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Prefacio

A definicdo da raridade de uma doenca — menos de uma pessoa afectada em cada 2000,
segundo o limiar considerado na Europa — ndo deve ocultar a importancia do desafio que as
doencas raras representam para a saude publica. Cada uma destas patologias afecta
menos de 30 000 doentes em Franca. Certas que sdo doencas raras em Franca, tal como a
drepanocitose, sdo bastante frequentes nos territérios franceses ultramarinos. Um grande
namero dessas patologias é também designado como “doencas Orfas” pois a populacédo
afectada ndo tem acesso a qualquer terapia.

A maioria das doencas raras ndo é suficientemente conhecida pelos profissionais de saude.
Esta falta de conhecimentos é causa de erros de diagnéstico — fonte de sofrimento para
doentes e familiares e de atrasos no seguimento, muitas vezes prejudiciais.

O diagnéstico precoce e o acompanhamento dos doentes requerem equipas
multidisciplinares que associam a pericia cientifica & competéncia médica, permitindo aos
doentes beneficiar rapidamente dos progressos da investigacdo. Estas equipas
especializadas, em numero limitado, devem poder ser reconhecidas e claramente
identificadas pelos doentes e profissionais de saude.

Estas doencas apresentam um problema médico novo: a necessidade de aprender a
descobrir e reconhecer a excepcdo, progredir no conhecimento da doenca, partilhar
informacdes e experiéncias, e também organizar redes assistenciais apoiadas por centros
de referéncia.

Perante as cerca de 7000 doencas raras conhecidas, podemos ser invadidos por um
sentimento de impoténcia. Em termos de custo e eficacia, os esforcos da investigacéo
médica para tratar e vencer essas doencas podem parecer pouco importantes: para qué
dedicar tanto tempo e energia a uma patologia que é encontrada uma ou duas vezes em
cada cinco anos?

As doencas raras constituem um problema politico, no sentido nobre do termo: o de ter em
conta as necessidades dos mais fracos e menos humerosos. Se queremos garantir o igual
acesso aos cuidados, se procurarmos a melhor qualidade de seguimento e
acompanhamento, é facil compreender que a questao diz respeito a todo o sistema de
saude e médico-social.

Na maioria dos casos, estas doengas sdo graves, crénicas e incapacitantes, que podem
necessitar de tratamentos especializados, longos e dificeis. Além disto, sdo causa frequente
de vérios tipos de incapacidade, por vezes muito grave. Habitualmente, o impacto sobre as
familias é enorme e deles partiu a mobilizacdo para o reconhecimento da importancia
dessas patologias ha tanto tempo ignoradas. O desconhecimento dos diversos aspectos da
doenca pelos agentes sociais e médico-sociais pode provocar atrasos no acesso aos
cuidados apropriados. E por isso que a especificidade das doencas raras esta integrada nas
medidas de aplicacdo da lei sobre equidade de direitos e oportunidades, participacdo e

cidadania da pessoa com deficiéncia®.

Apesar do conhecimento sobre as causas destas patologias ter progredido
significativamente, sobretudo gracas a identificacdo de genes que ja permitem o diagnéstico
formal de mais de 800 doengas, a investigacdo neste campo ainda tem progressos a fazer.

! Lei criada em 3 de Fevereiro de 2005



A industria farmacéutica constitui uma das maiores fontes de inovag¢do, com a introdu¢éo no
mercado de novos medicamentos que beneficiaram dos incentivos criados pela legislacédo
europeia de Dezembro de 1999 sobre medicamentos 6rfaos.

Neste dominio, uma politica assertiva neste dominio implicando o conjunto de todos os
parceiros, principalmente os sectores industrial e associativo, permitira prosseguir 0s
esforcos iniciados, gracas a um reforco dos recursos dedicados a investigacdo em doencas
raras, tanto em matéria de diagndstico como de tratamento.

Por fim, as associacbes de portadores de doengas raras, em particular a Association
francaise contre les myopathies (AFM)?, tém um papel importante neste dominio e devem
ser apoiadas. A AFM foi o motor de uma verdadeira tomada de consciéncia colectiva e
tornou-se um agente-chave e um parceiro incontornavel dos profissionais de saude e
investigadores, bem como dos poderes publicos.

Tendo em conta estes factos, as doencas raras foram consideradas uma das cinco grandes
prioridades da Lei relativa a politica de salde publica de 9 de Agosto de 2004. Traduzindo
este forte compromisso politico, o Plano Nacional para as Doencas Raras prop8e uma série
de medidas concretas, coerentes e estruturantes para a organizacdo do nosso sistema de
cuidados. Elas deveriam permitir responder as expectativas dos doentes e das suas
familias.

Este plano € o resultado de um vasto processo de concertacdo, associando peritos em
doencas raras, clinicos e investigadores, representantes dos doentes, do sistema nacional
de seguranca social® e dos ministérios da satde e da investigacéo cientifica.

Philippe DOUSTE-BLAZY Marie-Anne MONCHAMP Francois d AUBERT
Ministro da Saude e da Secretaria de Estado para as Ministro da Investigacao
Seguranca Social Pessoas com Deficiéncia Cientifica

> AFM: Associacdo Francesa contra as Miopatias
® Assurance Maladie: o sistema de seguranca social nacional obrigatério, divisédo do sistema francés
de seguranca social que trata dos beneficios relativos a doencgas
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Alguns numeros sobre as doencas raras

Uma doenca é considerada rara se afecta menos de uma pessoa em cada 2.000. Em
Franca, isto significa menos de 30 000 pessoas afectadas para uma determinada doenca.

Foram identificadas cerca de 7.000 doencas raras, mais ou menos incapacitantes. Em
cada semana, cinco novas patologias sdo descritas no mundo, 80% das quais sdo de
origem genética.

Estas doencas podem afectar, directa ou indirectamente, 6 a 8% da populacdo mundial:
mais de 3 milhdes de franceses, 27 milhdes de europeus e 27 milhdes de norte-
americanos.

Existem cerca de 50 doencas raras que individualmente afectam alguns milhares de
pessoas em Franca; enquanto que 500 outras atingem algumas centenas; e ha milhares de
outras doengas raras que afectam somente algumas dezenas de pessoas cada uma.

