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32 Encontro Conselho Cientifico
Percurso de Cuidados Integrados para as Doencgas Raras
World Café — AHED Campus - 14 de novembro 2024
INTRODUGCAO

A RD- Portugal — Unido das Associacdes das Doencas Raras de Portugal - 2021

A RD-Portugal, nasce a 29 de maio de 2021 e redne em janeiro de 2025, 52 associacoes
de Doencas Raras (ou doencas comuns que tém variantes de doenca rara). Tem como
missdo trazer as Doencas Raras para a Ordem do Dia, nas vdrias vertentes, centrando a
perspetiva nas Pessoas que vivem com Doenca Rara (PcDR), os seus familiares e as
Associagdes que os representam.

Numa das suas linhas de atuacdo esta a vontade de participar ativamente na evolugdo
cientifica nos cuidados as familias afetadas pelas Doencas Raras, em Portugal. Em 2022,
foi criado o Conselho Cientifico da RD-Portugal, atualmente com cerca de 40
especialistas, incluindo médicos e outros profissionais de salde especialistas,
investigadores, cientistas, especialistas no tratamento, seguranca e privacidade de
dados e especialistas juridicos da saude.

O Conselho Cientifico reune 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.

Em novembro de 2023, a RD-Portugal realiza o 22 Encontro do Conselho Cientifico,
denominado “Centros de Referéncia para as Doencas Raras e a relacdo de proximidade
com as Redes Europeias de Referéncia”.

Em novembro de 2024, a RD-Portugal realiza o 32 Encontro do Conselho Cientifico,
desta vez sobre o “Percurso de Cuidados Integrados para as Doengas Raras’’. O objetivo
foi reunir diversos especialistas da Sociedade Civil, convidados pela sua relevante
intervencdo nas areas das Saude e/ou Doengas Raras, como um contributo para o Grupo
de Trabalho Intersectorial para as Doencas Raras.
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DESCRICAO DO EVENTO E METODOLOGIA

Para o evento “32 Encontro do Conselho Cientifico, sobre o “Percurso de Cuidados
Integrados para as Doencgas 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 elaboracdo de um modelo de cuidados que
otimize a jornada das pessoas com doencas raras e das suas familias.

Esta decisdo 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 elaboracdo do presente documento final.

e 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 discussdo aberta, mas proficua.

e Organizagao, participantes, moderagao e notas

Os participantes presentes foram distribuidos por 8 mesas. Oito moderadores
convidados, apoiados por 8 anotadores, participaram num conjunto de discussdes, onde
puderam esclarecer duvidas, assim como dar sugestdes 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 experiéncia
e conhecimento Unicos. A composicdo das mesas foi estudada de forma intencional e
equilibrada contendo, cada uma, representantes de doentes, médicos, investigadores,
consultores, representantes da industria, decisores. Este fluxo de ideias foi crucial para
enriquecer a discussao e o conteldo dos resultados.

e Os temas em discussao

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, Organizacdo e Implementacdo do Percurso de Cuidados
Integrados para as Doencas Raras

Tema 2: Desafios no Diagndstico Atempado e nas Referenciagdes

Tema 3: Pds-Diagndstico e Recursos de Apoio
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Tema 4: Monitorizacdo e Avaliacdo do Percurso de Cuidados Integrados

COMPILACAO DE CONTRIBUTOS

A metodologia adotada no 32 Encontro do Conselho Cientifico sobre o Percurso de
Cuidados Integrados para as Doengas Raras permitiu obter conclusGes consensuais
para a elaboragdao de um documento que possa servir de base para uma Norma para o
Percurso de Cuidados Integrados das Pessoas com Doenga Rara, da responsabilidade da
DGS e um contributo para o Plano Nacional Intersectorial para as Doengas Raras, em
desenvolvimento pelo Grupo de Trabalho nomeado pelo Despacho n2 5505/2023 pelo
Ministério da Saude.

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

Este modelo visa cobrir todas as fases do processo, desde o pré-diagndstico até a gestao
didria da doenga, identificando as vertentes comuns as diversas doengas raras e, ao
mesmo tempo, respeitando as especificidades de cada uma delas.

