esta metodologia permite que os participantes se 

envolvam em conversas estruturadas, significativas num ambiente acolhedor e informal, 

essencial para tratar uma discussão aberta, mas profícua.  

• Organização, participantes, moderação e notas  

Os participantes presentes foram distribuídos por 8 mesas. Oito moderadores 

convidados, apoiados por 8 anotadores, participaram num conjunto de discussões, onde 

puderam esclarecer dúvidas, assim como dar sugestões sobre os temas do evento e 

sobre as perguntas propostas. Durante o evento, os participantes circularam pelas 

diferentes mesas, tendo os moderadores e anotadores tido a oportunidade de interagir 

e captar a diversidade de perspetivas dos participantes, cada uma com a sua experiência 

e conhecimento únicos. A composição das mesas foi estudada de forma intencional e 

equilibrada contendo, cada uma, representantes de doentes, médicos, investigadores, 

consultores, representantes da indústria, decisores. Este fluxo de ideias foi crucial para 

enriquecer a discussão e o conteúdo dos resultados. 

 

• Os temas em discussão 

Por forma a explorar e aprofundar a estrutura do desenho de um percurso de cuidados 

integrados, com o maior impacto na vida dos doentes e profissionais, foram 

selecionados os temas seguintes: 

Tema 1: Necessidade, Organização e Implementação do Percurso de Cuidados 
Integrados para as Doenças Raras 

Tema 2: Desafios no Diagnóstico Atempado e nas Referenciações 

Tema 3: Pós-Diagnóstico e Recursos de Apoio 
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Tema 4: Monitorização e Avaliação do Percurso de Cuidados Integrados 

 

 

COMPILAÇÃO DE CONTRIBUTOS 

A metodologia adotada no 3º Encontro do Conselho Científico sobre o Percurso de 
Cuidados Integrados para as Doenças Raras permitiu obter conclusões consensuais 
para a elaboração de um documento que possa servir de base para uma Norma para o 
Percurso de Cuidados Integrados das Pessoas com Doença Rara, da responsabilidade da 
DGS e um contributo para o Plano Nacional Intersectorial para as Doenças Raras, em 
desenvolvimento pelo Grupo de Trabalho nomeado pelo Despacho nº 5505/2023 pelo 
Ministério da Saúde. 

Esta compilação reúne os variados contributos que resultaram deste encontro, a ser 
entregue a todos os stakeholders e à DGS para uma base de trabalho para desenvolver 
o Percurso. 

Este modelo visa cobrir todas as fases do processo, desde o pré-diagnóstico até à gestão 
diária da doença, identificando as vertentes comuns às diversas doenças raras e, ao 
mesmo tempo, respeitando as especificidades de cada uma delas. 

Além disso, é importante destacar o trinómio discutido durante o encontro: doente, 
cuidadores/familiares, e profissionais de saúde. Este conjunto de três partes é essencial 
para garantir que o percurso de cuidados seja eficaz e abrangente, integrando as 
necessidades de todos os envolvidos e promovendo uma experiência de cuidados mais 
humanizada e personalizada. 

O documento será desenvolvido com base em três dimensões iniciais essenciais para o 
processo: 

• Identificação de necessidades 

• Contextualização 

• Construção de um racional 

Este "Percurso de Cuidados Integrados para as Doenças Raras" tem como grande 
finalidade otimizar a jornada do trinómio doente / seus familiares / cuidadores, não só 
no sistema de saúde, mas também em toda a sociedade. O primeiro passo é conhecer 
esta jornada e depois otimizá-la. Esse conhecimento permitirá identificar os períodos 
mais críticos da jornada, como o diagnóstico, o estabelecimento de um plano de 
cuidados, a transição da infância para a vida adulta, ou quando os cuidadores familiares 
deixam de estar disponíveis. 
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Após a definição do percurso, será possível reconhecer as instituições e os profissionais 
de referência que assegurem a continuidade dos cuidados e a resposta às necessidades 
de todos os envolvidos. 

O objetivo final é melhorar a experiência do doente e de suas famílias com os serviços e 
cuidados de saúde que recebem. 

O Percurso de Cuidados Integrados para as Doenças Raras visa, assim, alcançar os 
seguintes objetivos: 

1. Pré-diagnóstico      
● Definir critérios claros para a entrada no sistema de saúde; 
● Identificar sinais de alerta (red flags) que possam indicar doenças raras; 
2. Diagnóstico 
● Criar uma orientação consensual para os meios de diagnóstico e para a sua 

análise; 
● Reduzir os tempos de diagnóstico das doenças raras; 
3. Pós-diagnóstico 
● Desenvolver orientações para o encaminhamento adequado dos doentes; 
● Estabelecer diretrizes para os cuidados na transição para a vida adulta; 
● Assegurar o apoio adequado às pessoas com doenças raras em todos os 

momentos do seu ciclo de vida; 
● Garantir que as pessoas com doenças raras possam usufruir de todos os apoios 

a que têm direito.  

