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Introducao

Em conformidade com as disposi¢des legais e estatutarias, a Direcdo da RD-Portugal,
Unido das AssociacGes das Doencas Raras de Portugal, adiante referida como RD-
Portugal ou RDPortugal.pt, submete a apreciacdo da Assembleia Geral de Associados o
Relatodrio de Atividades do exercicio de 2023.

A RD-Portugal tem por Missdao a promogao da integragao social, da saude e do bem-
estar das pessoas com doenca rara (e suas familias), inclusive as incapacitantes e
causadoras de deficiéncia, em estreita colaboragdo com as suas associadas. Quando, na
RD-Portugal, nos referimos as Doencas Raras (DR) estamos sempre a incluir a deficiéncia
ou incapacidade por esta gerada e respetivo impacto nas familias afetadas.

Com a estratégia delineada desde a nossa fundacdo, temos perseguido, como parte da
missdo, trazer as Doencas Raras para a ordem do dia. Numa primeira fase, tal permitiu-
nos elevar a voz das Associadas, nos objetivos e resultados comuns, enquanto nos
desafiamos a apoia-las com as questdes especificas de cada uma. Temos feito um
esforco para o manter e melhorar. Um dos objetivos de particular foco em 2023 foi o
aumento do conhecimento e da investigacdo em DR. Tendo nas associadas, pessoas com
doenca rara e familiares ou cuidadores destas, possuindo a experiéncia e os dados da
vida real, quisemos promover muito a busca de parceiros que connosco desenvolvessem
iniciativas para solug¢des inovadoras para as DR.

Até ao final de dezembro de 2023, chegdamos a 42 associadas. 40 Associa¢Oes efetivas e
2 AssociagOes Apoiantes.

O Plano de Atividades proposto para 2023 baseou-se em 4 grandes linhas:

Comunicagao, Divulgacao e Sensibilizacao;

Aprofundamento de relagdo com os parceiros nacionais e internacionais;
Estratégia Integrada para as Doengas Raras 2023-2027;

Edificio Digital das DR (RDPortugal.pt).

P WNPRE

Durante o ano de 2023, inicidamos ou demos continuidade a um conjunto de projetos em
5 areas que mais afetam as familias afetadas pelas Doencas Raras. Estas sdo: o Apoio
Social, a Economia, a Educacdo, a Investigacdo Cientifica e a Saude, ordenadas,
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propositadamente, alfabeticamente e ndo pelo impacto, uma vez que o impacto
depende de cada familia e consecutivamente de cada Associada.

No ano transato, o aspeto mais significativo a realcar foi termos tido a publicacdo em
Diario da Republica do Despacho 5505/2023 que da inicio ao Plano Nacional
Intersectorial para as Doengas Raras, incluindo explicitamente a RD-Portugal como
representante dos cidadaos e familias afetadas pelas Doengas Raras. Como aspeto mais
desafiante e a melhorar, a angariagao de fundos para o desenvolvimento dos projetos
a que nos propusemos.

Contudo, mantivemos, mantemos e manteremos o firme propdsito de sustentabilidade
das contas da RD-Portugal, refletido em cada projeto, através do principio de um modelo
de busca de financiamento, garantindo sempre a existéncia de verba necessdria antes
do inicio de qualquer iniciativa, por razdes de total transparéncia e rigor, para com as
Associadas, para com os Parceiros e quaisquer entidades de fiscaliza¢ao.

Agradecemos a todos os parceiros, sem excec¢ao. Destacamos a especial relevancia da
PLMJ pelo apoio nas questdes juridicas e a PwC pelo apoio nas questdes contabilisticas
e rigor financeiro.
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Descricao das atividades de 2023

Para responder aos desafios a que nos propusemos, por razdes de eficicia, distribuimos
as atividades em projetos e iniciativas alinhadas com dreas da sociedade, aproximando-
as da distribuicdao de responsabilidades de tutelas de gestao governamental, aos quais
faremos referéncia mais adiante.