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

O documento serd desenvolvido com base em trés dimensodes iniciais essenciais para o
processo:

o Identificacdao de necessidades
e Contextualizagdo
e Construcdao de um racional

Este "Percurso de Cuidados Integrados para as Doencas Raras" tem como grande
finalidade otimizar a jornada do trindmio doente / seus familiares / cuidadores, ndo s6
no sistema de saldde, mas também em toda a sociedade. O primeiro passo é conhecer
esta jornada e depois otimiza-la. Esse conhecimento permitira identificar os periodos
mais criticos da jornada, como o diagndstico, o estabelecimento de um plano de
cuidados, a transicao da infancia para a vida adulta, ou quando os cuidadores familiares
deixam de estar disponiveis.
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Doengas Raras
Apos a definicdo do percurso, serd possivel reconhecer as instituicdes e os profissionais
de referéncia que assegurem a continuidade dos cuidados e a resposta as necessidades
de todos os envolvidos.

O objetivo final é melhorar a experiéncia do doente e de suas familias com os servicos e
cuidados de saude que recebem.

O Percurso de Cuidados Integrados para as Doengas Raras visa, assim, alcangar os
seguintes objetivos:

1. Pré-diagndstico

e Definir critérios claros para a entrada no sistema de saude;

e Identificar sinais de alerta (red flags) que possam indicar doencas raras;

2. Diagndstico

e Criar uma orientacdo consensual para os meios de diagndstico e para a sua
analise;

e Reduzir os tempos de diagnéstico das doencas raras;

3. Pods-diagnéstico

e Desenvolver orientacdes para o encaminhamento adequado dos doentes;

e Estabelecer diretrizes para os cuidados na transicdao para a vida adulta;

e Assegurar o apoio adequado as pessoas com doencgas raras em todos os

momentos do seu ciclo de vida;
e Garantir que as pessoas com doengas raras possam usufruir de todos os apoios
a que tém direito.

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

Tema 1: Necessidade, Organizacao e Implementacao do Percurso de
Cuidados Integrados para as Doengas Rara

1. Porque é necessdrio existir um Percurso de Cuidados Integrados para as Doengas
Raras?

A criacdo de um Percurso de Cuidados Integrados para as Doencas Raras é essencial por
varias razdes:

e Do ponto de vista do doente: As pessoas com doencas raras, as suas familias e
cuidadores sentem-se muitas vezes perdidos no sistema de saude, devido a falta
de coordenacdo e a complexidade dos cuidados que sdo efetivamente
necessarios. Isso pode resultar em atrasos significativos no diagndstico 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.;
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Do ponto de vista dos profissionais de saltde: A implementacdo de um
percurso integrado ajuda os profissionais de salde a trabalharem de forma mais
articulada e colaborativa, partilhando informacdes e utilizando as mesmas
fontes de dados. Isso melhora a comunicacdo entre profissionais de saude,
reduzindo a duplicacdo de esforgos e garantindo um atendimento mais eficiente.
Além disso, o percurso integrado pode ajudar a capacitar os profissionais,
tornando-os mais preparados para lidar com doencas raras;

Do ponto de vista das organiza¢6es da Saude: Para o Servigo Nacional de Saude
(SNS) um percurso de cuidados integrados facilita a criagao de politicas de saude
mais eficazes, baseadas nas necessidades reais dos doentes, potenciando a
organizacao e a eficiéncia dos servicos de salde e garantindo que os recursos
sao usados de forma adequada e coordenada;

Do ponto de vista da sociedade: Este percurso identificara, ainda, as ligacoes
necessarias entre o sistema de salude e as instituicdes e servicos, publicos ou
privados, fundamentais para a otimizacdo da jornada do trindmio pessoa que
vive com uma doenca rara / os seus familiares / os seus cuidadores.

2. Como deve estar organizado o percurso?

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

Diagndstico precoce: O percurso de cuidados para as pessoas com doencas raras
deve, idealmente, iniciar-se nos cuidados de saude primdarios, que
frequentemente atuam como a porta de entrada para o sistema de saude. A
identificacdo precoce é um componente crucial deste percurso e deve ser
realizada por médicos de familia, pediatras ou profissionais nos servicos de
urgéncia. Para que esta identificacdo seja eficaz, os cuidados primarios devem
ser estruturados de forma multidisciplinar, com profissionais capacitados para
identificar os primeiros sinais de doencas raras e encaminhar os pacientes para
cuidados especializados quando necessario.

Importancia da Escola e Articulagao com o SNS: No que diz respeito as doengas
raras pediatricas, foi discutido a importancia da escola no processo de
identificacdo precoce. A comunidade escolar pode desempenhar um papel
fundamental na observacdo dos sinais iniciais de doengas raras e na
comunica¢ao com as familias. Portanto, é essencial estabelecer uma articulagcao
continua e eficaz entre o Servigo Nacional de Saude e as escolas, para garantir
gue os sinais de alerta sejam identificados atempadamente e que os alunos com
doencas raras recebam o apoio adequado.

