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Resumo

O que é este documento?

Relatério anual sobre a implementacdo do
Cartdo da Pessoa com Doenga Rara (CPDR),
referente ao ano 2021, elaborado pelo
Departamento da Qualidade na Saude, Divisao
de Planeamento e Melhoria da Qualidade.

O que consta do documento?

Neste relatério anual sdo apresentados dados
que demonstram a implementagdo do processo
de requisi¢cdo do CPDR no ano 2021.

Quais sdo as principais conclusdes?

Em cumprimento da Norma da DGS n.° 01/2018,
verificou-se que durante o ano 2021 foram
emitidos 1142 CPDR, podendo observar-se o
registo de 397 doencas raras diferentes, das
quais 97 sdo doencas codificadas pela primeira
vez no ano de 2021. Vinte e cinco unidades de
consultas de especialidade médica emitiram
CPDR neste ano.

O que se quer atingir em 20227

Iniciar o processo de visualizagao do
CPDR nos sistemas de informacdo
das urgéncias dos hospitais no
momento da triagem;

Aumentar o numero de cédigos
ORPHA disponiveis no CPDR.
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Summary

What is this document?

The 20271 Annual report on the implementation
of the Rare Disease Card was elaborated by the
Department of Quality in Health, Division of
Quality Design and Improvement.

What can | find in this document?

This annual report presents data regarding the
implementation process of the Rare Disease
Card request during the year 2021.

Main conclusions?

In compliance with the DGS Guideline
n.01/2018, during 2021, 1142 Rare Disease
Cards were issued and 397 different rare
diseases were registered, including 97 diseases
registered for the first time in 2021. This year
twenty-five specialized medical units have
registered Rare Disease Cards.

What do we aim for 2022?

Start the visualization of the Rare
Disease Card in the existing information
systems of the emergency departments
during the triage;

Increase the number of ORPHA codes
in Rare Disease Card.
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Introducao

A definicdo europeia de doenca rara, adotada pela Dire¢ao-Geral da Saude (DGS), corresponde as
doengas com uma prevaléncia ndo superior a 5 por 10.000 habitantes (Comisséo Europeia (2014)".

As doencas raras apresentam as seguintes caracteristicas:
a) Sao doengas crénicas, muitas delas graves e degenerativas, frequentemente hereditarias;
b) Manifestam-se em qualquer grupo etario;

c) Apresentam uma grande diversidade de sinais e sintomas, que variam nao s6 de doen¢a para
doenca, mas também de pessoa para pessoa;

d) Podem ser muito incapacitantes, com impacto na qualidade de vida e na esperanca média de vida;

e) Nem sempre tém tratamento especifico, contudo os cuidados de salde ddo enfoque aos aspetos
relacionados com a melhoria da qualidade de vida e o aumento da esperanca média de vida;

f)  Implicam elevado sofrimento para o doente e para a sua familia;
g) Podem associar-se a um défice de conhecimentos cientificos, pela sua raridade.

Avariabilidade de abordagem, tratamento e acompanhamento clinico, especialmente em situa¢des de
urgéncia e emergéncia, justificam a necessidade de criagdo de um mecanismo de protegdo especial a
pessoa com doenga rara. Como reconhecimento desta necessidade a Resolucdo da Assembleia da
Republica n.° 34/2009, aprovada e publicada no Diario da Republica, 12 Série, n.° 88, de 7 de maio,
recomendou ao Governo a criagdo de um “Cartao” para a pessoa com doenca rara. Neste ambito, a
DGS, através do Departamento da Qualidade na Saude, desenvolveu um instrumento para protecao
especial dos portadores de doenca rara, denominado “Cartdo da Pessoa com Doenca Rara” (CPDR)
com os seguintes objetivos:

a) Assegurar que, nas situaces de urgéncia e/ou emergéncia, os profissionais de saude tenham
acesso a informagdo relevante da pessoa com doenca rara e a especificidade da situagdo clinica,
permitindo melhor prestacao de cuidados;

b) Melhorar a continuidade dos cuidados, assegurando que a informacgdo clinica relevante da pessoa
com doenca rara esta na posse do utente, num formato acessivel, e que o acompanha nos diferentes
niveis dos cuidados de salde;

c) Facilitar o encaminhamento apropriado e rapido para a unidade de salde que assegure,
efetivamente, os cuidados de salide adequados ao utente.