Apoio Social

CUIDARaro

A necessidade de prestarmos apoio nas questdes sociais levou-nos a procurar ajuda de
profissionais nesta drea, mesmo ndo tendo financiamento publico. Conseguimos
durante o ano transato a colaboracao probono de uma Assistente Social a cooperar com
as Associadas no encaminhamento e por vezes apoio direto a familias na navegagao no
nosso complexo sistema social. Tal, levou-nos a uma candidatura ao financiamento de
um projeto a que demos o nome de CUIDARaro. O seu objetivo primordial consiste em
promover a saude fisica, mental e emocional dos Cuidadores Informais das Pessoas com
Doenca Rara, potenciando o seu bem-estar e da pessoa cuidada, através da substituicao
do Cuidador Informal por um profissional. Através de uma Plataforma, pretendemos
encontrar um cruzamento (mapeamento) ideal entre a necessidade e a disponibilidade
de um Cuidador Formal, para substituicdo de um Cuidador Informal, numa familia rara,
por um periodo limitado de horas por més. Isto permitir-nos-a construir a evidéncia
sobre a necessidade do “descanso do cuidador” por um profissional adequado e
treinado e, o impacto que tal tem na qualidade de vida destas familias. Pretendemos
ainda capacitar e sensibilizar os profissionais de saude e setor social, para as doencas
raras, aumentando a sua literacia e boas praticas no atendimento, encaminhamento e
acompanhamento das pessoas com doenca rara e os seus cuidadores. Estas sessdes
resultardo num ganho para todas as pessoas com doenca rara e para a sociedade. Por
ultimo, queremos também acompanhar os cuidadores de pessoas com doenca rara
terminal por equipas especializadas, utilizando os recursos da comunidade e
trabalhando em rede, para que realizem um luto estruturado potenciador de bem-estar
no fim do cuidado. Terminamos 2023 com o arranque do projeto-piloto e com parcerias
firmadas que nos permitirdo p6ér em pratica o CUIDARaro, sendo que todos os dias
procuramos novos parceiros que se queiram juntar a nds na execugao com suUcesso
deste projeto.

Dia Internacional das Pessoas com Deficiéncia
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Durante o ano de 2023, demos particular importancia ao impacto que as DR podem ter
na producgao de deficiéncia e incapacidade. Assinaldmos o Dia Internacional das Pessoas
com Deficiéncial, em articulacdo com as nossas congéneres Europeias e Mundiais.
Tivemos uma caminhada nacional de sensibilizacao para a relevancia de nas DR, cerca
de 80% serem de origem genética e, destas, quase todas degenerarem em incapacidade
grave, sendo que algumas provocam a morte em poucos anos, apds 0s primeiros
sintomas.

Aniversario da RD-Portugal

A 29 de maio celebrdmos o segundo aniversario. Tivemos o privilégio de contar com o
apoio de um evento solidario denominado IRIS Concerts, uma experiéncia envolvente
de arte interativa, musica dos anos 2000 e entretenimento imersivo. Ocorreu no
deslumbrante Parque Palmela, em Cascais, no dia 3 de junho, em que a organiza¢do nos
proporcionou uma tarde/noite inesquecivel de luz, cor, diversdo e solidariedade. Sim,
solidariedade porque para além de nos juntarmos, beneficidmos da receita integral do
espetdculo. O enorme agradecimento a Cartola de Artistas, pela gentileza, dedicacdo e
um ambiente extraordindrio que culminou com o bolo de aniversario e os
parabéns a RD-Portugal.

Economia

Um dos principais objetivos que temos, nesta area, é o de encontrar um equilibrio entre
a necessidade que temos de ter um cuidador para os nossos e que este continuar a ter
sonhos, objetivos pessoais e profissionais, continuar a trabalhar, produzir e contribuir
para a economia. Ainda ndao temos um projeto em curso, apenas as atividades
preparatorias.

Temos noc¢ao de que em Portugal ndo existem contratos a tempo parcial, isto &,
podermos ter um contrato em que trabalhamos por objetivos, por periodos acordados
entre a pessoa e o empregador, sem ser o modelo dos “recibos verdes”. Participdmos
em algumas iniciativas, entre as quais, envolvendo o Instituto Nacional para a
Reabilitacdo, o Instituto da Seguranca Social, a Santa Casa da Misericordia de Lisboa,
algumas empresas privadas ou de cariz social. A conclusdo é a de que ndo existem
consenso nem dados para o avaliar. N3ao tendo ainda sido possivel, daremos
continuidade durante o ano de 2024 a iniciativas que nos permitam ter propostas mais

! https://raras.pt/dia-internacional-das-pessoas-com-deficiencia-2023/
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assertivas e producdo de evidéncia para critérios de avaliacdo e valor para a Economia
portuguesa.