Formacgao e literacia: Para garantir que os profissionais de saude identificam
adequadamente as doencas raras, é fundamental investir em programas de
formacdo continua, tanto para os profissionais de salude, quanto para a
sociedade em geral. A capacitacdo deve abranger médicos, enfermeiros,
farmacéuticos, 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 a populacdo em geral. A inclusdo de atores nao

diretamente ligados a saude, como educadores, assistentes sociais, e outros
profissionais da comunidade, é fundamental. Estes profissionais podem
contribuir significativamente para a identificacdo precoce, acompanhamento e
apoio as familias, ajudando na reducao do tempo até ao diagndstico e garantindo
gue os cuidados sejam acessiveis a todos os envolvidos. Acredita-se que incluir
esses atores na solucao global do percurso de cuidados integrados ndo sé amplia
a rede de apoio as pessoas com doencgas raras, como também promove um
sistema mais inclusivo e abrangente. Este ponto, embora relevante, pode ser
abordado mais detalhadamente noutros momentos do relatério.

Reencaminhamento e seguimento: Apds a identificacdo, os doentes devem ser
encaminhados para centros de referéncia ou especialistas, dependendo da
doenga em questdo, mas mantendo sempre a ligacdo aos cuidados de saude
primarios. E essencial garantir que existem grupos de trabalho multidisciplinares,
que reunem as especialidades relevantes para a doenga, para proporcionar um
atendimento mais completo. Além disso, a monitorizacdo e a prevengdo devem
ser partes integrantes deste percurso, sendo estes um desafio, especialmente na
auséncia de histdrico familiar ou quando a doenga ndo possui uma componente
genética clara.

3. Como deve ser implementado o percurso?

A implementagdo do percurso de cuidados integrados deve ser gradual, comegando com
a definicdo clara do que constitui esse percurso e quais 0s passos a serem seguidos.
Algumas diretrizes essenciais incluem:

Definir claramente o percurso: Deve comecar com a definicdo consensual de
como o percurso de cuidados integrados serd estruturado e qual o papel de cada
profissional de saude em cada etapa. A criacdo de diretrizes ou orientacdes
claras e protocolos de encaminhamento ajudarao a melhorar a eficiéncia do
sistema;

Equipas multidisciplinares: A formacdo de equipas multidisciplinares é crucial
em todas as fases, até mesmo na fase pré-diagndstico. Isso permitira uma
abordagem holistica, onde a situa¢do de vida e a salude global do doente, e ndo
apenas os sintomas da doenca 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 as suas reais necessidades. A alocacdo de tempo
suficiente é crucial para garantir que todos os aspetos da doenca rara sdo
discutidos e tratados de forma eficaz.

4. Como entra um doente no sistema?

A entrada de um doente no sistema de salde pode acontecer de varias formas.
Independentemente do ponto de entrada, o doente serd encaminhado para o sistema
publico e, a partir dai, seguira o percurso de cuidados integrados:
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e Consultas nos Cuidados de Saude Primdrios: Os médicos especialistas em
Medicina Geral e Familiar e os enfermeiros dos cuidados de saude primarios
desempenham um papel fundamental como porta de entrada, identificando
sinais iniciais de doencas raras e encaminhando os doentes para os cuidados
especializados necessarios;

e Referenciagdo para outras institui¢des, incluindo privadas: O doente pode ser
encaminhado para instituicdes privadas ou centros de referéncia publicos, caso
necessario. O papel do pediatra também é crucial, especialmente nas doengas
raras da infancia;

e Linha SNS e Urgéncias: Em situacOes de urgéncia, os doentes podem ser
identificados e encaminhados para os cuidados mais adequados. Para facilitar
este processo, podera ser Util criar uma matriz com "sinais de alerta" que ajude
os profissionais de saude a identificar possiveis doencas raras mais rapidamente,
especialmente nas portas de entrada do sistema de salde, como nas urgéncias
ou clinicas privadas.

Conclusao:

A criacdo de um Percurso de Cuidados Integrados para as Doencas Raras é essencial para
garantir que os doentes recebem os cuidados necessarios de forma rdpida, coordenada
e eficiente. A organizacdo desse percurso deve envolver todos os profissionais de satude
desde o inicio, com um sistema de reencaminhamento bem estruturado e equipas
multidisciplinares que acompanhem o doente ao longo de toda a sua jornada. A
implementacdo eficaz depende de uma definicdo clara dos processos, do investimento
em formacao e literacia, da criacdo de um sistema que permita a identificacdo precoce
e o encaminhamento adequado, garantindo que os doentes com doencas raras recebem
o tratamento adequado no momento certo.