Este documento é a compilação dos contributos da sessão de 14 de novembro de 2024, 
para a construção desse modelo, de forma a garantir um percurso de cuidados 
integrados mais eficiente e humanizado para as pessoas  com     doenças raras em 
Portugal. 

Tema 1: Necessidade, Organização e Implementação do Percurso de 
Cuidados Integrados para as Doenças Rara 

1. Porque é necessário existir um Percurso de Cuidados Integrados para as Doenças 
Raras? 

A criação de um Percurso de Cuidados Integrados para as Doenças Raras é essencial por 
várias razões: 

● Do ponto de vista do doente: As pessoas com doenças raras, as suas famílias e 
cuidadores sentem-se muitas vezes perdidos no sistema de saúde, devido à falta 
de coordenação e à complexidade dos cuidados que são efetivamente 
necessários. Isso pode resultar em atrasos significativos no diagnóstico e no 
acesso a tratamentos adequados. O percurso de cuidados integrados procura 
minimizar esses atrasos e garantir que os doentes recebem o tratamento mais 

adequado atempadamente e ao longo do seu ciclo de vida.;      

mailto:geral@rdportugal.pt


 
 

 
RD-Portugal, União das Associações das Doenças Raras de Portugal 

Praça David Leandro Silva, nº25, 1950-064 Lisboa 
geral@rdportugal.pt | 916 292 292| NIPC: 515 850 640 

● Do ponto de vista dos profissionais de saúde: A implementação de um 
percurso integrado ajuda os profissionais de saúde a trabalharem de forma mais 
articulada e colaborativa, partilhando informações e utilizando as mesmas 
fontes de dados. Isso melhora a comunicação entre profissionais de saúde, 
reduzindo a duplicação de esforços e garantindo um atendimento mais eficiente. 
Além disso, o percurso integrado pode ajudar a capacitar os profissionais, 
tornando-os mais preparados para lidar com doenças raras;      

● Do ponto de vista das organizações da Saúde: Para o  Serviço Nacional de Saúde 
(SNS) um percurso de cuidados integrados facilita a criação de políticas de saúde 
mais eficazes, baseadas nas necessidades reais dos doentes, potenciando a 
organização e a eficiência dos serviços de saúde e garantindo que os recursos 
são usados de forma adequada e coordenada; 

● Do ponto de vista da sociedade: Este percurso identificará, ainda, as ligações 
necessárias entre o sistema de saúde e as instituições e serviços, públicos ou 
privados, fundamentais para a otimização da jornada do trinómio pessoa que 
vive com uma doença rara / os seus familiares / os seus cuidadores. 

2. Como deve estar organizado o percurso? 

A organização do percurso de cuidados integrados deve ser cuidadosamente planeada 
para garantir que todas as fases estão contempladas:  

● Diagnóstico precoce: O percurso de cuidados para as pessoas com doenças raras 

deve, idealmente, iniciar-se nos cuidados de saúde primários, que 

frequentemente atuam como a porta de entrada para o sistema de saúde. A 

identificação precoce é um componente crucial deste percurso e deve ser 

realizada por médicos de família, pediatras ou profissionais nos serviços de 

urgência. Para que esta identificação seja eficaz, os cuidados primários devem 

ser estruturados de forma multidisciplinar, com profissionais capacitados para 

identificar os primeiros sinais de doenças raras e encaminhar os pacientes para 

cuidados especializados quando necessário. 

● Importância da Escola e Articulação com o SNS: No que diz respeito às doenças 
raras pediátricas, foi discutido a importância da escola no processo de 
identificação precoce. A comunidade escolar pode desempenhar um papel 
fundamental na observação dos sinais iniciais de doenças raras e na 
comunicação com as famílias. Portanto, é essencial estabelecer uma articulação 
contínua e eficaz entre o Serviço Nacional de Saúde e as escolas, para garantir 
que os sinais de alerta sejam identificados atempadamente e que os alunos com 
doenças raras recebam o apoio adequado. 