Fomos recebidos por varias Ordens Profissionais, pelo Health Cluster Portugal, por
diversos Conselhos de Administracdo de Empresas Privadas, Publicas e de Salde,
Organismos tutelados pelo Ministério da Economia. Queremos demonstrar que fazemos
parte da solu¢dao. Queremos ndao apenas a sustentabilidade do Servigo Nacional de
Saude mas também que as familias afetadas por doencas raras tém pessoas validas e
com vontade de continuar a contribuir. Tém sonhos e objetivos. Tém Valor. Queremos,
por exemplo, modelos contratuais de trabalho parcial. Temos ideias inovadoras que
queremos colocar em pratica.

Educacao

Informar sem Dramatizar (IsD)

O projeto-bandeira da RD-Portugal para a educac¢dao da pelo nome Informar sem
Dramatizar (IsD). Consideramos tdo extraordindrio que o processo de registo de marca
se encontra ja submetido e em curso. Trata-se de uma iniciativa para a qual, ja em 2021,
iniciamos com um piloto a 10 escolas, recolha de evidéncia estatistica apresentada aos
Ministérios da Salude e da Educagao, com objetivos claros de adequacgado dos conteudos,
guer em termos de qualidade, retiddao e assertividade para os varios escaldes etarios,
uma vez que abrangem todos os escaldes do percurso escolar obrigatério, isto é, do pré-
escolar ao secundario.

J4 chegamos a mais de 60 escolas, de 280 turmas e 6 000 alunos e respetivas familias. O
processo passa por falarmos, presencialmente ou a distancia, com as autarquias,
apresentarmos o projeto as escolas, as escolas inscreverem-se com a identificacdo de
tipologia de turmas, niumero de turmas, nimero de alunos por turma. Segue-se uma
avaliacdo nossa, a preparacdo dos materiais, uma sessdo de capacita¢do/formagdo com
os professores, o envio dos materiais, a execucdao das sessdes pelos professores e a
recolha de feedback através de inquéritos. Os resultados sdao muito promissores. A
maior dificuldade que temos tido é de fazermos uma promocao contida, uma vez que o
projeto tem custo zero para as escolas e a angariacdo de fundos para a execugao do
mesmo ser, até ao momento, perseguida na totalidade pela RD-Portugal através de
donativos de entidades provadas. Um apoio importante foi com a Camara de Cascais
gue deu financiou o projeto para as escolas do Concelho, o que nos alargou a
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oportunidade de procurar este tipo de financiamento junto das autarquias. Todos os
patrocinios estdo refletidos na pagina especifica do projeto no website da RD-Portugal.

Investigacao Cientifica
Conselho Cientifico

Na area de investigacao cientifica, o caminho seguido pela RD-Portugal tem sido o de
conseguirmos demonstrar que entre as muitas familias afetadas por doencas raras, ha
pessoas que, pelo seu percurso de vida e/ou profissional, possuem conhecimento e/ou
experiéncia sob duas perspetivas: i.) pela experiéncia da vida real, quer pelo préprio
quer por acompanhamento muito préoximo da pessoa cuidada; ii.) por outro lado, pela
ineréncia desta proximidade, terem desenvolvido investigacdo, mais ou menos
empirica, por vezes até muito especializada que lhes concede um nivel de conhecimento
muito profundo.

Em 2022, a RD-Portugal iniciou a criagdo do Conselho Cientifico. Convidou um numero
de especialistas em saude e doencas raras para integrar este Conselho. Aderiram cerca
de 3 dezenas. Tivemos a adesdo também como especialistas em areas conexas de
matematicos, investigadores, cientistas de dados, profissionais de IT, comunicagdo e
juristas que acrescentaram outras dimensdes essenciais as necessidades. Decidimos que
irilamos efetuar um encontro anual, em novembro. Em 2022, quisemos definir quais as
prioridades partilhadas entre os membros do Conselho e as Associacdes de Doentes
(AD). Ja em 2023, no segundo encontro, aliado ao plano do ano, arquitetdmos o tema
“CENTROS DE REFERENCIA PARA AS DOENCAS RARASE A RELACAO DE PROXIMIDADE
COM AS REDES EUROPEIAS DE REFERENCIA”. Estava prevista o inicio de uma auditoria
nacional aos Centros de Referéncia nacionais e uma eventual proposta de alteragdes.
Também se adivinhava um novo Plano Nacional para as DR. Achamos que seria muito
util unir estes aspetos e discutir com especialistas como gostariamos que fossem os
Centros de Referéncia para DR em Portugal, a interacdo e cooperacdo com as Redes
Europeias de Referéncia (para as DR) e como é que nds, Associacdes de DR, podemos
ter um papel ativo e com contributos validos para, por exemplo, aumentar a qualidade
das respostas, diminuir o tempo de diagndéstico ou participar em mais Estudos
Cientificos.