Tema 2: Desafios no Diagndstico Atempado e nas Referenciagoes

1. Quais sdo os principais desafios para um diagndstico atempado de doengas raras?

O diagndstico atempado de doencas raras enfrenta diversos desafios devido a sua
complexidade e a diversidade de sintomas que podem manifestar-se de forma Unica em
cada doente. Os principais desafios incluem:

e Dificuldade na identificacdao precoce: Muitas vezes, os sintomas das doengas
raras sdo inespecificos e podem ser confundidos com outras condi¢cdes mais
comuns. Isso dificulta a identificacdo imediata da doenca rara, resultando em
atrasos no diagndstico;

e Padroes de sintomas dificeis de identificar: Embora algumas doencas raras
possam apresentar sintomas comuns, como os multiplos encaminhamentos para
consultas de especialidade, ou histérico de internamentos frequentes durante a
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infancia, a auséncia de um padrdo claro dificulta a aplicacdo de uma lista
universal de "red flags" (sinais de alerta). No entanto, sintomas recorrentes,
como numero elevado de idas as urgéncias ou multiplos encaminhamentos para
diversas especialidades, podem servir como indicios importantes ;

Necessidade de um diagnéstico multidisciplinar: Devido a complexidade das
doencas raras, é fundamental que o diagndstico seja realizado dentro de uma
equipa multidisciplinar, composta por médicos de diversas especialidades, como
pediatras, geneticistas, neurologistas e outros especialistas. Isso garante uma
analise mais precisa e a inclusdo de exames especificos, como testes genéticos,
para um diagndstico definitivo.

2. Como determinar as especialidades para encaminhamento no pré-diagndstico
(critérios clinicos de referenciagdo)?

A determinagdo das especialidades para encaminhamento depende das caracteristicas
especificas de cada doenca rara. No pré-diagndstico, os seguintes critérios devem ser
considerados:

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

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

Geneticista: Muitas doencgas raras sao genéticas, e o encaminhamento para um
geneticista pode ser essencial para despistar essas condi¢gdes e iniciar um
diagndstico mais detalhado;

Base de dados de doentes: Em vez de se limitar apenas aos doentes ndo
diagnosticados, propde-se a criacdo de uma base de dados abrangente que
inclua informacgdes de todos os doentes, diagnosticados e ndo diagnosticados.
Esta base poderia compilar exames realizados, diagndsticos confirmados e
descartados, e ser partilhada em redes de referéncia internacionais ou
europeias. O acesso a uma base de dados global e abrangente permitiria ndo sé
reandlises de casos complexos com recurso a inteligéncia artificial (IA) e novas
analises clinicas, mas também uma visdo mais completa do numero total de
doentes, trazendo inumeras vantagens para a investigacdo, planeamento e
cuidados de saude.
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3. Quais os meios complementares de diagndstico a utilizar? Quais os laboratérios a
consultar?

O uso de meios complementares de diagndstico é crucial para confirmar o diagndstico
das doengas raras. As recomendagdes incluem:

Formagao dos Clinicos e Uso de Ferramentas Auxiliares de Diagndstico: Antes
de recorrer aos exames, é fundamental garantir que os profissionais de saude
estejam devidamente capacitados para reconhecer os sinais iniciais de doencas
raras. No entanto, além da formagdo convencional, é necessario destacar o papel
das ferramentas auxiliares de diagndstico, como programas informdaticos que
geram casos médicos e sugerem percursos de cuidados. Estas ferramentas
podem ser extremamente Uteis na anamnese, ajudando os clinicos a identificar
potenciais doengas raras mais rapidamente e a otimizar o percurso de cuidados.
No entanto, para que estas ferramentas sejam eficazes, é imprescindivel que os
profissionais de saude recebam formacgao especifica ndo apenas sobre como
utiliza-las, mas também sobre como interpretar os dados e recomendacgdes
geradas por essas plataformas. Assim, a formacao deve ser orientada para
capacitar os clinicos a tirar o maximo proveito destas ferramentas, garantindo
que as decisoes de diagndstico sejam baseadas em informacgdes precisas e que
se possa identificar uma doenca rara de forma mais rdpida e eficiente.