● Formação e literacia: Para garantir que os profissionais de saúde identificam 
adequadamente as doenças raras, é fundamental investir em programas de 
formação contínua, tanto para os profissionais de saúde, quanto para a 
sociedade em geral. A capacitação deve abranger médicos, enfermeiros, 
farmacêuticos, professores, assistentes sociais e até a comunidade em geral, 
para que todos possam identificar sinais precoces e encaminhar corretamente      
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os doentes e também estender à população em geral. A inclusão de atores não 
diretamente ligados à saúde, como educadores, assistentes sociais, e outros 
profissionais da comunidade, é fundamental. Estes profissionais podem 
contribuir significativamente para a identificação precoce, acompanhamento e 
apoio às famílias, ajudando na redução do tempo até ao diagnóstico e garantindo 
que os cuidados sejam acessíveis a todos os envolvidos. Acredita-se que incluir 
esses atores na solução global do percurso de cuidados integrados não só amplia 
a rede de apoio às pessoas com doenças raras, como também promove um 
sistema mais inclusivo e abrangente. Este ponto, embora relevante, pode ser 
abordado mais detalhadamente noutros momentos do relatório.  

● Reencaminhamento e seguimento: Após a identificação, os doentes devem ser 
encaminhados para centros de referência ou especialistas, dependendo da 
doença em questão, mas mantendo sempre a ligação aos cuidados de saúde 
primários. É essencial garantir que existem grupos de trabalho multidisciplinares, 
que reúnem as especialidades relevantes para a doença, para proporcionar um 
atendimento mais completo. Além disso, a monitorização e a prevenção devem 
ser partes integrantes deste percurso, sendo estes um desafio, especialmente na 
ausência de histórico familiar ou quando a doença não possui uma componente 
genética clara. 

3. Como deve ser implementado o percurso? 

A implementação do percurso de cuidados integrados deve ser gradual, começando com 
a definição clara do que constitui esse percurso e quais os passos a serem seguidos. 
Algumas diretrizes essenciais incluem: 

● Definir claramente o percurso: Deve começar com a definição consensual de 
como o percurso de cuidados integrados será estruturado e qual o papel de cada 
profissional de saúde em cada etapa. A criação de diretrizes ou orientações 
claras e protocolos de encaminhamento ajudarão a melhorar a eficiência do 
sistema;      

● Equipas multidisciplinares: A formação de equipas multidisciplinares é crucial 
em todas as fases, até mesmo na fase pré-diagnóstico. Isso permitirá uma 
abordagem holística, onde a situação de vida e a saúde global do doente, e não 
apenas os sintomas da doença rara, sejam tratadas de forma adequada e 
coordenada;       

● Tempo adequado nas consultas: As consultas ao longo de toda a jornada do 
doente devem ser adequadas às suas reais necessidades. A alocação de tempo 
suficiente é crucial para garantir que todos os aspetos da doença rara são 
discutidos e tratados de forma eficaz. 

4. Como entra um doente no sistema? 

A entrada de um doente no sistema de saúde pode acontecer de várias formas. 
Independentemente do ponto de entrada, o doente será encaminhado para o sistema 
público e, a partir daí, seguirá o percurso de cuidados integrados: 
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● Consultas nos Cuidados de Saúde Primários: Os médicos especialistas em 
Medicina Geral e Familiar e os enfermeiros dos cuidados de saúde primários 
desempenham um papel fundamental como porta de entrada, identificando 
sinais iniciais de doenças raras e encaminhando os doentes para os cuidados 
especializados necessários;      

● Referenciação para outras instituições, incluindo privadas: O doente pode ser 
encaminhado para instituições privadas ou centros de referência públicos, caso 
necessário. O papel do pediatra também é crucial, especialmente nas doenças 
raras da infância;      

● Linha SNS e Urgências: Em situações de urgência, os doentes podem ser 
identificados e encaminhados para os cuidados mais adequados. Para facilitar 
este processo, poderá ser útil criar uma matriz com "sinais de alerta" que ajude 
os profissionais de saúde a identificar possíveis doenças raras mais rapidamente, 
especialmente nas portas de entrada do sistema de saúde, como nas urgências 
ou clínicas privadas. 

 

Conclusão: 

A criação de um Percurso de Cuidados Integrados para as Doenças Raras é essencial para 
garantir que os doentes recebem os cuidados necessários de forma rápida, coordenada 
e eficiente. A organização desse percurso deve envolver todos os profissionais de saúde 
desde o início, com um sistema de reencaminhamento bem estruturado e equipas 
multidisciplinares que acompanhem o doente ao longo de toda a sua jornada. A 
implementação eficaz depende de uma definição clara dos processos, do investimento 
em formação e literacia, da criação de um sistema que permita a identificação precoce 
e o encaminhamento adequado, garantindo que os doentes com doenças raras recebem 
o tratamento adequado no momento certo. 