Este encontro, meticulosamente preparado, teve a participacdo de mais de 70
profissionais especialistas em DR. Utilizamos a metodologia “World Café” no qual os
convidados eram distribuidos por mesas, cada uma com um moderador e um anotador
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para estimular a discussdo e registar as discussdes. Ao fim de um tempo limitado,
rodavam de mesa e com novo moderador e anotador eram confrontados com novas
questdes, sempre relacionadas com o tépico central dos Centros de Referéncia.

Para além de um extraordindrio clima de participacdo, contributo abnegado e um nivel
de satisfacdo visivel, como resultado deste segundo encontro foi produzido um
Relatdrio, distribuido pelos especialistas participantes, pela comunica¢do social e
enviado ao Gabinete do Ministério da Saude, a Coordenadora do Plano Nacional
Intersectorial das DR e ao Presidente da Comissdao Nacional para os Centros de
Referéncia.

Este Relatério tem sido mencionado por diversas entidades, publicas e privadas, como
um documento de referéncia ndo apenas no diagnodstico (fotografia da atualidade) mas
também de como projetamos o futuro para maior eficiéncia dos Centros de Referéncia
e producdo de mais e melhores resultados, aliados a colaboracgao cientifica nacional e
internacional. Acreditamos que este documento possa ser um contributo essencial para
o novo Plano Nacional para as DR até 2030.

O nosso profundo agradecimento a todos os especialistas participantes pela dedicacao,
a Humanized Solutions pelo apoio na organizacdo e a CUF Tejo pela cedéncia das
instalacdes.

Investigagao

Fomos convidados pelo Presidente do Instituto da Saude Doutor Ricardo Jorge a integrar
o Projeto Genoma_PT, o “braco” portugués do Programa Europeu “1 Milhdo de
Genomas”. Aceitamos, temos participado nas discussdes e tem sido reconhecido o papel
essencial da representacdo dos cidaddos, ndo apenas porque “é til escutar os doentes”
mas porque temos contribuido com ideias e a¢des desbloqueadoras de entraves.

A colaboracdo aberta entre as Associacdes de Doentes e as entidades do Estado para
modernizacdo tecnoldgica e digitalizacdo de processos tem-nos permitido promover
alteragdes que vao facilitar a navegacdao dos cidaddos pela saude, area social ou
emprego.

Temos recebido convites de organizacdes de ensino superior para participar em
candidaturas a financiamento europeu. Estamos a concorrer. Ainda ndao vencemos.
Acreditamos que 2024 trard boas novidades.
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Temos estado em contacto com microempresas ou grupos com ideias inovadoras para
introducdo de alternativas digitais que nos auxiliem a cuidar melhor de nés. A cautela é
boa conselheira e a defesa da privacidade dos cidaddaos tem imperado. Acreditamos que
2024 trard boas novidades, sempre que esta inovagao seja harmonizada com a
estratégia que defendemos de um Registo de Satde Eletrénico Unico com integracdo de
solucdes especificas devidamente avaliadas.

Como Membros do Conselho Nacional das Aliangas da EURORDIS temos participado em
iniciativas europeias de estimulo ao investimento a investigacao cientifica, quer a nivel
técnico quer financeiro.

Saude

A Saude é, talvez, a drea onde todos esperam o maior foco da RD-Portugal e das
Associadas, na defesa intransigente dos direitos a uma maior participagao na melhoria
da qualidade de vida dos utentes de satide em Portugal. E verdade. Contudo, por um
lado, se esta advocacia for feita de forma desgarrada das outras areas de absoluta
necessidade ou, por outro, sem uma afericdo do percurso dos doentes raros e seus
familiares pelo pais, escapa-nos a informacao, percecdo e prova para um trabalho mais
assertivo e eficaz.

Roadshow

Na Saude, a RD-Portugal definiu um plano de auscultacdao das Unidades de Saude que
acolhem e tratam pessoas afetadas por DR. Chamou-lhe Roadshow. Passa por contactar
e ser recebido, presencialmente ou através de ferramentas tecnoldgicas a distancia,
pelos Conselhos de Administracdo e Conselhos Clinicos destas Unidades para: i.)
apresentarmos a RD-Portugal, a sua missao e o trabalho que temos vindo a desenvolver;
ii.) conhecer o percurso das familias raras, desde os primeiros sintomas, ao diagnéstico,
acompanhamento e tratamentos e; iii.) como podemos colaborar mitigando o impacto
das dificuldades e trabalhando para melhorar os resultados em saude e qualidade de
vida.