A implementacdao destas ferramentas, aliada a formagdo continua, pode
significar um avanco significativo na capacidade de diagnosticar doengas raras
precocemente, melhorando o atendimento e a qualidade dos cuidados
prestados aos pacientes.

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

Laboratodrios Especializados: Apds os exames iniciais, é necessario recorrer a
laboratérios altamente especializados que possam realizar testes genéticos mais
detalhados, especialmente para investigar doencas raras genéticas de forma
mais precisa. Embora os dados apontem que aproximadamente 80% das
doengas raras sejam genéticas, é importante nao esquecer os restantes 20%, que
podem envolver doencgas raras de outra natureza e, portanto, necessitam
também de outros testes de diagndstico avancado. Esses laboratdrios
especializados devem estar integrados numa rede de especialistas, de forma a
garantir a andlise e interpretacdo correta dos dados, independentemente da
natureza genética ou ndo genética da doenca. A abordagem deve ser
abrangente, permitindo que todas as possiveis causas de doencas raras sejam
investigadas com precisdo e eficacia.

Engenheiros biomédicos e IA  : A colaboragcdo com engenheiros biomédicos e
a utilizacdo de IA  em diagndsticos pode melhorar a eficiéncia na anadlise de
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exames, acelerando o processo de diagndstico. O uso de ferramentas
avancadas pode permitir uma andlise mais profunda e precisa dos exames
realizados, facilitando o diagndstico de doengas raras.

Conclusdo:

O diagnéstico atempado de doengas raras depende de uma abordagem sistematica, que
inclua a identificagdo precoce de sinais de alerta ("red flags"), um encaminhamento
adequado para as especialidades certas, e a utilizacdo de exames complementares com
a participacdo de equipas multidisciplinares. A criagao de redes de referéncia nacionais
é crucial, mas igualmente importante é a promo¢ao de uma implementagao adequada
das redes europeias de referéncia a nivel nacional. Isso inclui a utilizagdo e colaboragao
com as redes europeias de referéncia ja existentes, como promovido pela Joint Action
JARDIN, que busca integrar e fortalecer essas redes em cada pais membro da Unido
Europeia, disponivel em JARDIN ERN.

Para além disso, a utilizacdo de bases de dados de doentes ndo diagnosticados e a
colaboracdo com centros especializados sdo fundamentais para melhorar a precisdo do
diagnodstico. A formagdo continua dos profissionais de saude, juntamente com o uso de
tecnologias avancgadas, como inteligéncia artificial, desempenham um papel crucial para
garantir que os doentes com doencas raras recebam o diagndstico correto de forma
atempada.

Tema 3: Pos-Diagnostico e Recursos de Apoio
1. Qual deve ser o encaminhamento apds o diagndstico?

Apds o diagnéstico de uma doenga rara, o encaminhamento deve ser operacionalizado
de forma estruturada, com base nas necessidades especificas do doente. Os seguintes
passos sao recomendados:

e Encaminhamento para centros de referéncia: Se existir um centro de referéncia
para a doenca rara, o doente deve ser imediatamente encaminhado para esse
centro. Caso contrdrio, o doente deve regressar ao médico de referéncia (médico
de familia ou especialista) para acompanhamento continuo;

e Apoio através de “Gestor de Caso Clinico”: Em alguns casos, pode ser util a
presenca de um "profissional facilitador", que ajude o doente e a familia a
navegar pelo sistema de salde, esclarecendo duvidas e fornecendo orientagdes
sobre os recursos disponiveis;

e Encaminhamento para associagoes de doentes: Os médicos devem encaminhar
os doentes para associacbes de doentes, como a RD Portugal, para que os
doentes possam ser integrados em redes de apoio. As redes europeias de
referéncia também sdo uma importante fonte de informacgdes e suporte;

e Apoio ao cuidador: E igualmente essencial que o cuidador receba o apoio
necessario para lidar com as exigéncias da doenca rara. Isso inclui
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acompanhamento psicoldgico e a formacgdo para lidar com o doente de forma
eficaz;

