
30 milhões de pessoas na Europa
300 milhões de pessoas no Mundo

DOENÇAS RARAS A definição da UE, considera
que uma doença é rara quando afeta
menos de 1 em cada 2.000 pessoas

NECESSIDADES DO DOENTE RARO

Conhecimento 
epidemiológico
e investigação
das doenças

Acesso ao 
diagnóstico

precoce

Acesso a cuidados
de saúde/tratamento

Inclusão social
e cidadania

Participação ativa dos 
doentes/cuidadores

DIAGNÓSTICO

Restantes resultam de 
infeções (bacterianas ou 
virais), alergias e condições 
de origem ambiental

em Portugal e no mundo

80%
origem
genética

50%
novos casos 
surgem em 

crianças

5.000 a 8.000
Número estimado de
doenças raras existentes

6% da população em 
Portugal é afetada

TRATAMENTO ENCONTRAR UM TRATAMENTO EFICAZ 
PARA PESSOAS COM DOENÇAS RARAS
É UM PROCESSO COMPLEXO.

NA UE

SÃO AFETADAS

30%
morrem antes 

dos 5 anos
de idade

Investigação e 
desenvolvimento do 

medicamento

Obtenção da
designação de

medicamento órfão

Obtenção
da autorização

de comercialização

+2.200
medicamentos com a 
designação de órfãos

+160
medicamentos órfãos 

autorizados para 
comercialização

25%
dos doentes espera entre 5 a 30 
anos pelo diagnóstico definitivo 
após o aparecimento dos primeiros 
sintomas

EM PORTUGAL

CENTROS DE REFERÊNCIA

EM PORTUGAL 9 Grupos de Doenças Raras
tratáveis em Centros de Referência

Reconhecidos como prestadores de cuidados 
de saúde de qualidade, em situações clínicas 
que exigem recursos altamente diferenciados.

Oncologia Pediátrica

Doenças Hereditárias do Metabolismo
(incluindo Doenças Lisossomais de Sobrecarga)

Doenças Lisossomais de Sobrecarga

Coagulopatias Congénitas

Fibrose Quística

Paramiloidose Familiar 

Epilepsia Refratária

Onco-Oftalmologia

Hipertensão Arterial Pulmonar

Coimbra

Porto

Lisboa

REFERÊNCIAS
1. https://www.eurordis.org/content/what-rare-disease
2. https://www.dgs.pt/documentos-e-publicacoes/informacao-de-apoio-a-pessoa-com-doenca-rara1.aspx
3. https://www.dgs.pt/documentos-e-publicacoes/relatorio-intercalar-sobre-a-implementacao-da-estrategia-integrada-para-as-doencas-raras-20152020-ano-2018-pdf.aspx
4. http://www.insa.min-saude.pt/wp-content/uploads/2019/12/15.pdf
5. https://www.ema.europa.eu/en/documents/leaflet/leaflet-orphan-medicines-eu_en.pdf
6.  https://www.dgs.pt/paginas-de-sistema/saude-de-a-a-z/centros-de-tratamento/centros-de-tratamento-de-hipertensao-arterial-pulmonar-e-de-tromboendarterectomia-pulmonar.aspx
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