 
 

Tema 2: Desafios no Diagnóstico Atempado e nas Referenciações 

 

1. Quais são os principais desafios para um diagnóstico atempado de doenças raras? 

O diagnóstico atempado de doenças raras enfrenta diversos desafios devido à sua 
complexidade e à diversidade de sintomas que podem manifestar-se de forma única em 
cada doente. Os principais desafios incluem:   

● Dificuldade na identificação precoce: Muitas vezes, os sintomas das doenças 
raras são inespecíficos e podem ser confundidos com outras condições mais 
comuns. Isso dificulta a identificação imediata da doença rara, resultando em 
atrasos no diagnóstico;      

● Padrões de sintomas difíceis de identificar: Embora algumas doenças raras 
possam apresentar sintomas comuns, como os múltiplos encaminhamentos para 
consultas de especialidade, ou histórico de internamentos frequentes durante a 
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infância, a ausência de um padrão claro dificulta a aplicação de uma lista 
universal de "red flags" (sinais de alerta). No entanto, sintomas recorrentes, 
como número elevado de idas às urgências ou múltiplos encaminhamentos para 
diversas especialidades, podem servir como indícios importantes     ;      

● Necessidade de um diagnóstico multidisciplinar: Devido à complexidade das 
doenças raras, é fundamental que o diagnóstico seja realizado dentro de uma 
equipa multidisciplinar, composta por médicos de diversas especialidades, como 
pediatras, geneticistas, neurologistas e outros especialistas. Isso garante uma 
análise mais precisa e a inclusão de exames específicos, como testes genéticos, 
para um diagnóstico definitivo. 

 

 

2. Como determinar as especialidades para encaminhamento no pré-diagnóstico 
(critérios clínicos de referenciação)? 

A determinação das especialidades para encaminhamento depende das características 
específicas de cada doença rara. No pré-diagnóstico, os seguintes critérios devem ser 
considerados: 

● Características dos sintomas: Se os sintomas são inespecíficos (por exemplo, 
atraso no desenvolvimento ou crises epiléticas), o encaminhamento deve ser 
efetuado inicialmente para pediatria ou medicina interna, que são fundamentais 
para investigar sintomas gerais e fornecer o diagnóstico inicial. Caso os sintomas 
sejam mais específicos, o doente deve ser encaminhado diretamente para a 
especialidade correspondente;      

● Redes de referência multidisciplinares: Para doenças raras mais complexas, é 
crucial encaminhar os doentes para hospitais com uma rede multidisciplinar de 
especialistas. Grandes centros hospitalares, com equipas com experiência e 
know-how na doença ou conjunto de doenças raras e que podem lidar com uma 
variedade de sintomas e especialidades, devem ser priorizados;      

● Geneticista: Muitas doenças raras são genéticas, e o encaminhamento para um 
geneticista pode ser essencial para despistar essas condições e iniciar um 
diagnóstico mais detalhado; 

● Base de dados de doentes: Em vez de se limitar apenas aos doentes não 
diagnosticados, propõe-se a criação de uma base de dados abrangente que 
inclua informações de todos os doentes, diagnosticados e não diagnosticados. 
Esta base poderia compilar exames realizados, diagnósticos confirmados e 
descartados, e ser partilhada em redes de referência internacionais ou 
europeias. O acesso a uma base de dados global e abrangente permitiria não só 
reanálises de casos complexos com recurso à inteligência artificial (IA) e novas 
análises clínicas, mas também uma visão mais completa do número total de 
doentes, trazendo inúmeras vantagens para a investigação, planeamento e 
cuidados de saúde. 
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3. Quais os meios complementares de diagnóstico a utilizar? Quais os laboratórios a 
consultar? 

O uso de meios complementares de diagnóstico é crucial para confirmar o diagnóstico 
das doenças raras. As recomendações incluem: 

• Formação dos Clínicos e Uso de Ferramentas Auxiliares de Diagnóstico: Antes 
de recorrer aos exames, é fundamental garantir que os profissionais de saúde 
estejam devidamente capacitados para reconhecer os sinais iniciais de doenças 
raras. No entanto, além da formação convencional, é necessário destacar o papel 
das ferramentas auxiliares de diagnóstico, como programas informáticos que 
geram casos médicos e sugerem percursos de cuidados. Estas ferramentas 
podem ser extremamente úteis na anamnese, ajudando os clínicos a identificar 
potenciais doenças raras mais rapidamente e a otimizar o percurso de cuidados. 
No entanto, para que estas ferramentas sejam eficazes, é imprescindível que os 
profissionais de saúde recebam formação específica não apenas sobre como 
utilizá-las, mas também sobre como interpretar os dados e recomendações 
geradas por essas plataformas. Assim, a formação deve ser orientada para 
capacitar os clínicos a tirar o máximo proveito destas ferramentas, garantindo 
que as decisões de diagnóstico sejam baseadas em informações precisas e que 
se possa identificar uma doença rara de forma mais rápida e eficiente. 