Ensaios clinicos: Os ensaios clinicos representam uma oportunidade crucial para
0 acesso a novos tratamentos ou alternativas terapéuticas, mas em muitos
casos, o principal obstdculo em Portugal e em varias partes da Europa é o acesso
a esses ensaios, e ndo apenas os aspetos éticos ou de consentimento informado.
Embora a realizagao de ensaios clinicos deva sempre respeitar os mais elevados
padrdes éticos e legais, incluindo a legislagdao nacional e europeia em matéria de
ensaios clinicos, o acesso efetivo a esses ensaios clinicos precisa de ser mais
facilitado e democratizado. Em Portugal, apesar de existirem processos rigorosos
para garantir os direitos, seguranca e bem-estar dos participantes, ha
constrangimentos significativos que dificultam o acesso a ensaios clinicos
relevantes, especialmente para doengas raras e condigdes complexas. Nesse
contexto, é necessario refletir sobre como otimizar e acelerar o acesso, para
garantir que mais doentes possam beneficiar dessas oportunidades
terapéuticas. Os profissionais de saide desempenham um papel fundamental,
nao apenas ao informar os doentes sobre os ensaios clinicos em andamento, mas
também ao ajudar a superar as barreiras que existem no sistema, esclarecendo
os beneficios, riscos e implicagdes de forma clara, e apoiando a participacao,
desde que haja elegibilidade e consentimento informado. Este ponto exige,
portanto, uma reflexdo continua sobre como melhorar o acesso aos ensaios
clinicos, enquanto se preservam os principios de transparéncia, ética e
alinhamento com as melhores praticas internacionais. Isso deve ser feito sem
comprometer o interesse e a seguranca do doente, mas com um foco claro em
tornar os ensaios clinicos mais acessiveis e disponiveis para aqueles que possam
beneficia-los.

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

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

Orphanet e sistemas de classificagdo de doengas: a Orphanet é uma base de
dados vital que fornece informacdes sobre doencas raras e ajuda na identificacdo
de centros especializados e tratamentos disponiveis. O uso de sistemas de
classificacdo de doencas também é essencial para garantir que o diagndstico e o
tratamento sejam precisos e atualizados;

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

Registo clinico eletrdnico Unico: A implementacdo de um sistema uUnico de
registo clinico eletrénico é fundamental para garantir a continuidade dos
cuidados, mesmo quando os profissionais de saude se reformam ou deixam o
sistema;
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Cartdo de Pessoa com Doenca Rara: Este cartdo deve funcionar como um

documento essencial para identificar rapidamente as necessidades especificas
de saude do seu portador. Deve incluir informacgdes-chave, como o diagndstico,
contactos de emergéncia, tratamentos em curso e orientagdes clinicas
essenciais. Além disso, para simplificar o acesso as informacbes, deve ser
desmaterializado, ou seja, disponivel em formato digital, através de uma
aplicacdo ou plataforma segura. Isso facilitaria a partilha de dados essenciais com
os profissionais de saude, especialmente em emergéncias, garantindo um acesso
prioritario e eficaz aos cuidados adequados.

3. Quem assegura o seguimento apds o diagndstico (equipa multidisciplinar nos
Centros de Referéncia ou Cuidados de Saude Primarios)?

O seguimento apds o diagndstico de doencas raras deve ser realizado por uma equipa
multidisciplinar, dependendo da complexidade da doenga e das necessidades do
doente:

Centros de Referéncia: Para doencas raras mais complexas, o seguimento deve
ser realizado por uma equipa multidisciplinar nos centros de referéncia, onde
diferentes especialistas podem colaborar para garantir o melhor tratamento
possivel; no entanto, é fundamental manter a ligacdo aos cuidados de saude
primarios para assegurar continuidade entre fases do ciclo de vida e abordagem
de outras dreas da saude, como gestao de outras doencas crdénicas que possam
ter, planeamento familiar, entre outros;

Cuidados de Saude Primdrios: Para doengas menos complexas, o seguimento
pode ser realizado nos cuidados de saude primarios, com o apoio de médicos de
familia, enfermeiros e outros profissionais de saude;

Planos de Transi¢do: Durante os periodos de transicdo, 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. E
essencial que o doente nao fique sem apoio e que os cuidados recebidos sejam
ajustados as suas necessidades e preferéncias, mantendo sempre a qualidade e
a adequacao do apoio prestado.

4. Quais os cuidados necessarios para a transicdo para a vida adulta das pessoas com
doencas raras?

A transicdo para a vida adulta é um periodo critico para as pessoas com doencas raras.
Alguns cuidados necessarios incluem:

Equipas de transi¢do: A implementagao de equipas de transicao, compostas por
profissionais de saude da infancia e adolescéncia, exclusivamente de adultos e
dos cuidados de saude primdrios, pode ajudar a suavizar o processo. Consultas
conjuntas entre estes grupos de profissionais devem-se intensificar pelos aos 12-
13 anos, para garantir uma transicdo sem interrupcdes ou sobressaltos no
acompanhamento médico;
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Apoio psicoldgico e social: E essencial garantir que o doente e a sua familia
recebem apoio psicoldgico e social durante o processo de transigdo. Isso inclui a
integragdo com profissionais da drea da saude mental, assistentes sociais e a
oferta de cuidados especificos para criancas, adolescentes e adultos com
doencas raras.