Ja estivemos com 6 Centros Hospitalares, 2 ACES, agora denominados, conjuntamente,
ULS. Queremos continuar e conhecé-los todos. Queremos que nos conhecam, saibam
guem somos, 0 que queremos e como podemos ajudar a que nos ajudem melhor.
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E de extraordindria importancia que tenhamos todos presente que a forma de
anteciparmos o diagndstico é através da detecdo precoce. Sejam rastreios ou outros,
quem estd nos cuidados primarios tem de ter uma participagao mais ativa nesta detecao
e referenciagdo. Foi com muito agrado que percebemos o enorme interesse das
entidades e dos profissionais de saude dos cuidados primarios para conhecer melhor as
DR e estarem mais alertas para o que podem ser sintomas comuns de doencas
diferentes e sintomas diferentes dentro de doencas comuns que podem conduzir a
diagnosticos diferentes.

Registo Nacional das Doengas Raras

O Registo Nacional das Doencas Raras é algo que as Associacdes de DR perseguem hd
pelo menos duas décadas. Por forma a que o assunto refletisse a proporcao necessaria,
precisdvamos de ter consenso sobre 2 pontos essenciais: i.) dialogar com outras
associacOes, para além das DR e; ii.) desmistificar alguns dogmas entre as organizacdes
de doentes.

A RD-Portugal integrou um grupo de trabalho para desenhar um modelo que pudesse
trazer consenso aos cidaddaos em geral e as AD em particular que sé com um Registo
Nacional de TODOS os Cidadaos se conseguiria mover a montanha e derrubar os mitos
de “ndo ser possivel” ou “o RGPD ndo permite”. Constituido por representantes das AD,
reunimos com diversos Centros Hospitalares e finalmente com a SPMS (Servicos
Partilhados do Ministério da Saude) com o objetivo de perceber como poderiamos
participar nesta mudancga estrutural. J& existia um Plano ao qual conseguimos que
fossem incluidas duas alteracdes num sistema de registo de saude eletrdnico Unico:

i.) A necessidade de inclusdo do numero de satde (SNS nas costas do cartdo de
cidad3do) como chave unica e,

ii.) A necessidade de inclusdo dos cddigos de doencas crénicas para quem
tivesse doenca(s) crénica(s) e, do(s) cddigo(s) orpha para os doentes raros.

Este grupo de trabalho colaborou com os SPMS durante cerca de 12 meses e ficou
acordado que numa segunda fase iriamos participar na fase de testes e divulgacao
massiva para a sua utilizacdo. Para os portadores de DR e seus familiares é
importantissimo esta utilizacdo e atualizacdo da informacdo, em consonancia com o(s)
médico(s) assistentes.

Cartdo da Pessoa com Doenga Rara
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Desde 2015 que esta vertido em Lei a emissdo e utilizagao de um Cartao da Pessoa com
Doenga Rara (CPDR). Existem mais de 8 000 cart&es. Contudo, estes ndo apresentavam
a funcionalidade mais importante para o qual haviam sido criados. A sua utilizagdo mais
critica é a altura em que se apresentam nos servicos de salde, em situagdo de
emergéncia. Nesta altura, o cartdo deve refletir quem é a Pessoa, qual(quais) a(s)
doenca(s) rara(s) de que é portador(a), como deve ser tratado e ndo pode ser tratado e,
sendo raro, contactos das unidades especializadas de conhecem a doenca e as
intervengdes de emergéncia.

Foi apenas em 2023 que se iniciaram as transformacdes para permitir que este cartdo
passasse a ser uma ferramenta digital verdadeiramente util aos doentes raros.

Compete-nos, agora, dirigir-nos aos médicos e solicitar a emissdo ou atualizacdo do
CPDR para garantia da sua eficacia.

National Mirror Group

Desde 2021 que a RD-Portugal integra o National Mirror Group?. Participa ativamente
nas discussodes e trabalho desenvolvido entre os parceiros, de Portugal para a Europa e
vice-versa. O expoente maximo desta colaborac¢do é a conferéncia anual no Dia Mundial
das Doencas Raras, evento de referéncia que junta todos os interessados em busca de
novas solugdes.