 

● A implementação destas ferramentas, aliada à formação contínua, pode 
significar um avanço significativo na capacidade de diagnosticar doenças raras 
precocemente, melhorando o atendimento e a qualidade dos cuidados 
prestados aos pacientes. 

● Equipa multidisciplinar e redes europeias: A análise dos resultados dos exames 
deve ser realizada por uma equipa multidisciplinar, incluindo pediatras, médicos 
de família, geneticistas, neurologistas e outros especialistas. Isso deve acontecer 
dentro de uma rede europeia que permita acesso a recursos especializados e a 
análises mais completas;       

● Laboratórios Especializados: Após os exames iniciais, é necessário recorrer a 
laboratórios altamente especializados que possam realizar testes genéticos mais 
detalhados, especialmente para investigar doenças raras genéticas de forma 
mais precisa. Embora os dados apontem que aproximadamente 80% das 
doenças raras sejam genéticas, é importante não esquecer os restantes 20%, que 
podem envolver doenças raras de outra natureza e, portanto, necessitam 
também de outros testes de diagnóstico avançado. Esses laboratórios 
especializados devem estar integrados numa rede de especialistas, de forma a 
garantir a análise e interpretação correta dos dados, independentemente da 
natureza genética ou não genética da doença. A abordagem deve ser 
abrangente, permitindo que todas as possíveis causas de doenças raras sejam 
investigadas com precisão e eficácia.  

● Engenheiros biomédicos e IA     : A colaboração com engenheiros biomédicos e 
a utilização de IA     em diagnósticos pode melhorar a eficiência na análise de 
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exames, acelerando o processo de diagnóstico. O uso de ferramentas 
avançadas pode permitir uma análise mais profunda e precisa dos exames 
realizados, facilitando o diagnóstico de doenças raras. 

Conclusão: 

O diagnóstico atempado de doenças raras depende de uma abordagem sistemática, que 
inclua a identificação precoce de sinais de alerta ("red flags"), um encaminhamento 
adequado para as especialidades certas, e a utilização de exames complementares com 
a participação de equipas multidisciplinares. A criação de redes de referência nacionais 
é crucial, mas igualmente importante é a promoção de uma implementação adequada 
das redes europeias de referência a nível nacional. Isso inclui a utilização e colaboração 
com as redes europeias de referência já existentes, como promovido pela Joint Action 
JARDIN, que busca integrar e fortalecer essas redes em cada país membro da União 
Europeia, disponível em JARDIN ERN.  

Para além disso, a utilização de bases de dados de doentes não diagnosticados e a 
colaboração com centros especializados são fundamentais para melhorar a precisão do 
diagnóstico. A formação contínua dos profissionais de saúde, juntamente com o uso de 
tecnologias avançadas, como inteligência artificial, desempenham um papel crucial para 
garantir que os doentes com doenças raras recebam o diagnóstico correto de forma 
atempada. 

 
Tema 3: Pós-Diagnóstico e Recursos de Apoio 

1. Qual deve ser o encaminhamento após o diagnóstico? 

Após o diagnóstico de uma doença rara, o encaminhamento deve ser operacionalizado      
de forma estruturada, com base nas necessidades específicas do doente. Os seguintes 
passos são recomendados: 

● Encaminhamento para centros de referência: Se existir um centro de referência 
para a doença rara, o doente deve ser imediatamente encaminhado para esse 
centro. Caso contrário, o doente deve regressar ao médico de referência (médico 
de família ou especialista) para acompanhamento contínuo;      

● Apoio através de “Gestor de Caso Clínico”: Em alguns casos, pode ser útil a 
presença de um "profissional facilitador", que ajude o doente e a família a 
navegar pelo sistema de saúde, esclarecendo dúvidas e fornecendo orientações 
sobre os recursos disponíveis;      

● Encaminhamento para associações de doentes: Os médicos devem encaminhar 
os doentes para associações de doentes, como a RD Portugal, para que os 
doentes possam ser integrados em redes de apoio. As redes europeias de 
referência também são uma importante fonte de informações e suporte;      

● Apoio ao cuidador: É igualmente essencial que o cuidador receba o apoio 
necessário para lidar com as exigências da doença rara. Isso inclui      
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acompanhamento psicológico e a formação para lidar com o doente de forma 
eficaz;      