Como exemplo, em Franga existem:

15 000 doentes com drepanocitose

8 000 doentes com esclerose lateral amiotrofica

5 000 a 6 000 doentes com fibrose quistica

5 000 doentes com distrofia muscular de Duchenne

400 a 500 doentes com leucodistrofia

alguns casos de progeria ou envelhecimento precoce (menos de 100 casos no
mundo)

65% das doencas raras sédo graves e incapacitantes. Elas sdo caracterizadas por:

e um aparecimento precoce, em dois tercos dos casos antes dos dois anos de idade;

e dores crénicas num doente em cada cinco;

e uma deficiéncia motora, sensorial ou intelectual em metade dos casos,
conduzindo a uma incapacidade que reduz a autonomia num terco dos casos;

e um mau prognéstico em quase metade dos casos, dado que as doencas raras
explicam 35% dos Obitos antes da idade de 1 ano, 10% entre 1 e 5 anos e 12% entre
5 e 15 anos.



Doencas raras: um plano nacional estruturado em dez
eixos estratégicos

A melhoria do seguimento dos doentes com doencas raras constitui um desafio importante
de saude publica devido aos dados epidemiol6gicos, as consequéncias dessas patologias
sobre a qualidade de vida dos doentes e suas familias, bem como aos desafios para a
investigacao diagnostica e terapéutica.

Nos ultimos anos, a Franca tomou varias iniciativas nesta area, em colaboracdo com as
associacbes de doentes, em particular a Association Francaise contre les Myopathies
(AFM): criacdo de uma missao “medicamentos 6rfaos” (1995); financiamento de um servico
de assisténcia telefénica para os doentes (1995) e de uma base de dados online, “Orphanet”
(1997); financiamento da investigacao clinica sobre doencas raras no ambito do programa
de investigacao clinica hospitalar (desde 2001); oferta de acesso a lista dos ensaios clinicos
pela Agence francaise de sécurité sanitaire des produits de santé* (AFSSAPS, 2002);
criagdio de um Groupement d’Intérét Scientifique - Institut des Maladies Rares® (2002).

A determinacdo da politica francesa no campo das doencas raras permitiu a adopgao, em
Janeiro de 2000, da legislacao europeia sobre medicamentos 0rféaos.

O Plano Nacional para as Doencas Raras 2004-2008, inscrito na lei relativa a politica de
saude publica de 9 de Agosto de 2004, vem desenvolver, reforcar e dar coeréncia a estas
iniciativas.
A sua prioridade € “garantir a equidade no acesso ao diagndstico, ao tratamento e ao
seguimento” das pessoas afectadas por uma doenca rara, através de dez eixos
estratégicos:

a Conhecer melhor a epidemiologia das doencgas raras;

0 Reconhecer a especificidade das doencas raras;

o Promover a informacao dos doentes, dos profissionais de salde e do grande publico
sobre as doencas raras ;

o Formar os profissionais de saude para uma melhor identificacdo das doencas raras;
o Organizar o rastreio e 0 acesso aos testes diagnosticos;

o Melhorar o acesso aos cuidados de saude e a qualidade do seguimento;

o Prosseguir os esforgos em prol dos medicamentos 6rfaos;

0 Atender as necessidades especificas de acompanhamento dos doentes com doencas
raras;

a Promover a investigacdo sobre as doencas raras;

o Desenvolver parcerias nacionais e europeias.

* AFSSAPS: Agéncia Francesa de Seguranga em Saude e dos Produtos de Saude
® GIS: Grupo de interesse cientifico sobre doencas raras



Eixo 1: Conhecer melhor a epidemiologia das doencas raras

Contexto

Actualmente, ndo existe vigilancia epidemioldgica organizada para as doencgas raras em
Franca. A implementacdo desse sistema requer que se tenha em conta as suas
especificidades. A diversidade das doencas ndo permite uma vigilancia exaustiva de todas
elas.

A nomenclatura é pouco adaptada a vigilancia epidemiolégica dessas doencas.

O grande numero de locais e tipos de seguimento a doentes com doencas raras (centros
especializados, mas também servicos ndo especializados, profissionais especialistas...)
dificulta a identificacdo dos doentes.

As necessidades em termos de vigilancia epidemioldgica variam segundo as patologias, o
seu prognostico, a natureza da assisténcia ao doente, o surgimento de terapéuticas
inovadoras e o custo, seja este econémico ou social.

Existem algumas fontes de dados sobre as doencas raras mas nao foram objecto de
exploragdo epidemiolégica. Para serem operacionais, requerem um trabalho de reflexao
sobre o0s seus possiveis modos de utilizagdo possiveis e estudos de viabilidade.

O objectivo é implementar, em 5 anos, uma politica coerente de vigilancia epidemiolégica
integrada e uma mais especifica de algumas doencas raras em particular, em termos de
incidéncia, prevaléncia, repercusséo sobre a mortalidade, morbilidade, qualidade de vida e
circuitos de seguimento dos doentes.

Objectivo

» Conhecer as doencas raras através de uma vigilancia epidemioldgica que permitira
apreender melhor a histéria natural destas doencas, avaliar as necessidades e 0s
percursos dos doentes dentro do sistema de saude e acompanhar a evolucdo dos
indicadores relativos a qualidade de vida dos doentes.

