A definicdo da UE, considera
que uma doenca € rara quando afeta
menos de 1 em cada 2.000 pessoas '

DOENGCAS RARAS

em Portugal e no mundo

6%

SAO AFETADAS

30 milhGes de pessoas na Europa
300 milhdes de pessoas no Mundo'

da populacao em
Portugal ¢ afetada’

5.000 a 8.000

Numero estimado de
doencas raras existentes”

DIAGNOSTICO
80%

50% 30%

EM PORTUGAL

25%

dos doentes espera entre 5 a 30

anos pelo diagnoéstico definitivo

apos o aparecimento dos primeiros
sintomas *

Restantes resultam de
infecdes (bacterianas ou
virais), alergias e condicdes
de origem ambiental

TRATAM ENTO5 ENCONTRAR UM TRATAMENTO EFICAZ

PARA PESSOAS COM DOENCAS RARAS
E UM PROCESSO COMPLEXO.

Investigacao e
desenvolvimento do
medicamento

Obtencao
da autorizacao
de comercializacao

+160

medicamentos orfaos
autorizados para
comercializacao

Obtencao da
designagao de
medicamento orfao

+2.200

medicamentos com a
designacao de orfaos

CENTROS DE REFERENCIA

Reconhecidos como prestadores de cuidados
de saude de qualidade, em situacdes clinicas
que exigem recursos altamente diferenciados.?

Grupos de Doencas Raras
trataveis em Centros de Referéncia”®

@ Oncologia Pediatrica

Porto Doengas Hereditarias do Metabolismo

(incluindo Doencas Lisossomais de Sobrecarga)

A

Bl Doencas Lisossomais de Sobrecarga
Coimbra

® Coagulopatias Congénitas

Q Fibrose Quistica

O Paramiloidose Familiar
Lisboa
A\ Epilepsia Refrataria

1 Onco-Oftalmologia

) Hipertensao Arterial Pulmonar

NECESSIDADES DO DOENTE RARO

Conhecimento Acesso ao Acesso a cuidados Inclusao social  Participagao ativa dos
epidemioldgico diagnostico de saude/tratamento e cidadania doentes/cuidadores
e investigacao precoce

das doencas
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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
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