● Ensaios clínicos: Os ensaios clínicos representam uma oportunidade crucial para 
o acesso a novos tratamentos ou alternativas terapêuticas, mas em muitos 
casos, o principal obstáculo em Portugal e em várias partes da Europa é o acesso 
a esses ensaios, e não apenas os aspetos éticos ou de consentimento informado. 
Embora a realização de ensaios clínicos deva sempre respeitar os mais elevados 
padrões éticos e legais, incluindo a legislação nacional e europeia em matéria de 
ensaios clínicos, o acesso efetivo a esses ensaios clínicos precisa de ser mais 
facilitado e democratizado. Em Portugal, apesar de existirem processos rigorosos 
para garantir os direitos, segurança e bem-estar dos participantes, há 
constrangimentos significativos que dificultam o acesso a ensaios clínicos 
relevantes, especialmente para doenças raras e condições complexas. Nesse 
contexto, é necessário refletir sobre como otimizar e acelerar o acesso, para 
garantir que mais doentes possam beneficiar dessas oportunidades 
terapêuticas. Os profissionais de saúde desempenham um papel fundamental, 
não apenas ao informar os doentes sobre os ensaios clínicos em andamento, mas 
também ao ajudar a superar as barreiras que existem no sistema, esclarecendo 
os benefícios, riscos e implicações de forma clara, e apoiando a participação, 
desde que haja elegibilidade e consentimento informado. Este ponto exige, 
portanto, uma reflexão contínua sobre como melhorar o acesso aos ensaios 
clínicos, enquanto se preservam os princípios de transparência, ética e 
alinhamento com as melhores práticas internacionais. Isso deve ser feito sem 
comprometer o interesse e a segurança do doente, mas com um foco claro em 
tornar os ensaios clínicos mais acessíveis e disponíveis para aqueles que possam 
beneficiá-los.  

2. Quais os recursos de apoio a utilizar (ex: Orphanet, sistemas de classificação de 
doenças, centros especializados)? 

Vários recursos de apoio podem ser utilizados para garantir que os doentes com doenças 
raras recebem os cuidados adequados: 

● Orphanet e sistemas de classificação de doenças: a Orphanet é uma base de 
dados vital que fornece informações sobre doenças raras e ajuda na identificação 
de centros especializados e tratamentos disponíveis. O uso de sistemas de 
classificação de doenças também é essencial para garantir que o diagnóstico e o 
tratamento sejam precisos e atualizados;      

● Centros especializados: os doentes devem ser encaminhados para centros 
especializados em doenças raras, onde terão acesso a profissionais de diversas 
especialidades que podem proporcionar um atendimento mais completo e 
adequado;      

● Registo clínico eletrónico único: A implementação de um sistema único de 
registo clínico eletrónico é fundamental para garantir a continuidade dos 
cuidados, mesmo quando os profissionais de saúde se reformam ou deixam o 
sistema;      
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● Cartão de Pessoa com Doença Rara: Este cartão deve funcionar como um 
documento essencial para identificar rapidamente as necessidades específicas 
de saúde do seu portador. Deve incluir informações-chave, como o diagnóstico, 
contactos de emergência, tratamentos em curso e orientações clínicas 
essenciais. Além disso, para simplificar o acesso às informações, deve ser 
desmaterializado, ou seja, disponível em formato digital, através de uma 
aplicação ou plataforma segura. Isso facilitaria a partilha de dados essenciais com 
os profissionais de saúde, especialmente em emergências, garantindo um acesso 
prioritário e eficaz aos cuidados adequados. 

 

3. Quem assegura o seguimento após o diagnóstico (equipa multidisciplinar nos 
Centros de Referência ou Cuidados de Saúde Primários)? 

O seguimento após o diagnóstico de doenças raras deve ser realizado por uma equipa 
multidisciplinar, dependendo da complexidade da doença e das necessidades do 
doente: 

● Centros de Referência: Para doenças raras mais complexas, o seguimento deve 
ser realizado por uma equipa multidisciplinar nos centros de referência, onde 
diferentes especialistas podem colaborar para garantir o melhor tratamento 
possível; no entanto, é fundamental manter a ligação aos cuidados de saúde 
primários para assegurar continuidade entre fases do ciclo de vida e abordagem 
de outras áreas da saúde, como gestão de outras doenças crónicas que possam 
ter, planeamento familiar, entre outros; 

● Cuidados de Saúde Primários: Para doenças menos complexas, o seguimento 
pode ser realizado nos cuidados de saúde primários, com o apoio de médicos de 
família, enfermeiros e outros profissionais de saúde; 

• Planos de Transição: Durante os períodos de transição, como a passagem para a 
vida adulta ou a perda do cuidador, a equipa deve implementar planos 
estruturados para garantir a continuidade e a qualidade do acompanhamento. É 
essencial que o doente não fique sem apoio e que os cuidados recebidos sejam 
ajustados às suas necessidades e preferências, mantendo sempre a qualidade e 
a adequação do apoio prestado. 

