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INFORMACAO DE APOIO A PESSOA COM DOENCA RARA

INTRODUCAO

A Estratégia Integrada para as Doencgas Raras 2015-2020, que se encontra em anexo ao
Despacho n.° 2120-B/2015, de 27 de fevereiro, baseada numa cooperacdo intersectorial e
interinstitucional, visa reunir os contributos, competéncias e recursos de todos os sectores
relevantes, de forma a promover uma mudanca real nas condi¢cBes complexas das pessoas
que sofrem de doenca rara. Esta cooperacdo pretende dar um forte contributo para a
melhoria do acesso e a qualidade dos cuidados de saude, assim como das condi¢des de
tratamento, com base nas evidéncias que a ciéncia vem produzindo, e diversificando as
respostas sociais adaptadas a cada caso.

Neste ambito, apresenta-se o primeiro manual de apoio a pessoa com doenga rara, com o
objetivo de compilar informacdo Util para apoiar a pessoa com doenca rara, ao longo de
todas as fases do ciclo de vida.

Ao longo deste manual podera encontrar informacdo sintetizada sobre o acesso aos
cuidados de saude no Servico Nacional de Salde, a educacdo, aos apoios e respostas sociais,
bem como aos produtos de apoio atualmente disponiveis.

ACESSO AOS CUIDADOS DE SAUDE NO SERVICO NACIONAL DE SAUDE

O acesso de qualquer cidaddo ao Servico Nacional de Saude (SNS) requer a sua inscricdo no
Registo Nacional de Utentes (RNU). O RNU foi criado com o objetivo de constituir uma base
de dados nacional de utentes do SNS, a qual integra para além dos dados de identificacdo,
a caracteriza¢do da inscricdo dos utentes nos cuidados de saude primarios, a atribuicdo de
médico de familia e equipa de saude familiar, privilegiando-se a inscricdo do agregado
familiar. A inscricdo no RNU é realizada pelos servicos administrativos dos Cuidados de
Saude Primarios e dos Hospitais do SNS (Despacho n° 1774-A/2017, de 24 de fevereiro).

O acesso a consultas diferenciadas é realizado, preferencialmente, pelo médico de familia
do utente que referencia para a especialidade mais adequada a necessidade dos utentes.
Em Agrupamentos de Centros de Salde (ACES) existem Unidades de Recursos Assistenciais
Partilhados (URAP) que sao compostas por médicos de varias especialidades, que nao de
medicina geral e familiar e de saude publica, bem como assistentes sociais, psicélogos,
nutricionistas, fisioterapeutas, técnicos de saude oral e outros profissionais e que prestam
apoio na prestacdo de cuidados.
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Nao obstante, o médico de familia podera sempre referenciar o utente para consultas de

especialidade em unidades hospitalares (psicologia, gastrenterologia, etc). Ainda no que

concerne as consultas, os hospitais podem referenciar internamente ou para outras
unidades onde exista resposta adequada.

Testes Genéticos

A finalidade do diagnostico de qualquer doenca rara é, sempre que possivel, o tratamento
especifico bem como o aconselhamento do utente e da familia.

Os testes genéticos, sempre que clinicamente justificados, podem ser realizados nas
seguintes circunstancias:

a)

d)

e)

Teste de diagndstico: tem como objetivo auxiliar o diagnostico de uma doenca
genética numa pessoa que apresente sintomas. Os resultados destes testes podem
ajudar o médico a decidir sobre o tratamento da doenca.

Teste genético preditivo: é realizado a pessoas que ainda ndo apresentam sintomas.
Detetam alteracBes genéticas que sugerem um risco mais elevado de
desenvolvimento da doenca, numa fase mais avanc¢ada da vida. No entanto, o seu
valor preditivo pode variar de um tipo de teste para outro.

Teste de portador: é usado para identificar a pessoa que é “portadora” de uma
variante do gene que esta associada a uma doenca especifica, mas sem os sinais ou
sintomas proéprios dessa doenca. Por exemplo, no caso da fibrose quistica, os
portadores podem ndo apresentar sinais e sintomas, mas, se tiverem filhos em
comum, os seus filhos apresentarem um risco de 25% de vir a desenvolver da
doencga.