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

Quando ndo ha apoio de cuidadores familiares, é necessdrio fornecer alternativas
adaptaveis as necessidades do doente:

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

Centros de cuidados 24h: Para casos em que os cuidados domicilidrios ndo sao
suficientes, deve haver centros de referéncia para cuidados 24h, onde os
doentes possam ser internados temporariamente, se necessario;

Redes de apoio a cuidadores: As associacdes de doentes e grupos de apoio
devem ser reforcadas para garantir que os cuidadores recebem o suporte
emocional e pratico necessario. A criagao de redes de cuidadores informais ou
mais formais, através de associacdes de doentes, pode promover a colaboracdo
e o suporte mutuo entre familias;

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.

Conclusdo:

O pods-diagnéstico de doencas 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 saude
global destas pessoas, o uso de recursos como Orphanet, a forma¢dao continua de
profissionais de saude e a implementag¢do de um sistema de registos clinicos eletrénicos
para garantir a continuidade dos cuidados. Além disso, é essencial que o doente e o
cuidador recebam suporte adequado, incluindo apoio psicolégico, servicos de apoio
domiciliario e alternativas de cuidados quando o apoio familiar ndo esta disponivel. A
transicdo para a vida adulta também deve ser cuidadosamente planeada para garantir
gue o doente recebe o cuidado que necessita ao longo de sua vida.

Tema 4: Monitorizagao e Avaliagao do Percurso de Cuidados Integrados

A monitorizacdo e avaliacdo do percurso integrado de cuidados é fundamental para
garantir que os cuidados prestados sejam adequados, efetivos e de qualidade,
especialmente em dreas como as doencas raras.
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1. Como avaliar todo o processo?

e Quem avalia e como?

o Equipa Multidisciplinar: Composta por médicos, enfermeiros,
psicologos, geneticistas, doentes e outros profissionais de saude,
garantindo uma avaliagcdao ampla e precisa;

o Entidade Reguladora da Saude (ERS): Avaliacdo centralizada pela ERS,
para assegurar imparcialidade e avaliagdo de todas as institui¢bes, publicas e
privadas;

O ULS ou Centros de Referéncia: Monitorizagao pelos seus proprios
sistemas de qualidade, com foco no acompanhamento continuo;

O Assisténcia no Setor Privado: Incluir avaliagdes provenientes da
assisténcia no setor privado para um acompanhamento mais
abrangente;

o Trindmio pessoa que vive com uma doenga rara / os seus familiares /
os seus cuidadores: devem ser constituidos, igualmente, como agentes
avaliadores; a experiéncia do doente com os cuidados de saude é um
indicador independente da qualidade dos servicos e cuidados de saude e
gue, também aqui, deve ser valorizado.

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

e Ferramentas: Uso de tecnologias como telemedicina, sistemas informaticos
robustos e inteligéncia artificial para andlise de dados e integracdo de
informacgdes, com aplicativos ja existentes (exemplo: SNS 24, apps de hospitais);

e Metodologias: Aplicacdao de questiondrios PROMS (Patient-Reported Outcome
Measures) e PREMS (Patient-Reported Experience Measures) para monitorizar a
experiéncia do paciente, além do registo de feedback de utentes e profissionais
em sistemas integrados.

3. Quais sao os principais indicadores a considerar?

e Diagndstico e Tratamento: Taxas de diagndstico precoce, tempo até tratamento
efetivo e melhorias na qualidade de vida;

e Transicdo para a Vida Adulta: Durante os periodos de transigdo, 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. E essencial que o doente n3o fique sem apoio e que os
cuidados recebidos sejam ajustados as suas necessidades e preferéncias,
mantendo sempre a qualidade e a adequacdo do apoio prestado. No que diz
respeito a transicdo para a vida adulta, é fundamental monitorizar as consultas
pediatricas e garantir que a transicdo para os cuidados de adultos ocorra de
forma suave e coordenada. No entanto, também é crucial considerar outro
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aspeto da transicdo que muitas vezes é negligenciado: o acompanhamento da

pessoa com doenga rara apos a morte do seu cuidador. Esta transi¢cdo, que
envolve a perda do cuidador familiar, é distinta da transi¢dao para a vida adulta e

exige uma abordagem especifica. Dado o impacto significativo que a morte do
cuidador tem na vida da pessoa com doenca rara, talvez seja relevante criar um
indicador separado para monitorizar e garantir que os cuidados e o apoio sejam
adequados durante este periodo, assegurando que o paciente continue a

receber o acompanhamento necessario e que o processo de adaptacdo a uma

nova realidade seja feito de forma adequada.