Temos sido convidados a participar nos uUltimos 3 anos pela Sociedade Portuguesa de
Farmacéuticos dos Cuidados de Saude para o seu Congresso Anual. Em 2023, tivemos a
oportunidade de constituir um painel de debate em que colocamos representantes de
Associadas a deixar o seu testemunho no sentido de articulacdo e melhoria de
relacionamento entre os portadores de DR e os Farmacéuticos Comunitarios,
Hospitalares ou de Andlises Clinicas.

Temos sido convidados nos ultimos anos pela Associagdo Nacional das Farmacias
Portuguesas para varios debates. Destacamos o Congresso Anual em fevereiro onde foi

20 Mirror Group Portugués para o Programa Europeu Conjunto para as Doencgas Raras
(NMG — EJP RD) é composto por AICIB — Agéncia de Investigacdo Cientifica e Inovacdo
Biomédica, CNCR — Comissao Nacional de Centros de Referéncia, DGS — Direcdo-Geral
da Saude, FCT — Fundacdo para a Ciéncia e Tecnologia, INSA — Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge, Orphanet Portugal e RD-Portugal.
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anunciado publicamente pelo Ministro da Saude a intencdo de publicacdo da Legislacdao
e Regulamentacdo sobre a Medicagcdo em Proximidade, com uma referéncia explicita as
Doencas Raras. A Legislagdo foi publicada a 29 de dezembro.

Outras iniciativas

Recorrentes:

e Participagdo em reunides periddicas (mensais) com a APAH (Associacao
Portuguesa de Administradores Hospitalares) sobre diversos temas que
permitam melhor articulacao sobre politicas de saude. Uma destas foi a criacdo
da figura do Provedor do Utente nas Unidades Hospitalares, atualmente
promovido pela Direcdo Executiva para Discussao Publica.

e Participacdo em reunides periddicas (mensais) do National Mirror Group da RD-
Portugal sobre a parceria europeia.

e Participacao regular nas Reunides Mensais do Conselho das Aliangas Nacionais
da EURORDIS.

Em janeiro:

e Convite a RD-Portugal para participacdo no Livro “Experiéncia do Paciente” da
Autora Kelly Rodrigues, CEO da Patient Centricity Consulting e participacdao de
varios outros em coautoria, incluindo o Presidente da RD-Portugal®.

e Participacdo em janeiro em “Mesa Redonda sobre Cuidadores Informais”
promovido pelo Jornal Publico.

Em fevereiro:

e Como parte do Dia Mundial das Doencas Raras, a RD-Portugal foi recebida pelos
partidos com assento parlamentar nos dias 27 e 28 de fevereiro. Para além de
nos apresentarmos e mostrarmos o que fazemos na advocacia pelas familias
raras, perguntamos sobre o que conhecem sobre o impacto das doencas raras,
0 seu posicionamento relativo a alguns aspetos como o Registo Nacional, os
Ensaios Clinicos, a avaliacdo das tecnologias de saude, a cooperacdo com o
Parlamento Europeu, etc.

3 Livro Experiéncia do Paciente (patientcc.com)
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Participacao no Rare Disease Week, promovido pela EURORDIS, em Bruxelas,
incluindo audicGes com os Eurodeputados Portugueses.

Convite ao Presidente da RD-Portugal para participacdo como orador, no
Congresso Nacional da Associacdao Nacional das Farmacias.

Convite ao Presidente da RD-Portugal para participacdo como orador, no
Congresso Nacional da Sociedade Portuguesa de Medicina Interna sobre
Doencgas Raras.

Convite a RD-Portugal para uma participagdo como orador, no ciclo de
entrevistas a Associacbes de Doentes pela Associacdo de Estudantes da
Faculdade de Ciéncias Farmacéuticas da Universidade de Lisboa.

Em margo:

Convite a RD-Portugal para participacdo, no Encontro Anual da Associagao
Portuguesa de Hemocromatose.

Convite a RD-Portugal para participacdo, no Projeto NHNAI — Um novo
humanismo numa época de neurociéncias e Inteligéncia Artificial, organizado
pela Universidade Catélica Portuguesa.

Convite a RD-Portugal para uma participacdo como orador, no 192 Symposium
da Sociedade Portuguesa de Doengas Metabdlicas, na Figueira da Foz.

Em abril:

Convite a RD-Portugal para uma participagdo como orador, no ambito do EJPRD
na reunidao do RD Partnership Writing para elaboracao de um concept paper,
sobre Doencas Raras, a ser enviado a Comissao Europeia.