Teste pré-natal: visa esclarecer se um feto com um elevado risco de vir a desenvolver
uma doenca genética tem a(s) alteracdo(des) genética(s) necessdrias para o
desenvolvimento dessa doenca.

Teste farmacogenético: é efetuado para testar a sensibilidade individual a um
determinado tratamento, tanto no que respeita a eficacia como a seguranca. Por
exemplo, em alguns casos de cancro, o ajustamento do tipo e da dose do tratamento

pode depender desta avaliacdo prévia.
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Apesar de existirem varios testes genéticos disponiveis, que ajudam na definicdo do
diagnostico clinico, nem todas as doencas raras sdo diagnosticadas com recurso a este tipo
de analise.

Para mais informac8es podera consultar o endereco eletrénico

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=PT

Centros de Referéncia

O diagnostico precoce das doencas raras e 0 acompanhamento dos doentes, especialmente
nas situa¢des mais complexas, é mais eficaz quando prestado em centros altamente
especializados, que congregam equipas multidisciplinares com elevada competéncia clinica,
cientifica e tecnolégica, permitindo aos doentes beneficiar de tratamentos inovadores e
conhecimentos que resultam da investigacdo.

Como consequéncia da Diretiva 2011/24/UE, de 9 de marco, relativa ao exercicio dos direitos
dos doentes em matéria de cuidados de saude transfronteiricos, o Ministério da Saude,
identificou e reconheceu oficialmente servicos hospitalares de elevada especializacao
denominados Centros de Referéncia.

O Centro de Referéncia é o servico, departamento ou unidade de saude, reconhecido como
0 expoente mais elevado de competéncia na prestacdo de cuidados de saude de qualidade
em situag¢des clinicas que exigem recursos técnicos e tecnolégicos altamente diferenciados.

No que concerne a drea das Doencas Raras, foram oficialmente reconhecidos pelo Ministro
da Saude Centros de Referéncia para as seguintes doencas raras, cujo acesso se faz através
dos seguintes locais:
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Doengas raras

Oncologia Pediatrica

Doencas Hereditarias do Metabolismo
(incluindo as Doencas Lisossomais de
Sobrecarga)

Doencas Lisossomais de Sobrecarga

Coagulopatias Congénitas

Fibrose Quistica

Paramiloidose Familiar

Epilepsia Refratéria

Onco-Oftalmologia

REPUBLICA REPUBLICA
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Locais de acesso aos centros de referéncia
para doencgas raras

IPO do Porto, EPE;

Centro Hospitalar de S Jodo, EPE

Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, EPE
IPO Lisboa, EPE

Centro Hospitalar Lisboa Central EPE

Centro Hospitalar Lisboa Norte EPE

Centro Hospitalar do Porto, EPE

Centro Hospitalar de S Jodo, EPE

Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, EPE
Centro Hospitalar Lisboa Central EPE

Centro Hospitalar Lisboa Norte EPE

Hospital da Senhora da Oliveira Guimaraes, EPE

Centro Hospitalar do Porto, EPE

Centro Hospitalar de S Jodo, EPE

Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, EPE
Centro Hospitalar Lisboa Central EPE

Centro Hospitalar Lisboa Norte EPE

Centro Hospitalar do Porto, EPE

Centro Hospitalar de S Jodo, EPE

Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, EPE
Centro Hospitalar Lisboa Central EPE

Centro Hospitalar Lisboa Norte EPE

Centro Hospitalar do Porto, EPE
Centro Hospitalar Lisboa Norte EPE

Centro Hospitalar do Porto, EPE

Centro Hospitalar de S Joao, EPE

Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, EPE
Centro Hospitalar Lisboa Central EPE

Centro Hospitalar Lisboa Norte EPE

Centro Hospitalar Lisboa Ocidental EPE

Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, EPE
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Cartao da Pessoa com Doenca Rara

Para garantir o acompanhamento das pessoas com doenc¢a rara, com qualidade e
seguranca, em qualquer servico de salde, a Direcdo-Geral da Saude implementou o Cartdo
da Pessoa com Doenca Rara, com os seguintes objetivos:

a) Assegurar que, nas situacbes de urgéncia e/ou emergéncia, os profissionais de
saude tenham acesso a informagdo relevante da pessoa com doenca rara e a
especificidade da situacgao clinica, permitindo o seu melhor atendimento;

b) Melhorar a continuidade de cuidados, assegurando que a informacdo clinica
relevante da pessoa com doenca rara esta na sua posse (ou na posse do seu
cuidador), num formato acessivel, e que o acompanha nos diferentes niveis de
cuidados de saude;

c) Facilitar o encaminhamento apropriado e rapido para a unidade de saude que
assegure efetivamente os cuidados de salde adequados a pessoa com doenca rara.