Medidas

> O Institut de Veille Sanitaire (InVS)® é responsavel pela implementacdo e
coordenacdo da vigilancia epidemioldgica das doencas raras, em colaboracdo com
todos os parceiros envolvidos. Esta missdo sera inscrita no programa de trabalho do
INVS a partir de 2005, através do contrato de objectivos e meios (COM). Nesta area, as
suas missdes sao:

¢ elaborar uma nomenclatura e uma classificacdo adaptadas as doencas raras, em
colaboracdo com as instancias internacionais: a Organizacdo Mundial da Saude e as
instancias europeias, principalmente a “Rare Disease Task Force” que relne os
especialistas europeus em doencas raras;

e implementar uma concertacdo entre os diferentes parceiros (instancias
internacionais, profissionais de salde, nomeadamente os centros de referéncia de
doencas raras e as associacdes de doentes) a fim de:

® InVS : Instituto de Vigilancia de Sadde
" Grupo de Missao para as Doencas Raras



0 estabelecer uma ordem de prioridade das doencas a monitorizar em termos de
incidéncia, prevaléncia, gravidade, morbilidade, incapacidade e mortalidade;
o definir os instrumentos adaptados de vigilancia epidemiolégica;

elaborar com os respectivos profissionais e associacées de doentes um caderno de
encargos epidemiolégico dos centros de referéncia;

fornecer pericia metodolégica aos centros de referéncia para Ihes permitir cumprir a
sua missao de vigilancia epidemioldgica através de:

o apoio para a implementacdo a recolha de dados homogéneos e pertinentes, de
bases de dados, de métodos estatisticos adaptados, com a colaboracao dos
servicos de salde publica dos centros hospitalares;

o Uuma organizacdo adaptada do retorno das informacoes;

o um apoio logistico para a analise e sintese dos dados recolhidos;

mobilizar todas as bases de dados existentes:

o 0 registo das certiddes de 6Obito, administrado pelo Institut national de la santé et
de la recherche médicale (INSERM)?, o “CépiDc™”;

o as declaracdes de Affections de Longue Durée (ALD') que permitem identificar
claramente algumas doencas ou grupos de doencas raras;

o 0 Programme Médicalisé des Systémes d’'Information (PMSI™), os ficheiros das
Commissions Départementales d’Education Spéciale (CDES'?), das Commissions
Techniques d’Orientation et de Reclassement Professionnel (COTOREP®) e as
bases de dados dos laboratérios (monitorizacdo dos medicamentos 6rfdos ou
marcadores, dados de exames de diagnostico dos laboratdrios de genética...);
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prosseguir a elaboracao de registos de doencas raras através de:

o manutencao da politica de concursos publicos para a implementacdo dos registos
de doencas raras, iniciada pelo Comité Nationale des Registres (CNR*) em Maio
de 2004;

o criacdo de uma subcomissdo do CNR que permita a qualificacdo dos registos de
doengas raras segundo um procedimento adaptado (modificacdo do decreto que
define as missdes do CNR e o seu regulamento interno);

e implementar um estudo epidemiol6gico sobre a mortalidade devida a doencas raras,
baseado em certiddes de 0Obito;

e recolher dados sobre a deficiéncia e a inser¢do social, educacional e profissional dos
doentes;

® INSERM: Instituto Nacional da Satde e Investigacédo Médica

° CépiDC: Centro Epidemiolégico das Causas de Obito. Um servico de gestdo das informacdes
médicas contidas nas certiddes de 6bito

9 ALD: doencas de longa duracéo

1 PMSI: programa de sistemas de informac&o médica

12 CDES: comissdes departamentais para a educacédo especial

¥ COTOREP: comissdes técnicas de orientacéo e reclassificacéo profissional

* CNR: Comissao Nacional de Registos



e elaborar uma sintese da epidemiologia das doencas raras e garantir uma ampla
divulgacdo da mesma, nomeadamente junto de todos 0s parceiros institucionais,
profissionais, associativos e grande publico.

» A estrutura de coordenacdo da investigacdo sobre as doencas raras, formada a
partir do actual Groupement d’'Intérét Scientifique (GIS) sobre as doencas raras,
favorecera os projectos de investigacao para desenvolver:

e instrumentos genéricos de epidemiologia (ex.: gestores de bases de dados);

e projectos de investigacao clinica, incluindo ensaios terapéuticos a partir dos centros
de referéncia ou dos registos.

Custo

Sdo atribuidos recursos financeiros e humanos especificamente atribuidos ao InVS para
esta missao: 500 000 euros por ano, ou seja, 2 milhdes de euros ao longo do plano.

Calendario

Novas missfes do InVS: a partir de Janeiro de 2005
Programa plurianual de investigacdo em doencas raras: 1° trimestre de 2005

Superviséo

Direction Générale de la Santé (DGS)'® em colaborac&o com o InVS

' DGS: Direccédo-Geral de Satde, divisdo do Ministério da Satde e da Seguranca Social



Eixo 2: Reconhecer a especificidade das doencas raras

O reconhecimento da especificidade das doencas raras € um requisito necessario para
facilitar o diagnostico precoce da doencga e melhorar o seguimento dos doentes e das suas
familias, o que contribui para melhorar o progndstico e a qualidade de vida.

Contexto

Alguns doentes afectados por doencas raras tém dificuldade em obter o reembolso das suas
despesas de saude pela seguranca social. Estas dificuldades abrangem quatro dominios:

Heterogeneidade nos modos de reembolso em caso de doencas de longa duracédo (DLD)

Existem diferencas nos procedimentos de reembolso porque ndo existe apenas uma
categoria “doencas raras” na lista de doencas de longa duracédo. Isto ndo permite uma
coeréncia entre os diferentes procedimentos, nomeadamente:

e O0u a patologia ou um dos seus sintomas figura nominalmente na lista das 30
doencas de longa duracédo - a DLD 30 (ex.: doencas metabdlicas hereditarias, fibrose
quistica, esclerose lateral amiotrofica, doenca neuromuscular...);

e 0u a patologia ndo figura na referida lista e o doente pode ter acesso a 100% do
reembolso sob a modalidade de “fora da lista” (312 da lista DLD). A patologia deve
ser grave, evolutiva ou incapacitante e necessitar de cuidados continuados com uma
duragéo previsivel superior a 6 meses.

Reembolso de alguns produtos e dispositivos médicos especificos

Alguns produtos de salde (medicamentos, dispositivos médicos) prescritos para as doencas
raras ndo sdo reembolsados. Nomeadamente:

e medicamentos com autorizacdo de introducao no mercado (AIM) reembolsaveis em
certas indicacGes e prescritos fora da indicacdo reembolsavel como parte do
tratamento de certas doencas raras (ex.: vitaminas no caso da fibrose quistica);

e certos medicamentos que possuem uma AIM, mas sdo prescritos em caso de
doenca rara em indicacdes que nao figuram na AlM.