4. Quais os cuidados necessários para a transição para a vida adulta das pessoas com 
doenças raras? 

A transição para a vida adulta é um período crítico para as pessoas com doenças raras. 
Alguns cuidados necessários incluem: 

● Equipas de transição: A implementação de equipas de transição, compostas por 
profissionais de saúde da infância e adolescência, exclusivamente de adultos e 
dos cuidados de saúde primários, pode ajudar a suavizar o processo. Consultas 
conjuntas entre estes grupos de profissionais devem-se intensificar pelos aos 12-
13 anos, para garantir uma transição sem interrupções ou sobressaltos no 
acompanhamento médico;      
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● Apoio psicológico e social: É essencial garantir que o doente e a sua família 
recebem apoio psicológico e social durante o processo de transição. Isso inclui a 
integração com profissionais da área da saúde mental, assistentes sociais e a 
oferta de cuidados específicos para crianças, adolescentes e adultos com 
doenças raras. 

5. Como garantir cuidados continuados quando falta o apoio de cuidadores familiares? 

Quando não há apoio de cuidadores familiares, é necessário fornecer alternativas 
adaptáveis às necessidades do doente: 

● Equipas de apoio domiciliário: Devem ser estabelecidas equipas de apoio 
domiciliário para garantir que os doentes recebam cuidados em casa quando 
necessário. Essas equipas devem ser bem treinadas para lidar com as 
especificidades das doenças raras e fornecer o apoio necessário;      

● Centros de cuidados 24h: Para casos em que os cuidados domiciliários não são 
suficientes, deve haver centros de referência para cuidados 24h, onde os 
doentes possam ser internados temporariamente, se necessário;      

● Redes de apoio a cuidadores: As associações de doentes e grupos de apoio 
devem ser reforçadas para garantir que os cuidadores recebem o suporte 
emocional e prático necessário. A criação de redes de cuidadores informais ou 
mais formais, através de associações de doentes, pode promover a colaboração 
e o suporte mútuo entre famílias;      

● Estatuto de cuidador informal: Deve-se simplificar o processo para conceder o 
estatuto de cuidador informal, garantindo que os cuidadores recebem o apoio 
financeiro e social de que necessitam. 

Conclusão: 

O pós-diagnóstico de doenças raras exige um acompanhamento integrado e 
coordenado entre diversas especialidades e recursos. Isso envolve encaminhamentos 
para centros especializados, a garantia de cuidados adequados que abordem a saúde 
global destas pessoas, o uso de recursos como Orphanet, a formação contínua de 
profissionais de saúde e a implementação de um sistema de registos clínicos eletrónicos 
para garantir a continuidade dos cuidados. Além disso, é essencial que o doente e o 
cuidador recebam suporte adequado, incluindo apoio psicológico, serviços de apoio 
domiciliário e alternativas de cuidados quando o apoio familiar não está disponível. A 
transição para a vida adulta também deve ser cuidadosamente planeada para garantir 
que o doente recebe o cuidado que necessita ao longo de sua vida. 

 

Tema 4: Monitorização e Avaliação do Percurso de Cuidados Integrados 

A monitorização e avaliação do percurso integrado de cuidados é fundamental para 

garantir que os cuidados prestados sejam adequados, efetivos e de qualidade, 

especialmente em áreas como as doenças raras.  

mailto:geral@rdportugal.pt


 
 

 
RD-Portugal, União das Associações das Doenças Raras de Portugal 

Praça David Leandro Silva, nº25, 1950-064 Lisboa 
geral@rdportugal.pt | 916 292 292| NIPC: 515 850 640 

1. Como avaliar todo o processo? 

● Quem avalia e como? 

○ Equipa Multidisciplinar: Composta por médicos, enfermeiros, 

psicólogos, geneticistas, doentes e outros profissionais de saúde, 

garantindo uma avaliação ampla e precisa;      

○ Entidade Reguladora da Saúde (ERS): Avaliação centralizada pela ERS,  

para assegurar imparcialidade e avaliação de todas as instituições, públicas e 

privadas;      

○ ULS ou Centros de Referência: Monitorização pelos seus próprios 

sistemas de qualidade, com foco no acompanhamento contínuo;      

○ Assistência no Setor Privado: Incluir avaliações provenientes da 

assistência no setor privado para um acompanhamento mais      

abrangente; 

○ Trinómio pessoa que vive com uma doença rara / os seus familiares / 

os seus cuidadores: devem ser constituídos, igualmente, como agentes 

avaliadores; a experiência do doente com os cuidados de saúde é um 

indicador independente da qualidade dos serviços e cuidados de saúde e 

que, também aqui, deve ser valorizado. 