O Cartdo da Pessoa com Doenca Rara deve ser requisitado pelo médico assistente

hospitalar, apds confirmacdo diagnostica, em consulta presencial, através da Plataforma do
Registo de Saude Eletrénico e requer o preenchimento dos seguintes campos obrigatérios:

a) Numero de utente do Servico Nacional de Saude;
b) Nome do médico assistente que requisita o Cartdo da Pessoa com Doenca Rara;
c¢) Nome da instituicdo que requisita o Cartao;
d) Nome da doencararga;
e) Cuidados pré-hospitalares de urgéncia/emergéncia.
Este cartdo é digital, no entanto, se necessario, a sua impressao pode ser efetuada pelo

médico que o requisitou, através da Plataforma do Registo de Saude Eletrdnico, ou pelo
préprio utente, através da Area do Cidad&o do Portal do Servico Nacional de Sadde.

Para mais informac8es podera consultar o endereco eletrénico:

https://www.dgs.pt/paginas-de-sistema/saude-de-a-a-z/cartao-da-pessoa-com-doenca-rara.aspx
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Rede Nacional de Cuidados Continuados Integrados

As pessoas com doenca rara, em qualquer fase do ciclo de vida, se apresentarem limita¢ao
funcional que requeira necessidades de cuidados de salde e de apoio social, podem ser
referenciadas para Rede Nacional de Cuidados Continuados Integrados. Esta resposta tem
como objetivo a prestacdo de cuidados continuados integrados a pessoas que,
independentemente da idade, se encontrem em situacdo de dependéncia.

A referenciacdo das pessoas com critérios clinicos para a Rede Nacional de Cuidados
Continuados resulta, de decisdo dos profissionais do Servico Nacional de Saude, tendo como
principio garantir a continuidade de cuidados, assumindo como critérios de referenciacdo a
proximidade a area de residéncia do utente, bem como os recursos e vagas existentes.

Se a pessoa com doenca rara estiver internada num servico hospitalar e necessitar deste
apoio, sdo os profissionais da equipa de saude dos hospitais designadamente, médicos,
enfermeiros e assistentes sociais que asseguram o processo de referenciagdo.

Nos Cuidados de Saude Primarios essa responsabilidade compete as Unidades de Saude
Familiar e as Unidades de Cuidados de Saude Personalizados.

A listagem atualizada de todas as unidades que se encontram em funcionamento na Rede Nacional de
Cuidados Continuados pode ser consultada através do endereco eletrénico:

http://www.acss.min-saude.pt/2017/07/11/listagem-das-unidades-da-rncci/

Medicamentos Orfaos

Os medicamentos designados “6rfdos” sdo medicamentos para o tratamento de doencgas
que, pela sua raridade, ndo tém as mesmas condicBes de comercializagdo de outros
farmacos.

O medicamento 6rfdo destina-se a prevencdo ou tratamento de uma patologia grave ou
cronicamente debilitante e que afeta até 5/10.000 pessoas (na Unido Europeia). O estatuto
de medicamento 6rfdo é atribuido ao medicamento aquando da autorizacdo de introducgdo
no mercado.

