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Projecto de Resolugéo n.° 1505/XI11/32
Recomenda ao Governo a adop¢édo de medidas na area das doencas raras e da deficiéncia

Designam-se por doencas raras aquelas que afectam um pequeno nimero de pessoas
guando comparado com a populacdo em geral e sdo levantadas questdes especificas

relativamente a sua raridade.

Na Unido Europeia, consideram-se doencas raras aquelas que tém uma prevaléncia inferior a
5 em 10.000 pessoas, considerando o total da populagéo da UE. Estima-se que existam entre
5.000 e 8.000 doengas raras diferentes, afectando, no seu conjunto, entre 6% a 8% da
populacdo, o que significa que existirdo entre 600.000 a 800.000 pessoas com estas

patologias em Portugal.

A maior parte destas pessoas sofre de doencas cuja prevaléncia é inferior a 1 em 100.000
pessoas, ou seja, que afectam menos de 100 doentes no Pais. Estas doengas podem ser

caracterizadas quase sempre como.

o Doencas cronicas sérias, degenerativas e que normalmente colocam a vida em risco;

e Doencas incapacitantes, em que a qualidade de vida é comprometida devido a falta
de autonomia;

e Doencas em que o nivel de dor e de sofrimento do individuo e da sua familia é
elevado;

e Doencas para as quais ndo existe uma cura efectiva, mas os sintomas podem ser

tratados para melhorar a qualidade de vida e a esperanca de vida.

Apesar de 80% das doencas raras terem origem genética, nem todas as doencas raras séo
causadas por alteracBes genéticas. Existem doencas que resultam de infec¢bes (bacterianas
ou virais) e alergias ou sdo devidas a causas degenerativas e que proliferam. As doencas raras
caracterizam-se pela ampla diversidade de distUrbios e sintomas que apresentam e variam
nao s6 de doenga para doenga, mas também de doente para doente que sofra da mesma

doenca. Até ao momento para muitas doencas raras, a causa permanece ainda desconhecida.
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Em muitas doencas raras, 0s sintomas podem ser observados ao nascimento ou durante a
infancia, como é o caso da atrofia muscular espinhal proximal, neurofibromatose,
osteogénese imperfeita, condrodisplasias ou sindrome de Rett, por exemplo. No entanto,
mais de 50% das doencas raras manifestam-se na idade adulta, como € o caso das doencas de
Huntington, Crohn e Charcot-Marie-Tooth, da esclerose lateral amiotrdéfica, do sarcoma de

Kaposi ou do cancro da tiroide.

Os doentes afectados por estas doencas enfrentam dificuldades semelhantes na sua procura
por um diagnoéstico, informacgdo relevante e orientacdo adequada para profissionais
qualificados. O diagnostico €, em regra, demorado e complicado de realizar, o que podera ter
como consequéncia que os doentes realizem diversas consultas em diferentes especialidades,

podendo o diagndstico demorar varios anos.

Em muitos casos as doengas raras ndo sao diagnosticadas devido a escassez de conhecimento
cientifico e médico. Na melhor das hipdteses, alguns dos sintomas sdo reconhecidos e
tratados. As pessoas podem viver anos a fio em situagdes precérias sem cuidados médicos
competentes uma vez que estao excluidas do sistema de cuidados de satde com uma doenca
nao diagnosticada. Deste modo, consideramos essencial que se promova a melhoria dos
conhecimentos dos profissionais de salude sobre doengas raras, tendo em vista a obtencéo de
diagndsticos mais céleres, nomeadamente através de formacao especifica destinada aqueles

profissionais.

O grau de conhecimento de uma doenca rara determina tanto a rapidez com que é
diagnosticada como a qualidade das coberturas médica e social. Ora, lamentavelmente, o
campo das doencas raras sofre de um défice de conhecimentos médicos e cientificos, ndo
existindo até muito recentemente programas de investigagdo cientifica no campo das
doencas raras. Embora néo haja um tratamento especifico para muitas delas, a existéncia de
cuidados adequados pode melhorar a qualidade e a esperanga de vida dos doentes afectados
e prolongar a sua esperan¢a de vida. Assim, tendo sido feitos elevados progressos em
algumas doencas, consideramos essencial que se continue este trabalho, devendo ser
reforcada a investigac&o cientifica nesta area. E importante que hajam centros de referéncia

e locais onde os profissionais de saude — médicos e ndo sé — se especializem numa ou num
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grupo de doencas e que possam depois fazer um seguimento adequado dos doentes e das

familias.