Convite a RD-Portugal para uma participacdo, no projeto “MUDA - Salde e
Bem” estar, na Roche Portugal.

Convite a RD-Portugal para uma participacdo, para o “X Simpdsio — Doengas
Raras, Sintomas Comuns”, organizado pela SANOFI.

Convite ao Presidente da RD-Portugal para uma participacdo, em abril, para o
Encontro Nacional de “SNS de Contas Certas”, organizado pelo Hospital do
Futuro.

Convite ao Presidente da RD-Portugal para uma participacdo, em abril, na
reunido internacional “PX Week - O que realmente importa para os pacientes?
Como associagdes brasileiras e internacionais cuidam dos interesses dos
pacientes”, organizado pela Patient Experience Consulting.
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e Convite ao Presidente da RD-Portugal para uma participacdo, para keynote em
palestra sobre “Resiliéncia pessoal e profissional”, organizado Roche
Corporation.

Em maio:

e Convite a RD-Portugal para uma participagdo, para o 20.2 Encontro Anual APNF,
organizado pela Associa¢dao Portuguesa de Neurofibromatose.

e Convite a RD-Portugal para participagdo, para os “Encontros com Associa¢oes
de Doentes - A relagao Médico-Doente a prova de bala”, organizado pela Bayer.

e Participacdao da RD-Portugal para participagao, no “EURORDIS Membership
Meeting”, em Estocolmo.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participagdo como orador, para o

Encontro “Farmacovigilancia: Envolver o Cidadao”, organizado pelo INFARMED.
Em junho:

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participacdo, para contributos na
discussao internacional no Encontro “Unlocking Real-World Data with Al”,
organizado pelo Real4Reg”.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal pelo INSA para participa¢ao, no Grupo de
Trabalho da “Estratégia Nacional para a Medicina Genoémica”, organizado pelo
INSA/NTT Data.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participacdao, membro da Comissao
de Honra do “12 Edi¢do do TOP Health Awards>”.

e Convite a RD-Portugal para participagdo membro da Comissao de Honra, do “12
Edicdo do TOP Health Awards®”.

e Convite a RD-Portugal para participacdo, na pintura de mural nas comemoragdes
da semana da “Jornada Mundial da Juventude”.

e Convite a RD-Portugal para participacdo em Mesa Redonda sobre "O papel do
cidaddao na Saude e da Comunidade: acesso, dados e literacia em saude"
organizado pela Ordem dos Farmacéuticos.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participacdo como orador no
Congresso Ibero-americano das Doengas Osseas dos Raros no “Dia Mundial da
Hipofosfatasia”.

4 Unlocking Real-World Data with Al - Real4Reg
5 Comissdo de Honra (tophealthawards.com)
6 Comissdo de Honra (tophealthawards.com)
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e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participacdo como orador na Mesa
Redonda do “Férum de Inovacdo e Tecnologia em Saude” na Sede da Microsoft
, evento organizado pela APAH (Associacdo Portuguesa de Administradores
Hospitalares).

Em setembro:

e Participacdao da RD-Portugal na Reunido da Lisbon National Alliances, em Lisboa,
para a “Rede Europeia EuroNDD”.

e Participacdo da RD-Portugal na Reunido com as Associa¢cdes de Doentes a
propdsito do Aniversario do SNS, no Centro Hospitalar Pediatrico de Coimbra a
convite do Ministro da Saude.

e Convite a RD-Portugal para inauguracao da Exposicio “Um olhar raro”,
organizado pelo I3S.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participacdo como orador no 12
Encontro de Saude Digital da ESS (Escola Superior de Saude), do Politécnico do
Porto, no “Painel de Especialistas em Digital Health”.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participagdo Encontro
Drepacomunidade em Coimbra.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participagao como orador na sessao
“Patient Power” integrado no Global Health Férum, no Estoril.

Em outubro:

e Participacdao na Conferéncia “Artificial Intelligence in Life Sciences - Ethical
Paths”, organizado pela FLAD (Fundagdo Luso Americana para o
Desenvolvimento).

e Convite a RD-Portugal para a celebracdo dos 50 anos da ROCHE Farmacéutica,
na Amadora.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para participacdo como orador na Mesa

XN

Redonda “A Participacdo do Cidaddao” promovida pela STADA, em Oeiras.

e Convite a RD-Portugal para a celebracdo dos 50 anos da ROCHE Farmacéutica,
na Amadora.