O INFARMED publica no seu site informacao relativa a autorizacao de introdu¢do no
mercado de medicamentos 6rfaos, que se encontra disponivel em:

http://app7.infarmed.pt/infomed/inicio.php
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ACESSO A EDUCACAO

Cada escola disp8e de recursos especificos organizados, de modo a garantir o apoio a
aprendizagem e a inclusdo de criancas com necessidades de salde especiais,
nomeadamente:

a) Recursos humanos

b) Docentes de educacao especial

¢) Técnicos especializados

d) Assistentes operacionais, preferencialmente com formacao especifica
e) Recursos organizacionais especificos

f) Equipa multidisciplinar de apoio a educacdo inclusiva

g) Centro de apoio a aprendizagem

h) Escolas de referéncia no dominio da visdo

i) Escolas de referéncia para a educacao bilingue

j) Escolas de referéncia para a intervencdo precoce na infancia

k) Centros de recursos TIC para a educacao especial

A escola pode, ainda, mobilizar recursos especificos para apoio a aprendizagem e a inclusao,
tais como:

a) Equipas locais de intervencgado precoce
b) Equipas de saude escolar
¢) Comissdes de protecdo de criangas e jovens
d) Instituicdes da comunidade, nomeadamente os servicos de atendimento e
acompanhamento social do sistema de solidariedade social e seguranca social,
servicos de emprego e formacgao profissional e servigos da administracao local.
A nivel nacional existe a rede de Centros de Recursos de Tecnologias de Informagdo e
Comunicacdo para a Educacao Especial, cuja competéncia fundamental é a avaliacao de
alunos com deficiéncias e incapacidades e a respetiva prescricdo de produtos de apoio.
Também neste ambito a Dire¢do-Geral da Educacdo integra um Centro de Recursos que

produz materiais em formatos acessiveis para alunos, como por exemplo 0os manuais
escolares em Braille, para alunos cegos ou com baixa visao.
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A educacao inclusiva € uma realizacdo coletiva, que se estende para além do espaco escolar.
Neste sentido, desde 2009 tém vindo a ser reconhecidos, pelo Ministério da Educacao,
Centros de Recursos para Inclusao (mais conhecidos por CRI) num total de 93, que, numa
l6gica de parceria com os agrupamentos de escola ou escolas ndo agrupadas, contribuem
para o desenvolvimento de respostas altamente especializadas. Estes Centros de Recursos
integram profissionais da area da saude e da reabilitacdo (e.g terapeutas da fala, terapeutas
ocupacionais, fisioterapeutas, psicologos) entre outros.

Para mais informac®es podera consultar o endereco eletrénico:

http://www.dge.mec.pt/servicos-de-educacao-especial-redes

Transporte para a Escola

No ambito da A¢ao Social Escolar, para além dos apoios concedidos conforme previsto para
a generalidade dos alunos, os alunos com necessidades educativas especiais, de carater
permanente, com plano educativo individual, nos termos do Decreto-Lei n.° 3/2008, de 7 de
janeiro, naredacdo que lhe foi dada pela Lei n.° 21/2008, de 12 de maio, independentemente
do escaldao em que se integrem, que nao podem utilizar transportes regulares ou transportes
escolares, tém direito a transporte gratuito, que é da responsabilidade do Ministério da
Educacdo (Despacho n.° 8452-A/2015, de 31 de julho).

Os alunos com plano individual de transicdo, organizado nos termos do referido Decreto-
Lei, que carecam de se deslocar a institui¢des para a concretizacdo do mesmo, tém direito a
comparticipacdo da totalidade do custo do transporte de acordo com o escaldo em que se
integrem, sendo este custo suportado pelo Ministério da Educacdo. No transporte em causa
devem ser utilizados os transportes regulares, os transportes escolares ou outro meio de
transporte, conforme se considere mais adequado (Despacho n.° 5296/2017, de 16 de
junho).

Para mais informac8es podera consultar o endereco eletrénico:

http://www.dge.mec.pt/acao-social-escolar
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ACESSO A APOIOS E RESPOSTAS SOCIAIS

Balcao da Inclusao

Este servico informa, encaminha e orienta o utente no ambito dos seus direitos, deveres e
beneficios na area da deficiéncia e/ou da reabilitacao.

O Balcdo de Inclusdo do Instituto Nacional Reabilitacdo, IP abrange as seguintes
modalidades de atendimento:

a) Presencial: realiza-se na sede do INR, I.P. (Av. Conde de Valbom,63, 1069-178 Lisboa),
preferencialmente com marcagao prévia;
b) Escrito: via CTT ou por correio eletrénico (balcaodainclusao@inr.mtsss.pt);
c) Telefonico (217 929 500 | 215 952 770): de segunda a sexta-feira, entre as 9h30 e as
17h00.
O Instituto da Seguranca Social, IP disp8e, também, de balc8es de inclusdo, disponiveis nos
servicos de atendimento da Seguranca Social nas sedes dos 18 distritos.