Existe um sistema de reembolso especifico para as doengas metabdlicas hereditarias que
permite, sob parecer de especialistas, estabelecer a lista de medicamentos prescritos fora
das indicacdes que figuram na AIM e que podem ser reembolsados. Todavia, este sistema
nao € aplicavel para outras categorias de doencas raras.

Reembolso de despesas de deslocacdo

A norma do sistema nacional de seguranca social que refere que s6 o transporte até a
instituicdo hospitalar mais préxima é reembolsavel, constitui um obstaculo ao reembolso das
despesas de deslocacao de alguns doentes.

A especificidade da assisténcia aos doentes com doencas raras que necessitam de recorrer

a centros de referéncia ou especializados, muitas vezes distantes do domicilio do doente,
requer uma adaptacéo do actual sistema de reembolso das despesas de deslocacéo.
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Praticas heterogéneas dentro dos servicos médicos da sequranca social

O desconhecimento das doencas raras por parte dos servicos de seguranca social, explica
em grande parte que os pedidos de reembolso de alguns doentes sejam rejeitados. Foi
criado um sistema nacional de especialistas para as doencas metabdlicas hereditarias, mas
este sistema ndo responde as necessidades das outras categorias de doencgas raras.

Objectivos

A melhoria do reconhecimento das doencas raras, no ambito do sistema das doencas de
longa duracao (DLD), pressupde varias medidas:

» simplificar o procedimento de reembolso dos doentes reconhecidamente afectados de
uma patologia de longa duracéao;

» alargar o reembolso a um maior nimero de produtos utilizados para o tratamento de
doengas raras;

» simplificar os procedimentos de reembolso das despesas de deslocagéo;

» melhorar o conhecimento destas doencas e da sua especificidade por parte dos servicos
médicos da seguranca social de modo a diminuir, tanto quanto possivel, os
indeferimentos injustificados de reembolso.

Medidas

> Solicitar & Haute Autorité de la Santé'®

e Liderar uma reflexdo com vista a assegurar a assisténcia as doencas raras no seio
das DLD quando aquelas sdo graves, incapacitantes e onerosas. Esta reflexdo
poderd incidir sobre os critérios de inclusdo de doencas raras na lista de DLD e
sobre o reconhecimento da exceléncia dos centros de referéncia de doencas raras,
de modo a torna-los interlocutores privilegiados dos médicos assistentes.

e que dé um parecer sobre a pertinéncia do reembolso pela seguranca social dos
medicamentos prescritos para indicac6es ndo constantes das respectivas AIM ou
ndo reembolsaveis para o tratamento de doentes com doencas raras. Em caso de
parecer favoravel, os servicos ministeriais aplicardo um sistema de reembolso
desses medicamentos pela seguranca social, quando prescritos fora do actual
ambito legal de prestacgoes;

e Além desta medida, os centros de referéncia deverdo constituir progressivamente,
em colaboracdo com a Alta Autoridade de Salde, protocolos nacionais de
diagnostico e de assisténcia para as doencas raras, de modo a permitir o reembolso
de medicamentos e produtos pela seguranca social, inclusive quando prescritos fora
das indicacdes mencionadas na AIM.

18 Alta Autoridade para a Satde — uma autoridade publica francesa independente, que supervisiona a
avaliacdo cientifica de praticas médicas, de diagndstico e terapéutica e promove o estabelecimento
de normas de “boas praticas” dentro do sistema de salde
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» Melhorar o reembolso pela seguranca social das despesas de deslocacéo:

e identificacdo do centro de referéncia ou especializado como a instituicdo de cuidados
mais proxima;

e um projecto de decreto em preparacdo no Conseil d’Etat'’ abolird a regra da
instituicdo mais préximo e permitird entdo o reembolso das despesas de transporte
para os centros de referéncia.

» Implementacdo de uma estrutura dedicada as doencas raras no ambito nacional de
servicos médicos nos diferentes centros da seguranca social, de modo a
sensibilizar as equipas desses centros da especificidade da assisténcia aos doentes em
guestao.

Custo

Nenhum custo adicional identificado

Calendario

2005

Superviséo

Direction de la Sécurite Sociale (DSS)*®

7 Conseil d’Etat: Supremo Tribunal de Justica
'® DSS: Direccédo da Seguranca Social - divisdo do Ministério da Satide e da Seguranca Social
12



Eixo 3: Promover a informacéo dos doentes, dos profissionais
de saude e do grande publico sobre as doencas raras

Contexto

Desde ha alguns anos, as campanhas mediaticas elaboradas pelas associacbes, em
particular o Téléthon' e a Opération nez rouge®, tém vindo a sensibilizar a sociedade
francesa para as doencas raras ou 0rfas.

Contudo, os doentes e suas familias tém grandes dificuldades em obter informacdes e
orientarem-se dentro do sistema de salde, o que origina dificuldades no diagndstico que
prejudicam a qualidade da assisténcia e aumentam o sentimento de isolamento.

Além disto, a informacdo destinada aos profissionais encontra-se dispersa e pouco
acessivel, num contexto em que 0s conhecimentos evoluem rapidamente. Os profissionais
devem poder ter acesso, em tempo real, a recomendacdes de orientacdo clinica
actualizadas e validadas e devem ser capazes de identificar os servigos especializados para
0s quais referenciar, eventualmente, os seus doentes.

Dispor de informac8es validadas, pertinentes e de facil acesso € indispensavel para
melhorar a assisténcia ao doente.

Existem fontes de informacdo sobre doencas raras, mas o seu desenvolvimento deve ser
apoiado através de:

- A Orphanet é um portal online de informac¢&o multilingue, criado em 1997 e
financiado pela Direcgdo-Geral de Saude (DGS), a Caisse Nationale d’Assurance
Maladie des Travailleurs Salariés (CNAMTS)”, o0 INSERM, a Comisséo Europeia,
Les Entreprises du Médicament (LEEM??), a Fondation Groupama pour la santé®® e
as associag0des, principalmente a Association Frangaise contre les Myopathies. Este
portal permite fornecer as familias e aos profissionais informacao sobre doencas
raras e 0S Servigos existentes nesta area.