O presente relatério apresenta a evolucdo do processo de implementagdao do CPDR, com destaque
para os dados de monitorizagcdo do ano 2021.

! comissao Europeia (2014). Relatério sobre a implementa¢do da Comunica¢do da Comissdo sobre Doengas Raras:
desafios para a Europa [COM (2008) 679 final] e da Recomendacdo do Conselho de 8 de junho de 2009 relativa a
uma acdo europeia em matéria de doencas raras (2009/C 151/02). Disponivel em: https://eur-lex.europa.eu/legal-
content/PT/TXT/PDF/?uri=CELEX:52014DC0548&from=PT

[Consultado em 30/06/2020].
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A requisicdo do CPDR é realizada pelo médico assistente na Plataforma do Registo de Saude Eletrénico
que disponibiliza, na area profissional, uma lista de doencas raras, com o respetivo c6digo ORPHA e
cuidados de saude especificos para o contexto urgéncia/emergéncia, sendo estes Ultimos editaveis
pelo médico, que podera, se necessario, personalizar e ajustar a informacdo ao caso particular da
pessoa com doenca rara, permitindo a personalizagdo dos cuidados de urgéncia/emergéncia.

Com o objetivo de agilizar o processo e clarificar o procedimento de emissdo de CPDR a Norma da DGS
n.° 01/2018 define as suas condi¢des de emissdo e consulta.

Resultados do processo de implementacao
do CPDR

Ao longo dos ultimos 8 anos, como se verifica na Tabela 1, os profissionais e unidades de salde tém
demonstrado cada vez mais interesse na requisicdo de CPDR, tendo sido requisitados 9214 CPDR, até
dia 31 de dezembro de 2021.

Tabela 1. Implementag¢do do Cartdo da Pessoa com Doenga Rara (CPDR)

Indicador 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021
N.° Cartdes requisitados 622 911 776 2703 1100 1065 895 1142
N.° Unidades de Saude emissoras 6 13 14 24 30 25 24 25
N.° Novas doencas codificadas 168 182 106 225 150 145 90 97

Fonte: DGS, a partir de dados fornecidos pelos SPMS em 2022. O numero de cartdes requisitados anualmente foi revisto e
atualizado.

Verifica-se um aumento do nimero de novos CPDR emitidos em 2021 comparativamente ao ano 2020,
sendo este 0 ano que se requisitaram mais CPDR, com exce¢do do ano 2017, em que a possibilidade
de requisicdo do CPDR foi expandida a todos os hospitais publicos e privados, ficando cada instituicdo
responsavel pela sua dinamizacdo e implementagdo. Todavia é expectavel uma estabilizacdo do
numero de cartdes emitidos anualmente, por diversos fatores como:

e A obtencdo de um diagnéstico de doenca rara é maioritariamente um processo intrincado e
longo, dai o diagndstico ser frequentemente feito apenas em centros de referéncia;

e A maior consciencializagdo do Regulamento Geral sobre a Prote¢do de Dados pode ter
condicionado o nimero de CPDR emitidos, uma vez que estd dependente do consentimento
escrito;

e Constrangimentos na atualizagdo dos Cédigos ORPHA disponiveis no CPDR, nos ultimos dois
anos.
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Todavia, quando comparado o numero de novas doengas codificadas em 2021 com a totalidade das
doencas codificadas com cédigos ORPHA nos anos anteriores, verifica-se que no ano 2021 foram
codificadas pela primeira vez mais 97 novas doengas raras.