Estes balcdes de inclusdo destinam-se a pessoa com deficiéncia/incapacidade, seus
familiares e ao publico em geral que procura informacdo sobre temadticas da
deficiéncia/incapacidade.

Para mais informac8es podera consultar o endereco eletrénico:

http://www.seg-social.pt/balcao-da-inclusao

Carta Social

A Carta Social € uma Rede de Servicos e Equipamentos Sociais que pretende dar a conhecer
as respostas sociais, como sejam servicos de intervencdo precoce e de apoio social, entre
outros, no ambito da acdo social, tuteladas pelo Ministério do Trabalho, Solidariedade e
Seguranca Social, em funcionamento no territério continental, A caracterizacdo destas
respostas sociais, a sua localizacdo territorial, equipamentos e entidades de suporte,
disponivel através do endereco eletrénico:

http://www.cartasocial.pt/

Na Carta Social, a informacdo encontra-se dividida em topicos, para facilitar a sua leitura e
compreensdo. Para efetuar o acesso:
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INFORMACAO DE APOIO A PESSOA COM DOENCA RARA

1° Premir "consulte a carta social" para aceder ao motor de pesquisa;

2° Selecionar a area geografica pretendida, na sequéncia (distrito, concelho,
freguesia) - podendo optar por efetuar a escolha nas caixas de selecao ou clicando
nas respetivas zonas do mapa;

3° Selecionar a area de intervencdo social;
4° Selecionar a resposta social;
5° Premir "pesquisar" para obter a listagem da informacao;

6° Se pretender informacdo detalhada sobre instituicdo/equipamento, clicar no
respetivo link.

O Instituto da Seguranca Social, IP no ambito das respostas sociais direcionadas a pessoa
com doenca rara, celebrou trés acordos de cooperacdo com a Associa¢cdo Rarissimas (no
distrito de Setubal) para Lar Residencial, Centro de Atividades Ocupacionais, Residéncia
Auténoma e Rede Nacional de Cuidados Continuados Integrados. Para mais informacdes
podera consultar o endereco eletrénico:

http://www.cartasocial.pt/

Bonificacao do Abono de Familia para Criancgas e Jovens com
Deficiéncia

Destina-se a criancas e jovens com deficiéncia com idade inferior a 24 anos. A bonificacdo
por deficiéncia é um acréscimo ao abono de familia para criancas e jovens, que é atribuido
quando por motivo de perda ou anomalia congénita ou adquirida de estrutura ou func¢do

psicologica, intelectual, fisiolégica ou anatdémica, a crianga ou jovem necessita de apoio
pedagogico ou terapéutico.

Para mais informac8es podera consultar o endereco eletrénico:

http://www.seg-social.pt/bonificacao-do-abono-de-familia-para-criancas-e-jovens-com-deficiencia

Prestacao Social para a Inclusao
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INFORMACAO DE APOIO A PESSOA COM DOENCA RARA

Destina-se a cidaddos nacionais e estrangeiros, refugiados e apatridas, com 18 ou mais anos
de idade, que tenham uma deficiéncia da qual resulta um grau de incapacidade igual ou
superior a 60%.

Para mais informac8es podera consultar o endereco eletroénico:

http://www.seg-social.pt/prestacao-social-para-a-inclusao

Subsidio para Assisténcia a Filho com Deficiéncia ou Doenca Crénica

Destina-se a beneficiarios do sistema previdencial abrangidos pelo regime de trabalhadores
por conta de outrem, trabalhadores independentes e pelo regime social voluntario, que
poderdo ser:

a)

Trabalhadores maritimos e vigias nacionais que exercem atividade profissional em
navios de empresas estrangeiras;

Trabalhadores maritimos nacionais que exercem atividade a bordo de navios de
empresas comuns de pesca;

Tripulantes que exercem atividade em navios inscritos no Registo Internacional de
Navios da Madeira (MAR);

Bolseiros de investigacao cientifica;

Beneficiarios em situa¢do de pré-reforma enquadrados em qualquer dos regimes
anteriormente referidos;

Beneficiarios que recebem pensado de invalidez relativa, pensao de velhice ou pensdo
de sobrevivéncia, que estejam a trabalhar, com registo de remuneracfes na

Seguranca Social.