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para a participacdo como orador na
Conferéncia “Doenga Crénica de A a Z — Programas de Intervengdo

Farmacéutica” organizado pelo Centro de Estudos e Avaliacdo em Saude da ANF.

Relatorio de Atividades de 2023 v1.0

16



7N\
(e

e Convite ao Presidente da RD-Portugal para a participacdo como orador na 42
Edicdo Reunido Cientifica MPS360, intitulada “MPS 3602 - a caminho da
medicina personalizada” organizado pela MPS3602.

e Convite a RD-Portugal para Gala do 202 Aniversario do NEMUM - Nucleo de
Estudantes de Medicina da Universidade do Minho, em Braga.

e Convite a RD-Portugal para participacdo no Pfizer COLLABORATE SUMMIT 2023
em Lisboa.

e Convite a RD-Portugal para participagdo na Sessao Interativa de Associagoes da
Alexion.

Em novembro:

e Convite a RD-Portugal para participacdao na Sessao "As Farmacias na Jornada de
Saude das Pessoas", na Assembleia da Republica.

e Convite pelo INFARMED a RD-Portugal para participacdo na Sessao de Trabalho
"From Theory to Practice: Implementing the EU Health Technology Assessment
Regulation ", em Sevilha.

e Participacdo no Podcast “Ataxia e Agora”, projeto desenvolvido pela APAHE,
neste episddio convidando o Presidente da RD-Portugal’.

Em dezembro:

e Convite a RD-Portugal para participacdo na entrevista "Estudo de Imagem
Corporativa de Empresas Farmacéuticas ", com a IQVIA.

e Participacdo regular nas Reunides da Entidade Reguladora da Saude, no Porto.

e Convite a RD Portugal para orador no Open Academy da EURORDIS, no curso
“Survey design for rare disease patient organizations’

e Participacao no evento do Nucleo de Estudos da Deficiéncia do ISCTE “Ponto de
situacdo da educacdo inclusiva em Portugal”.

Conclusao

A RD-Portugal tem varias datas especiais. Destacamos 3 que sdo comuns com as Nossas
associadas: o dia 29 de fevereiro em que assinalamos o dia mundial das DR, o dia 29 de

7 Ataxia & Agora | Podcast on Spotify
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maio em que assinalamos o nosso aniversario e o dia 3 de dezembro em que assinalamos
o dia internacional da pessoa com deficiéncia.

A nossa missdo é de trazer as DR para a Ordem do Dia. Todos os outros dias que sejam
especiais para as associadas, sdo também dias especiais para nds. Ao partilharem
connosco, trabalhamos juntos para uma amplificacdo da sensibilizacao e alcance da
mensagem.

Fomos muito ambiciosos ao projetarmos a angariacdao de fundos. Licdo aprendida.
Mantivemos o critério de s6 avangar com algo apds a garantia do financiamento.

Empreender projetos relacionados com as dreas que afetam as familias é essencial na
nossa estratégia. Fazemo-lo, escutando as associadas, outras organizacdes e pessoas.
Queremos continuar a trabalhar para os resultados que melhorem a qualidade de vida
dos associados das nossas associadas. Com afinco. Com rigor. Com ética.

N3do podemos terminar sem agradecer a colaboracdo de todos quantos tém dado do seu
tempo, individualmente ou através das suas organizacGes. Desde os patrocinadores, aos
apoiantes, as associadas e a tantos voluntdrios, o nosso profundo obrigado.

Também, uma mensagem especial a saudosa e amiga Isabel Saraiva, Presidente da Mesa
da Assembleia Geral desde a fundac¢do que nos deixou. O seu legado, na RD-Portugal e
por todo o lado onde passou, fica. Até sempre.

Fazermos parte do desenho e estruturagdao do Plano Nacional Intersectorial para as
Doencas Raras foi mérito de todos, foi resultado do trabalho de todas e cada uma das
associacles. Provdmos que trabalhar juntos traz melhores resultados.

Esta concluido? Nem por sombras. Agora, iniciamos uma nova fase. Fazer planos nao é
dificil. Executda-los exige foco, persisténcia e muito trabalho. E isso que queremos para
2024. A aprovacdo do Plano, a nomeacdao de uma Comissdao de Acompanhamento que
reporte a Presidéncia do Conselho de Ministros para envolvimento e compromisso de
todos os envolvidos e, a nossa participacao ativa na sua concretizagao.

Quer ter um papel ainda mais ativo connosco? Vamos a isso. Reserve ja o seu lugar!
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