Grafico 1. Evolugdo da implementacdo do Cartdo da Pessoa com Doenca Rara (CPDR)

Evolug¢ao da implementagao do
Cartao da Pessoa com Doenga Rara

— NQ cartdes requisitados N2 novas doencas codificadas =~ ceeeeeees Linear (N2 cartées requisitados)
3000
2703
2500

2000

1500

ne de cartdes

1000

500

168 106 166 158 a0 97

2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021
ano de emissdo do cartdo

Fonte: DGS, a partir de dados fornecidos pelos SPMS em 2022.

Quando se analisa a informacao individualizada por prestadores, observa-se que, no ano de 2021, os
1142 CPDR requisitados foram emitidos em 25 instituicdes, conforme Gréfico 2, verificando-se que
89,4% dos CPDR foram requisitados por 6 instituicdes que integram Centros de Referéncia,
nomeadamente o Centro Hospitalar Universitario de Coimbra (31,7%), o Centro Hospitalar
Universitario de Lisboa Norte (23,2%), o Centro Hospitalar Universitario de S. Jodo (10,9%), o Centro
Hospitalar Universitario de Lisboa Central (10,7%), o Centro Hospitalar Universitario do Porto (10,6%)
e o0 Hospital da Senhora da Oliveira - Guimaraes (2,3%).
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Grafico 2. Numero de CPDR requisitados por instituicdo em 20271

Numero de CPDR requisitados por instituigdo em 2021

CHUC (Hospital Geral/H. Pediétrico/H. Sobral Cid/Mat. Bissaya Barreto)
Centro Hospitalar Universitdrio Lisboa Norte
Centro Hospitalar Universitario S. Jodo
Centro Hospitalar Universitario Lisboa Central
Centro Hospitalar Universitario do Porto
Hospital da Senhora da Oliveira - Guimaraes
Centro Hospitalar de Gaia - Espinho

Hospital de Braga

Hospital Garcia de Orta

ULS Matosinhos - Hosp. Pedro Hispano

Dr. Nélio Mendonga

CHUAIgarve - Hospital Distrital de Faro
Hospital Beatriz Angelo

ULS do Nordeste

Hospital Prof. Dr. Fernando Fonseca

Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga
Hospital de Cascais Dr. José de Almeida
Centro Hospitalar Tondela-Viseu (Viseu)
ULS Alto Minho

Marmeleiros

Hospital da Horta

Centro Hospitalar do Médio Ave

Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental
Centro Hospitalar de Setdbal

Centro Hospitalar de Trds os Montes e Alto Douro

Fonte: DGS, a partir de dados fornecidos pelos SPMS em 2022.
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Grafico 3. As 10 doencas raras com mais CPDR requisitados em 2021

Doengas raras com mais cartdes requisitados em 2021

1] 10 20 30 40 50 60 70
ORPHA169802 - Hemofilia A grave I 50
ORPHAS5S86 - Fibrose quistica I 55
ORPHA232 - Anemia de células falciformes I 46
ORPHAGO - Défice de alfa-1-antitripsina I 12
ORPHAA42 - Défice da desidrogenase da acil-coA de... I 30
ORPHA791 - Retinite pigmentar I 30
ORPHA169808 - Hemofilia A ligeira I 24
ORPHA166078 - Doenga de Von Willebrand, tipo1 IS 24
ORPHA716 - Fenilcetonuria I 15
ORPHA216796 - Osteogénese imperfeita tipo 1 I 14
ORPHA329 - Défice congénito do factor X| = 12
ORPHA269 - Distrofia facio-escapulo-umeral I 10
ORPHA85447 - Amiloidose ATTRV30M I 10
ORPHAG36 - Neurofibromatose tipo 1 I 10
ORPHAG666 - Osteogénese imperfeita I 10
ORPHA327 - Défice congénito do factor VIl I 10
ORPHA558 - Sindrome de Marfan mm— o
ORPHA85138 - Doenca de Addison I o
ORPHA2032 - Fibrose pulmonar idiopatica m— o
ORPHA71862 - Distrofia da retina, genética N s
ORPHA100054 - Angioedema hereditédrio tipo3 . s
ORPHA768 - Sindrome do QT longo familiar 1 s
ORPHAZ273 - Distrofia mioténica de Steinert I s
ORPHA324 - Doenga de Fabry mmmmm s
ORPHA91378 - Angioedema hereditiario I
ORPHA270 - Amiloidose ATTR hereditaria I s
ORPHA177926 - Forma sintomética de hemofilia A em... I 7

Fonte: DGS, a partir de dados fornecidos pelos SPMS em 2022.