Este subsidio corresponde a uma presta¢cdo em dinheiro atribuida ao pai ou a mae, para

prestar assisténcia a filho com deficiéncia ou doenca crénica, integrado no agregado familiar

(se outro progenitor trabalhar, ndo pedir o subsidio pelo mesmo motivo e ou estiver
impossibilitado de prestar assisténcia). Atribuido por um periodo até 6 meses, pode ser

prolongado até ao limite de 4 anos.
Para mais informac8es podera consultar o endereco eletrénico:

http://www.seg-social.pt/subsidio-para-assistencia-a-filho-com-deficiencia-ou-doenca-cronica

Subsidio de Educacao Especial
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INFORMACAO DE APOIO A PESSOA COM DOENCA RARA

Destina-se a criancas e jovens com deficiéncia, com idade inferior a 24 anos. E uma prestacdo
pecuniadria paga mensalmente, que se destina a assegurar a compensacao de encargos
resultantes da aplicacdo de formas especificas de apoio a criancas e jovens com deficiéncia,
designadamente a frequéncia de estabelecimentos adequados.

Para mais informac8es podera consultar o endereco eletroénico:

http://www.seg-social.pt/subsidio-de-educacao-especial

ACESSO A PRODUTOS DE APOIO PARA PESSOAS COM DEFICIENCIA OU
INCAPACIDADE

Os produtos de apoio destinam-se a pessoa com deficiéncia e incapacidade. Define-se
produto de apoio como “qualquer produto (incluindo dispositivos, equipamentos,
instrumentos, tecnologia e software), especialmente produzido ou geralmente disponivel,
para prevenir, compensar, monitorizar, aliviar ou neutralizar as incapacidades, limitacbes
das atividades e restri¢Bes na participacao” (Norma ISO 9999:2007).

No ambito dos Produtos de Apoio, a pessoa com doencga rara tem ao seu dispor o SAPA -
Sistema de Atribuicdo de Produtos de Apoio, cujos procedimentos gerais, foram aprovados
através do Despacho n° 7225/2015, de 1 de julho.

As entidades que integram este sistema de atribui¢do de Produtos de apoio sdo:
a) Instituto Nacional de Reabilitagdo, I.P. (como entidade gestora);
b) Direcdo-Geral da Saude;
c) Direcdo-Geral da Educacdo;
d) Administracdo Central do Sistema de Saude;
e) Instituto de Emprego e Formacdo Profissional;
f) Instituto da Seguranca Social.
Sdo objeto de financiamento os Produtos de Apoio que constam da lista homologada,

periodicamente atualizada e elaborada nos termos do disposto no artigo 10.° do Decreto-
Lei n.°93/2009, de 16 de abril.

Os Produtos de Apoio cuja colocacao no doente obriga a intervencdo cirdrgica ndo sao
abrangidos pelo Sistema de Atribui¢cdo de Produtos de Apoio.
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INFORMACAO DE APOIO A PESSOA COM DOENCA RARA

Na instrucao de processos no ambito do SAPA ndo sao aceites faturas de Produtos de Apoio
previamente adquiridos, ainda que acompanhados de prescricdes.

A pessoa institucionalizada com deficiéncia, s6 podem ser financiados Produtos de Apoio de
uso pessoal, que ndo constituam uma responsabilidade da unidade de cuidados e servigos
onde esta internada.

Para mais informac8es podera consultar o endereco eletrénico:

http://www.inr.pt/content/1/59/ajudas-tecnicas-produtos-de-apoio

Nota: os sitios da internet citados neste documento devem ser, periodicamente,
consultados no sentido de obter informag¢do mais atualizada.
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Diregao-Geral da Saude

Alameda D. Afonso Henriques, 45
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Tel.: +351 218 430 500
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E-mail: geral@dgs.min-saude.pt
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