- Dois servigos especificos de informacéo telefonica, Maladies Rares Info Service e a
Fédération des Maladies Orphelines (FMO?*), fornecem informac6es diarias aos
doentes e profissionais de saude, mas ainda ndo sao suficientemente conhecidos.

- Documentos pedagdgicos ou instrumentos de educacao terapéutica sdo elaborados
por especialistas ou associacdes de doentes.

- Servigos sécio-culturais de informacédo para os doentes com dificuldades linguisticas
ou sociais foram viabilizados, embora estas iniciativas ndo estejam suficientemente
difundidas (ex.: “femmes relais”, agentes itinerantes que se deslocam aos hospitais
para informar as familias sobre drepanocitose).

19 Tgléthon: um evento anual de captacéo de fundos organizado pela AFM, difundido pelo canal de
televisdo Franca 2 por mais de 30 horas.
20 Opération nez rouge : uma campanha de captacao de fundos e sensibilizacdo organizada pela
Fédération des Maladies Orphelines (FMO)
2L CNAMTS: fundo de seguranca social nacional dos trabalhadores assalariados
2 | EEM: Associacao francesa das empresas farmacéuticas
23 Fundacé@o Groupama: fundagdo beneficente criada pela companhia de seguros Groupama
* EMO: Federacao das Doencas Orfas
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Objectivos

Desenvolver a informacao destinada a todos os publicos-alvo implicados
Certificar os servigos de informacéo telefonica

Desenvolver a educacéao terapéutica

Divulgar o Plano de Doencas Raras junto dos profissionais e do grande publico

YVVVY

Medidas

» Melhorar a informacdo disponivel na Internet na lingua francesa (Orphanet):

e tornar a Orphanet o portal de referéncia, que permite o acesso a toda a informacao

sobre doencas raras;

e criar novos servicos para os profissionais de salde (ajuda ao diagndstico ou a

orientacdo dentro do sistema de salde, condutas a adoptar em situacfes

de

emergéncia...) e para 0s parceiros sociais (ajuda nos processos de insercdo escolar
ou profissional, prestacdes sociais as pessoas com deficiéncia, ajudas técnicas e

financeiras...);

e melhorar a informagdo médica existente através da extensao da enciclopédia médica
“Orphanet” destinada aos profissionais e aos doentes: informacdes detalhadas serédo

disponibilizadas sobre todas as doengas raras identificadas;

e elaborar novas categorias de informacao adaptadas as necessidades dos doentes e

dos profissionais, sobre:

o organizacdo dos sistemas de saude e de assisténcia ao doente em Franca e
resto do mundo, em particular na Europa,;

assisténcia social e o0 acesso as terapias e as prestacdes sociais;

boas praticas de tratamento;

documentos pedagogicos disponiveis;

sistemas especializados de ajuda ao diagndstico;

terapias e seu desenvolvimento.

O O O o o

através de campanhas de comunicacéo dirigidas.

no

melhorar a divulgacdo do site Orphanet aos profissionais de salde e aos doentes,

» Melhorar a informacéo disponibilizada por telefone sobre as doencas raras, em
colaboracédo com o Institut National de Prévention et d’Education pour la Santé®

(INPES) e as associagdes de doentes:
e certificando os servicos de informacao telefénica;

e divulgando melhor os servicos telefénicos, através de campanhas de comunicag
destinadas aos profissionais de saude, aos doentes e ao grande publico.

» Desenvolver uma informacdo especifica sobre doencas raras, adaptada
necessidades de alguns publicos, nomeadamente professores, assistentes sociais...

» Desenvolver a educacéo terapéutica:

?® INPES: Instituto Nacional de Prevenc&o e Educacéo para a Salde

ao

as
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melhorando a qualidade, a quantidade, a disponibilidade e a acessibilidade dos
documentos pedagdgicos destinados a educacao terapéutica, em colaboracdo com o
INPES, os profissionais de saude e as associacdes de doentes;

reunindo e partilhando as experiéncias de educacgéo para a saude, sob a orientagdo
do INPES;

melhorando a informagdo destinada a diferentes publicos com dificuldades
(problemas linguisticos ou sociais, situacGes de precariedade), através da formacéao
dos profissionais de saude de proximidade (médicos e puericultores nos centros de
proteccdo materno-infantil, médicos escolares...);

apoiando a base de dados online do Ministério da Educacdo “Intégrascol”, que
fornece informacgBes sobre doencas infantis crénicas e raras aos professores, em
colaboracdo com os médicos escolares;

promovendo a investigacao sobre educacdo para a saude.

» Divulgar o Plano de doencas raras junto dos profissionais de saude, doentes e
grande publico:

divulgando estas medidas junto dos profissionais de saude, doentes, o grande
publico e os centros de deficientes;

divulgando o plano de forma internacional e, em particular, ha Europa;

organizando, em colaboracdo com a Unido Europeia e as associacfes de doentes,
uma conferéncia internacional no Luxemburgo em 2005;

garantindo a monitorizacdo da informacdo sobre a implementacdo do Plano e a
avaliacdo das accdes realizadas, junto dos profissionais de salde, doentes e
associacoes.

Calendério

Orphanet: 2005 — 2007
Educacéo terapéutica: 2005 — 2007
Servico de informacéo telefonica: 2005

Custo

Medidas de informacao: 300 000 euros por ano (1,2 milhdes de euros ao longo do plano);
Servico de informacéo telefénica: 400 000 euros por ano (1,6 milhées de euros ao longo do

plano).