Quando analisada a informacdo por doenca, é possivel constatar que no ano de 2021 foram registadas
397 doencas raras diferentes (397 cédigos ORPHA distintos) nos novos cartdes emitidos, das quais 97
sdo doengas codificadas pela primeira vez no ano de 2021.

Em 2021, os 1141 cartdes emitidos corresponderam a 1132 pessoas com doenca rara. A diferenca
entre o n° de CPDR emitidos e o n° de utentes, é verificada pelos seguintes evidencias:

1. Existéncia de pessoas portadoras de mais do que uma doenca rara.
2. Atualizacdo do diagndstico preliminar para um diagnostico mais preciso, correspondente a
uma designagdo atualizada da doenca rara, diferente da inicial.

Desde o inicio da emissdo do CPDR, em 2013, até final de 2021 foram identificadas 1163 doencas raras
diferentes (c.f. Tabela 1), correspondendo a 7883 pessoas com doenca rara com CPDR.
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No ano de 2021 as doengas raras com mais CPDR requisitados foram a Hemofilia A, Fibrose Quistica,
Anemia das Células Falciformes, Défice de alfa-1-antitripsina, Défice da desidrogenase da acil-coA de
cadeias médias e Retinite Pigmentar (Grafico 3).

Conclusao

Durante o ano de 2021 foram emitidos 1142 CPDR, registando-se 397 doengas raras, das quais 97 pela
primeira vez. Estes CPDR foram requisitados em 25 unidades de saude de todo o pais, verificando-se
que 89,4% foram requisitados por seis institui¢des hospitalares com Centros de Referéncia para
doengas raras, nomeadamente o Centro Hospitalar Universitario de Coimbra (31,7%), o Centro
Hospitalar Universitario de Lisboa Norte (23,2%), o Centro Hospitalar Universitario de S. Jodo (10,9%),
o Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Central (10,7%) e o Centro Hospitalar Universitario do Porto
(10,6%) e o Hospital da Senhora da Oliveira - Guimaraes (2,3%).

Apesar dos hospitais com Centros de Referéncia para doencas raras serem as instituicdes que maior
numero de CPDR emitem, existe a necessidade de continuar a divulgar a existéncia deste instrumento
em todas as consultas de especialidade, pois as doencas raras sdo transversais a todo o pais, a todas
as faixas etdrias e o acesso a cuidados de emergéncia ajustados a doenca rara pode ocorrer em
qualquer servico de urgéncia.

Para o ano de 2022, como forma de aumentar a utilidade e difusdo do CPDR, mantém-se propostos
pela DGS os seguintes desenvolvimentos a implementar pela SPMS - Servigos Partilhados do Ministério
da Saude, E. P. E.:

Publicacdo da Codificagdo ORPHA no Centro de Terminologias Clinicas;

Facilitar a visualizagdo do CPDR nos sistemas de informac¢do nos Servicos de Urgéncia de
unidades hospitalares no momento da triagem, com o objetivo de assegurar que, nas
situagdes de urgéncia e/ou emergéncia, os profissionais de satde tenham acesso rapido a
informacdo relevante da pessoa com doenca rara, a especificidade da sua situagdo clinica e
aos cuidados clinicos a ter devido a raridade da sua doenca;

Integrar atualizages dos cddigos ORPHA no CPDR, de forma automatizada, disponibilizadas
pela equipa nacional da Orphanet.
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