Processo de transi¢cdao de cuidadores ap6s morte do familiar cuidador
Adesdo ao Tratamento: Acompanhamento da adesdo a terapéuticas inovadoras
e monitorizacdo de efeitos secundarios;

e Resultados em Saude: Controlo da doenca, reducdo de idas a urgéncias,
hospitaliza¢cGes e complicacdes;

e Satisfacio do Doente e Familiares: Inquéritos para avaliar a experiéncia e
suporte emocional/fisico (qualidade do servigo), bem como a qualidade de vida
(Health Related Quality of Life);

Ensaios Clinicos: Numero de doentes referenciados para ensaios clinicos;

Boas Praticas: Identificacdo de praticas eficazes nos centros de referéncia;
Satisfacdo dos Profissionais e Stakeholders: Inquéritos direcionados a
profissionais de saude, assistentes sociais, doentes e cuidadores;

e Formagao dos Profissionais de Saude: Avaliacdo continua da formacao
especializada;

e Grupo de Trabalho: Criacdo de um grupo de trabalho com associacdes de
doentes para definir indicadores a medir.

4. Periodicidade da Avaliagdo

e A avaliacdo deve ocorrer a cada dois ou trés anos, garantindo que as medidas
tomadas permanegam eficazes e adequadas ao longo do tempo.

5. Ferramentas e Tecnologias Necessarias

e Sistemas informaticos integrados e andlise de dados com inteligéncia artificial
devem ser priorizados para melhorar a qualidade da monitorizacdo e analise dos
dados recolhidos.

6. Como garantir a imparcialidade no processo?

e Entidade Reguladora da Satide (ERS): Atribuicdo da monitorizacdo a ERS, uma
entidade independente, que garantira a imparcialidade do processo de
avaliacdo.
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Conclusdo:

A monitorizacdo e avaliacdo do percurso de cuidados integrados devem ser realizadas
com uma abordagem colaborativa entre os diversos intervenientes, garantindo
transparéncia, imparcialidade e eficacia. Indicadores essenciais, como diagndstico
precoce, qualidade de vida, adesdo ao tratamento e satisfacdo dos doentes, sao
fundamentais para uma avaliagdo eficaz. O uso de ferramentas tecnolégicas e sistemas
de andlise de dados é crucial para assegurar que os cuidados atendam realmente as
necessidades dos doentes, promovendo uma melhoria continua na prestacdo de
cuidados.
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Ana Margarida Advinha | Ana de Carmo Campos | Ana Elisabete Pires | Ana Guia | Ana
Ladeiras | Ana Rute Sabino | André Biscaia | Bianca B. Silvestre | Carla Diogo | Carla
Gomes | Carla Pereira | Carolina Pereira | Catarina Costa Duarte | Catarina Martins |
Catarina Nobre | Celeste Barreto | Célia Salema Costa | Claudia Fraga | Claudia Ricardo
| Cristina Ribeiro da Silva | Diana Franco Frazdo | Duarte Barral | Dulce Quelhas | Ema
Paulino | Esmeralda Martins | Eva Bernardino | Filipa Caetano Branco | Filomena
Pereira | Francisca Coutinho | Francisco Nunes | Helena Farinha | Isabel Pereira Santos|
Isabel Soares | Jalmira Mulchande | Manuela Lourenco Marques | Maria Céu Machado
| Maria do Bom-Sucesso | Maria Jodo Gongalves | Marta Beirdo | Marta Falcao | Marta
Rodrigues | Marta Salavisa | Micaela Rozenberg | Miguel Mauritti | Palmira Martins |
Patricia Calado | Patricia Lamurias| Paula Fortunato| Paulo Gongalves | Raquel Marques
| Rita Francisco | Rui Barbosa Guedes | Sandra Alves | Teresa Moreira

- Isabel Soares Correia, Carolina Pereira, Catarina Nobre — equipa da Sanofi Portugal
(compilacdo dos contributos).

sanofi

- Catarina Martins e Diana Franco Frazdo — equipa da IQVIA Portugal (infografias e
sistematizacdo de dados).

=I0QVIA
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