Supervisao

Direccdo-Geral de Saude (DGS), em colaboracdo com o INPES, o INSERM e as
associacdes de doentes.
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Exemplos de novos instrumentos que serdo desenvolvidos

- directério anual de servicos que permita a referenciardo no sistema de cuidados,
baseado em descri¢cdes exaustivas dos sintomas clinicos, caso ndo se disponha
ainda de um diagndstico preciso;

- disponibilizar online informacgdes actualizadas sobre a oferta de servicos/cuidados
(centros de referéncia, redes de assisténcia...);

- levantamento bibliografico da organizacdo dos cuidados e da assisténcia aos
doentes com doencas raras em todo 0 mundo;

- disponibilizar online informacdo sobre as boas praticas elaboradas pelos
profissionais de salde, principalmente nos centros de referéncia, em colaboragéo
com a Alta Autoridade para a Saude;

- divulgacdo online de instrumentos de ajuda ao diagndstico e a decisdo em
situacbes de emergéncia, em colaboracdo com os profissionais envolvidos, a Alta
Autoridade para a Saude e as associagoes;

- disponibilizar informac¢8es online sobre o desenvolvimento e a disponibilidade de
medicamentos orfados, em colaboragdo com a AFSSAPS e o LEEM,;

- disponibilizar para download documentos informativos e pedagogicos, destinados
aos doentes e as suas familias;

- disponibilizar online informacéo social e administrativa regularmente actualizada.
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Eixo 4: Formar os profissionais de saude para uma melhor
identificac&o das doencas raras

Contexto

Os doentes queixam-se frequentemente de dificuldades no diagndstico e dos problemas que
eles e suas familias encontram no seguimento dos cuidados e no acompanhamento
quotidiano.

As associacdes de doentes realcam que a forma como a informagdo € comunicada tem
tanta importancia quanto o seu contetdo para ajudar o doente e os familiares a suportar a
doenca: a noticia do diagndstico, o apoio em situacdes de emergéncia, 0 acompanhamento
ao longo da doenca de modo a garantir uma insercao social adaptada, os periodos de
agravamento ou de final de vida requerem um acompanhamento de qualidade por parte dos
profissionais de saude.

Os curricula das licenciaturas em medicina ndo contém, em geral, referéncia as doencas
raras.

A circulacdo da informacdo médica sobre o doente através do sistema de assisténcia é por
vezes dificil, nomeadamente em situacdes de urgéncia: por falta de informagbes médicas
fiAveis sobre o diagnéstico e a terapia da doenca, um médico que trabalhe no servico de

urgéncia pode sentir dificuldade em adoptar uma conduta terapéutica apropriada (ex.:
osteogénese imperfeita, sindrome de Marfan...)

Objectivos
» Adaptar a formacao inicial e continua dos profissionais de saude e do sector social

» Reconhecer as novas profissdes capazes de contribuir para a melhoria da assisténcia
aos doentes e as suas familias

» Melhorar a circulagao da informacéo médica
Medidas
» Para adaptar a formacao médica inicial:

e introduzir o tema das doencas raras no programa de exame de classificacdo
nacional de fim de estudos dos 2° e 3° ciclos do curso de medicina;

e introduzir o tema das doencas raras nos programas de formacéo de especialistas,
em colaborac¢do com o0s respectivos colégios de especialidade;

e organizar seminarios de sensibilizacdo sobre as doencas raras, durante o 3° ciclo de
estudos de medicina;

e criar um modulo de formacdo especifico sobre doencas raras, no ambito da
“universidade médica virtual”;

e elaborar instrumentos pedagdgicos especificos e divulgando-os no site Orphanet.
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» Para organizar a formagdo médica continua sobre doencas raras, obrigatéria
desde a Lei de 9 de Agosto de 2004 relativa a politica de saude publica:

e elaborar moédulos de formacdo continua em colaboracdo com o College national de
la formation médicale continue des médecins libéraux %, o Collége des enseignants
de médecine générale ?’, o Collége national de la formation médicale continue des
médecins salariés %, as sociedades cientificas evolvidas e os Conseils nationaux de
la formation continue des médecins hospitaliers ?°;

e disponibilizar online os programas de formacgé&o no site Orphanet.

» Para sensibilizar os outros profissionais de salude e assistentes sociais sobre a
problematica das doencas raras:

e modificar os programas de formacao inicial e continua do pessoal paramédico:
enfermeiros, terapeutas (terapeutas ocupacionais, da fala, de psicomotricidade),
assistentes sociais, psicdélogos...

» Para organizar o programa de formacado de novas profissdes:

e implementar o programa de formacdo inicial dos aconselhadores genéticos e nele
integrar a problematica das doencas raras (comunicacdo do diagnostico,
seguimento, acompanhamento dos doentes e de suas familias, reflexao ética);

¢ implementar uma formacdo universitaria complementar (diploma inter-universitario,
mestrado) de “coordenador de cuidados”, destinada aos profissionais de salde que
trabalham com doentes afectados de doencas raras.

» Para melhorar a circulagdo da informacdo médica sobre o doente, no respeito pelos

principios do sigilo médico e profissional, o processo médico pessoal (DMP*) é o
instrumento mais adaptado.

Custo
100 000 euros por ano (400 000 euros ao longo do plano)
Calendario

Organizacao dos cursos de formacédo: 2005 — 2006
Ferramentas para a circulagédo da informacdo médica: 2005 — 2006

Supervisao

Direccédo-Geral de Saude (DGS)

%6 Colégio nacional de formac&o médica continua de médicos em exercicio liberal
*T Colégio de professores de medicina geral
?8 Colégio de formacéo médica continua de médicos assalariados
2% Conselhos nacionais de formac&o continua dos médicos hospitalares
%0 DMP: Dossier Médical Personnel
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Eixo 5: Organizar o rastreio e 0 acesso aos testes diagnosticos

Contexto

O grande numero de testes genéticos, disponiveis gracas ao progresso da biologia
molecular e da genética, permite o diagndstico de cada vez mais doencas raras.

A disponibilidade de tais testes permite também a sua utilizacdo para um rastreio
sistematico da populacao.

O rastreio da populacdo em geral (rastreio pré-natal, neonatal ou da populacdo adulta) ou o
rastreio dirigido dependem de decisdes de saude publica e de politica social em que estédo
em jogo varios aspectos:

e técnicos: os testes disponiveis devem ser exequiveis e de facil execucao, preditivos
e aceitaveis para as pessoas a quem se destinam;

e ¢ticos: o teste e as suas consequéncias devem ser benéficos para quem a ele se
submete, e as implicacdes familiares e sociais devem ser eticamente aceitaveis;

e organizacional: as pessoas rastreadas dentro da populacdo-alvo devem ter acesso a
devida assisténcia. A op¢do de uma politica de rastreio levanta o problema das
prioridades de saude que a sociedade esteja disposta a aceitar;

e social: a escolha de um rastreio populacional € também uma opgdo social. A
sociedade pode optar por promover um rastreio, para além de consideracfes
puramente de salde publica, num acto solidario perante um grupo de doentes que
deseja apoiar.