Para além dos problemas levantados quanto a morosidade do diagnoéstico e da insuficiente
investigacdo cientifica nesta area, consideramos que existe ainda um outro problema
igualmente relevante que consiste na falta de registo do nimero de doentes. E importante
perceber quantos doentes ha e qual a sua distribui¢do pelo pais. Este facto € importante para
melhorar, nomeadamente, 0 acesso aos cuidados de saude por parte destes doentes, uma
vez que a formag&o de equipas e servicos é dificultada pelo facto de ndo se saber quantos
doentes sdo, nem onde estdo. Deste modo, é urgente a criacdo de um registo nacional de
doencas raras, tendo em vista a melhoria do acesso a salde e assegurando que a oferta é

adequada as necessidades existentes.

Muitas doencas raras envolvem insuficiéncias sensoriais, motoras, mentais ou fisicas. As
pessoas afectadas pelas doencas raras sdo mais vulneraveis psicoldgica, social, cultural e
economicamente. Desta forma, entendemos ser essencial que se assegure O
acompanhamento psicoldgico regular dos portadores de doenca rara, bem como dos

membros do agregado familiar, ajudando-os a lidar com a doenga.

O Sistema de Atribuicdo de Produtos de Apoio (SAPA) é uma das medidas publicas que
pretende facilitar 0 acesso das pessoas com deficiéncia e/ou incapacidade aos produtos de
apoio e equipamentos indispensdveis e necessarios a prevencdo, compensagdo ou
neutralizacdo das incapacidades e desvantagens resultantes de deficiéncia e/ou incapacidade,
e, acima de tudo, prosseguir na concretizagdo do objectivo prioritario de reabilitacdo,
integracédo e participagdo plena social e profissional. Sdo considerados produtos de apoio 0s
produtos, dispositivos, equipamentos ou sistemas técnicos de produgdo especializada ou
disponivel no mercado destinados a prevenir, compensar, atenuar ou neutralizar limitacdes
na actividade ou as restricdes na participacdo das pessoas com deficiéncia. S&o destinatarios
desse apoio as pessoas com deficiéncia e/ou incapacidade, necessidades especiais, que
possuam grau de incapacidade atestada, por Atestado Médico de Incapacidade Multiuso,
igual ou superior a 60%, ou que sejam pensionistas com complemento por dependéncia de

1.° ou 2.° grau. Acontece que apesar da importancia destes produtos para a vida daqueles
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qgue beneficiam deles, o sistema de atribuicdo dos mesmos tem-se revelado moroso e
demasiado burocrético, dificultando o acesso aos produtos por aqueles que deles necessitam,
pelo que consideramos que deveria ser revisto o funcionamento do Sistema de Atribuicdo de

Produtos de Apoio, por forma a torna-lo mais agil.

Por dltimo, no ambito da Estratégia Integrada para as Doencas Raras 2015-2020, €
anualmente publicado um plano anual do qual constam as prioridades estabelecidas, o que
permite fazer o acompanhamento da execucdo da Estratégia. Todavia, ainda ndo foi
publicado o plano anual para o presente ano, pelo que, atendendo a importancia do mesmo,

recomendamos que se proceda a sua publicag&o.

Nestes termos, a Assembleia da Republica, nos termos do n.° 5 do artigo 166.° da Constituicéo,

por intermédio do presente Projecto de Resolucdo, recomenda ao Governo que:

1. No ambito da Estratégia Integrada para as Doengas Raras 2015-2020, proceda a
publicacdo do plano anual para 2018.

2. Conclua a criacdo do registo nacional de doencas raras.

3. Aposte na investigacdo cientifica especializada para um melhor conhecimento das
doencas raras e de novas formas de tratamento.

4. Promova a criacdo de formacdo especifica destinada aos profissionais de satde sobre
doencas raras.

5. Crie condicdes que possibilitem o acompanhamento psicol6gico regular dos
portadores de doencas raras e de pessoas com deficiéncia, bem como dos membros
do seu agregado familiar.

6. Reveja o funcionamento do Sistema de Atribui¢do de Produtos de Apoio, por forma a

agilizar o acesso aos produtos de apoio por agqueles que deles necessitam.
Assembleia da Republica, 13 de Abril de 2018.
O Deputado,

André Silva
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