2. Como é feito o acompanhamento e quem o realiza? 

● Ferramentas: Uso de tecnologias como telemedicina, sistemas informáticos 

robustos e inteligência artificial para análise de dados e integração de 

informações, com aplicativos já existentes (exemplo: SNS 24, apps de hospitais);      

● Metodologias: Aplicação de questionários PROMS (Patient-Reported Outcome 

Measures) e PREMS (Patient-Reported Experience Measures) para monitorizar a 

experiência do paciente, além do registo de feedback de utentes e profissionais 

em sistemas integrados. 

3. Quais são os principais indicadores a considerar? 

● Diagnóstico e Tratamento: Taxas de diagnóstico precoce, tempo até tratamento 

efetivo e melhorias na qualidade de vida;      

● Transição para a Vida Adulta: Durante os períodos de transição, como a 

passagem para a vida adulta ou a perda do cuidador, a equipa deve implementar 

planos estruturados para garantir a continuidade e a qualidade do 

acompanhamento. É essencial que o doente não fique sem apoio e que os 

cuidados recebidos sejam ajustados às suas necessidades e preferências, 

mantendo sempre a qualidade e a adequação do apoio prestado. No que diz 

respeito à transição para a vida adulta, é fundamental monitorizar as consultas 

pediátricas e garantir que a transição para os cuidados de adultos ocorra de 

forma suave e coordenada. No entanto, também é crucial considerar outro 
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aspeto da transição que muitas vezes é negligenciado: o acompanhamento da 

pessoa com doença rara após a morte do seu cuidador. Esta transição, que 

envolve a perda do cuidador familiar, é distinta da transição para a vida adulta e 

exige uma abordagem específica. Dado o impacto significativo que a morte do 

cuidador tem na vida da pessoa com doença rara, talvez seja relevante criar um 

indicador separado para monitorizar e garantir que os cuidados e o apoio sejam 

adequados durante este período, assegurando que o paciente continue a 

receber o acompanhamento necessário e que o processo de adaptação a uma 

nova realidade seja feito de forma adequada. 

 

● Processo de transição de cuidadores após morte do familiar cuidador 

● Adesão ao Tratamento: Acompanhamento da adesão a terapêuticas inovadoras 

e monitorização de efeitos secundários;      

● Resultados em Saúde: Controlo da doença, redução de idas a urgências, 

hospitalizações e complicações; 

● Satisfação do Doente e Familiares: Inquéritos para avaliar a experiência e 

suporte emocional/físico (qualidade do serviço), bem como a qualidade de vida 

(Health Related Quality of Life); 

● Ensaios Clínicos: Número de doentes referenciados para ensaios clínicos;      

● Boas Práticas: Identificação de práticas eficazes nos centros de referência;      

● Satisfação dos Profissionais e Stakeholders: Inquéritos direcionados a 

profissionais de saúde, assistentes sociais, doentes e cuidadores;      

● Formação dos Profissionais de Saúde: Avaliação contínua da formação 

especializada;      

● Grupo de Trabalho: Criação de um grupo de trabalho com associações de 

doentes para definir indicadores a medir. 

4. Periodicidade da Avaliação 

● A avaliação deve ocorrer a cada dois ou três anos, garantindo que as medidas 

tomadas permaneçam eficazes e adequadas ao longo do tempo. 

5. Ferramentas e Tecnologias Necessárias 

● Sistemas informáticos integrados e análise de dados com inteligência artificial 

devem ser priorizados para melhorar a qualidade da monitorização e análise dos 

dados recolhidos. 

6. Como garantir a imparcialidade no processo? 

● Entidade Reguladora da Saúde (ERS): Atribuição da monitorização à ERS, uma 

entidade independente, que garantirá a imparcialidade do processo de 

avaliação. 
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Conclusão: 

A monitorização e avaliação do percurso de cuidados integrados devem ser realizadas 

com uma abordagem colaborativa entre os diversos intervenientes, garantindo 

transparência, imparcialidade e eficácia. Indicadores essenciais, como diagnóstico 

precoce, qualidade de vida, adesão ao tratamento e satisfação dos doentes, são 

fundamentais para uma avaliação eficaz. O uso de ferramentas tecnológicas e sistemas 

de análise de dados é crucial para assegurar que os cuidados atendam realmente às 

necessidades dos doentes, promovendo uma melhoria contínua na prestação de 

cuidados. 
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