S6 uma avaliacdo de todo o rastreio, antes e depois da sua realiza¢do, tomando em conta
toda a sua problematica, permite propor uma politica coerente de rastreio das doencas
raras.

O rastreio_individual depende de uma decisdo pessoal tomada num contexto de cuidados
cujas indicacdes devem ser validadas. Além disto, os auto-testes disponiveis através da
Internet, que ndo requerem prescricdo médica, ndo dispdem actualmente de validacdo
cientifica nem de enquadramento juridico e colocam numerosos problemas éticos.

Objectivos

» implementar uma politica coerente de rastreio das doencas raras, fundamentada em
prioridades claramente definidas, baseadas numa avaliacdo rigorosa dos rastreios a
planear e numa racionalizac&o das decisdes, tendo em conta as opc¢des da sociedade;

» melhorar 0 acesso aos testes de diagnéstico;

» propor uma politica concertada, na Europa, sobre o rastreio das doencas raras.

Medidas

I. Para estruturar o rastreio das doencas raras:
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» Melhorar a organizacdo dos programas de rastreio da populacdo em geral

implementando:

e um procedimento regulamentar geral definindo as etapas da avaliagdo da
implementacéo e seguimento dos programas de rastreio;

e uma avaliacdo sistematica, antes e depois dos programas, em colaboracdo com as
instancias envolvidas (Ministério da Saude e Seguranca Social, Alta Autoridade para
a Saude, Haut Comité de Santé Publique®!, agéncias de saude...). Foi recentemente
elaborado um guia sobre a metodologia da avaliacdo a priori de um programa de
rastreio®” pela Agence Nationale d’Accréditation et d’Evaluation en Santé (ANAES®?;

e uma comissao consultiva independente, nomeada pela Alta Autoridade para a Saude
e pelo Haut Conseil de Santé Publique®, encarregado de elaborar um parecer para o
Ministro da Salde e da Seguranga Social sobre a politica de rastreio;

¢ aformacédo e promocéao de equipas que contribuirdo com as suas competéncias para
a realizacdo da avaliagdo dos programas, através de concurso;

e um quadro juridico e institucional para os programas e ac¢des individuais de rastreio
com:

o clarificagdo do estatuto juridico do acto de prescricdo de um rastreio da
populacéo;
o inscrigdo dos actos de rastreio na nomenclatura dos actos meédicos.

Melhorar a organizacéo do rastreio individual:

e validando as indicacfes dos testes de rastreio individual, destinados a identificar
uma risco de saude para uma pessoa e sua familia, em colaboracdo com a Agence
francaise de sécurité sanitaire des produits de santé (AFSSAPS), a Alta Autoridade
para a Salde, o Conseil National Consultatif d’Ethique (CNCE)*®, a Agence de
Biomédicine® e os profissionais de satde envolvidos;

e fornecendo uma validacdo cientifica aos auto-testes, em colaboracdo com a Alta
Autoridade para a Saude, os profissionais de salde e as associa¢cdes de doentes;

e clarificando no plano ético, juridico e regulamentar o estatuto dos auto-testes de
rastreio.

Para melhorar o0 acesso aos testes diagnosticos e ao aconselhamento genético:

Melhorar a disponibilidade dos testes diagndésticos, abrindo um concurso em 2005,
destinado aos laboratérios que realizam procedimentos biolégicos complexos,

%1 Comité Superior de Satde Publica

%2 “Guide méthodologique : comment évaluer & priori un programme de dépistage, guides pratiques

http://www.anaes.fr

% ANAES: Agéncia Nacional de Acreditacdo e Avaliacdo em Salde
% Conselho Superior de Satde Publica

%* CNCE: Comité Consultivo Nacional Sobre a Etica

% Agéncia de Biomedicina
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especialmente em biologia molecular, em colaboracdo com o Comité National de
Génétique Clinique®’ e as sociedades cientifica envolvidas.

Foi realizado em 2003 um concurso de projectos de modo a permitir a execugdo de
testes genéticos complexos para o diagnostico de doencas raras musculares,
neuroldgicas e neurossensoriais e do atraso mental.

» Trinta e quatro laboratérios de genética molecular beneficiam actualmente de um apoio
financeiro de 4.5 milhdes de euros.

» Melhorar a acessibilidade as técnicas de reproducdao medicamente assistida, no

contexto do diagndstico pré-implantacéo, exonerando-os do “ticket modérateur”®,

» Sensibilizar os profissionais de saude e o publico para os testes de rastreio e as
suas modalidades de realizacdo (INPES):

e realizando campanhas de informacdo e comunicacao sobre o rastreio;

e organizando programas de formacao dos profissionais de saude, sobre o rastreio e
0s problemas éticos e de saude publica que estes levantam.

Ill. Para propor uma politica europeia concertada sobre o rastreio das doencas raras

» Solicitar a intervencao da Direccdo Geral da Saude da Comisséo Europeia (DG SANCO)
e, em particular, a “Rare Disease Task Force”, para que formulem recomendacbes
europeias.

Custo

Concurso publico para os laboratérios de referéncia: 5 milhdes de euros por ano a partir de
2005 (20 milhdes de euros ao longo do plano).

Calendario
2005 - 2006
Supervisao
Estruturacao do rastreio: Direccdo-Geral de Saude (DGS) em colaboracdo com o INPES

Melhoria do acesso ao diagndstico: Direction de I'hospitalisation et de l'organisation des
soins*® (DHOS) e Direccéo da Seguranca Social (DSS)

% Comité Nacional de Genética Clinica
% ticket modérateur: a parte do custo de um tratamento médico que ndo é reembolsada pela
seguranca social
% DHOS: Direccédo da Hospitalizagdo e Organizacdo do Tratamento — divisdo do Ministério da Sadde
e da Seguranca Social
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Eixo 6: Melhorar o0 acesso ao tratamento e a qualidade da
assisténcia aos doentes

Contexto

O numero e a diversidade das doencas raras requerem uma abordagem especifica em
matéria de seguimento. Na realidade, os doentes e os seus familiares tém dificuldade em
obter um diagndstico e uma assisténcia adaptada a sua doenca e de forma coordenada.

Frequentemente, 0 acesso ao tratamento é dificil devido:

ao desconhecimento por parte dos doentes e seus médicos da patologia e da
existéncia de centros especializados para estas doencas;

ao grande namero de técnicos necessarios ao tratamento da doenca;

a insuficiéncia da interface comunidade-hospital, que ndo permite uma assisténcia
coordenada e global do doente pelas redes de salude e médico-sociais;

a auséncia de identificacao clara das infra-estruturas médicas e paramédicas de
proximidade.

O percurso dos doentes depende entdo de logicas individuais, e ndo de uma verdadeira
rede organizada de cuidados.

O

z

resultado € uma inadequacdo da assisténcia, bem como uma desorientacdo

particularmente dolorosa para as familias, por vezes, causadora de atraso no diagnéstico.

Objectivos

>

>

criar centros de referéncia para a assisténcia aos doentes com doencas raras.

estruturar, a partir destes centros, uma organizacéo de cuidados que permita ao doente
beneficiar da assisténcia mais adaptada as suas necessidades.

garantir a coeréncia entre a organizacao do tratamento, os procedimentos de reembolso
pela seguranca social e os dispositivos de atribuicdo de outros tipos de beneficios.

garantir a disponibilidade e o reembolso dos medicamentos 6rfdos e evitar as cessacdes
de comercializacao de certos produtos de saude.

Medidas

l.
>

Para criar centros de referéncia de doencgas raras:

Criar um Comité National Consultatif de Labellisation®® (CNCL) constituido por
representantes dos profissionais de salde especialistas em doencas raras, das
instituicdes envolvidas e das associacdes de doentes. Este comité tem por missao
aconselhar o Ministro da Saude e da Segurang¢a Social sobre a certificacdo dos centros
de referéncia;

9 CNCL: Comité Nacional Consultivo de Certificacéo
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» Certificar a nivel nacional uma centena de centros de referéncia para as doencas raras.
Estes centros, com equipas multidisciplinares, tém a missao de:

e facilitar o diagnostico e definir uma estratégia terapéutica e de assisténcia
psicolégica, bem como de apoio social;

e definir e divulgar protocolos terapéuticos, em colaboracdo com a Alta Autoridade
para a Saude e a Union Nationale des Caisses d’Assurance Maladie (UNCAM*);

e coordenar a investigacdo e participar na vigilancia epidemiolégica, em colaboracao
com o Institut de Veille Sanitaire (InVS)

e participar em acc¢des de formacdo e informacdo dos profissionais de saude, dos
doentes e suas familias, em colaboracdo com o Institut National de Prévention et
d’Education pour la Santé (INPES);

e promover e coordenar as redes de profissionais de salde e médico-sociais;

e ser interlocutores privilegiados das instancias de tutela e das associagBes de
doentes.

» Divulgar amplamente a lista dos centros de referéncia junto dos profissionais de
saude, doentes e seus familiares, de modo a facilitar a orientacdo dos doentes para
centros certificados. O directério regional desses centros sera divulgado online nos sites
do Ministério da Saude e da Segurangca Social e da Orphanet. Igualmente, sera
divulgado junto das associa¢fes e dos profissionais de salde.

» Garantir o financiamento permanente desses centros, através da aplicacdo da taxa
“por actividade” (T2A*), bem como pela dotacéo contratualizada no quadro das Missions
d'intérét général et daide & la contractualisation®® (MIGAC) para 0S recursos
consagrados as missdes de coordenacdo de cuidados, investigacdo e ensino, bem como
de vigilancia epidemiolégica e exceléncia técnica.

Il. Para estruturar a organizagéo dos cuidados:

» Constituir redes de saude e médico-sociais a partir dos centros de referéncia:

e fazendo reconhecer pelas administracbes regionais (Agence Régionale
d’Hospitalisation, ARH* e Union Régionale des Caisses d’Assurance Maladie,
URCAM®) a prioridade das doencas raras para o financiamento das redes de
cuidados, avalizadas pelos centros de referéncia;

e apoiando o desenvolvimento dessas redes inter-regionais e nacionais através da
Dotation Nationale de Développement des Réseaux (DNDR*), desde que exista
uma parceria com um centro de referéncia.

*L UNCAM: Unido nacional de fundos de seguranca social
“2 T2A: tarifa por actividade
3 MIGAC: Missdes de interesse geral e apoio a contratualizagao
* ARH: Agéncia regional de hospitalizac&o
> URCAM: Unigo regional de fundos de seguranca social
“> DNDR: Dotac&o Nacional para o Desenvolvimento de Redes
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» Desenvolver instrumentos de coordenacéo no seio das redes de cuidados:

e incentivando os estabelecimentos que disponham de um centro de referéncia, a
estabelecer convencgles inter-hospitalares com as estruturas que participam na
assisténcia aos doentes com doencas raras. Estas conven¢des devem basear-se em
projectos médicos comuns;

e efectuando um estudo-piloto do “processo médico pessoal’ (DMP) a partir de 2005,
num ou dois centros de referéncia;

e subsidiando as despesas de transporte dos médicos hospitalares que necessitem
deslocar-se a outro hospital, no &mbito das missdes de consultadoria e pericia.

Il. Para garantir a coeréncia do sistema de organizacdo de cuidados ao doente, dos
procedimentos de reembolso pela seguranca social e do apoio médico-social.

» lIdentificar os centros de referéncia como fonte de exceléncia técnica para os
servicos de controlo médico dos fundos de seguranca social;

» Atribuir a estes centros uma missao de informacdo dos doentes e suas familias
sobre os diferentes sistemas de ajuda e acompanh