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Proposta de
RECOMENDACAO DO CONSELHO

relativa a uma accao eur opeia em matéria de doencasraras

O CONSELHO DA UNIAO EUROPEIA,

Tendo em conta o Tratado que institui a Comunidade Europeia, e, nomeadamente, o segundo
parégrafo do n.° 4 do artigo 152.°,

Tendo em conta a proposta da Comissao’,

Tendo em conta o parecer do Parlamento Europeu?,

Tendo em conta o parecer do Comité Econémico e Social Europeu?,

Tendo em conta o parecer do Comité das Regides’,

Considerando o seguinte:

D

)

©)

(4)

©)

As doengas raras, que se caracterizam por uma baixa prevaléncia e um nivel elevado
de complexidade, sG0 uma ameaca para a salide dos cidaddos europeus na medida em
gue podem pbr a vida em perigo ou provocar umainvalidez cronica.

Foi adoptado um programa de accdo comunitéria em matéria de doengas raras,
incluindo doencas genéticas, para o periodo compreendido entre 1 de Janeiro de 1999
e 31 de Dezembro de 2003°. Este programa definiu a prevaléncia das doencas raras
como uma relacéo ndo superior a5 pessoas para cada 10 000, na Uni&o Europeia.

O Regulamento (CE) n.° 141/2000 do Parlamento Europeu e do Conselho, de 16 de
Dezembro de 1999, relativo aos medicamentos Orféaos estabel ece que um medicamento
€ designado «medicamento Orféo» quando se destina ao diagndstico, prevengdo ou
tratamento de uma patologia que ponha a vida em perigo ou sgja cronicamente
debilitante e que afecte até 5 pessoas em 10000 na Comunidade aguando da
apresentacdo do pedido.

Estima-se que existam hoje entre 5 000 e 8 000 doengas raras diferentes, que afectam
entre 6% e 8% das pessoas no decurso das suas vidas. Por outras palavras, entre 27 e
36 milhdes de pessoas na Unido Europeia. A maioria delas sofre de doengas menos
frequentes que afectam uma em cada 100 000 pessoas ou menos.

Devido a sua baixa prevaléncia e a sua especificidade, as doencas raras exigem uma
abordagem englobante baseada em esforgos especiais e combinados no sentido de
impedir uma morbilidade significativa ou uma mortalidade prematura evitéavel e
melhorar a qualidade de vida e o potencial socioecondmico das pessoas af ectadas.

a A W N P

JOCde...,
JOCde...,
JOCde...,
JOCde...,p..
Decisdo 1295/1999/CE do Parlamento Europeu e do Conselho, de 29 de Abril de 1999, que adopta um
programa de ac¢do comunitaria em matéria de doengas raras no quadro da ac¢éo no dominio da salde
publica (1999-2003).
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As doengas raras eram uma das prioridades do sexto programa-quadro comunitario de
actividades de investigagdo, desenvolvimento tecnologico e demonstracdo (2002-
2006) e continuam a ser uma prioridade do sétimo programa-quadro de actividades de
investigacdo, desenvolvimento tecnoldgico e demonstracdo (2007-2013)°, uma vez
gue o desenvolvimento de novos diagndsticos e tratamentos para doengas raras, e a
investigacdo epidemiol bgica sobre essas doencas exigem abordagens plurinacionais a
fim de aumentar o nimero de doentes em cada estudo.

A Comissdo, no seu Livro Branco «Juntos para a salude: uma abordagem estratégica
para a UE (2008-2013)»’, de 23 de Outubro de 2007, identificou as doencas raras
como um dominio prioritario de ac¢do da UE.

A fim de melhorarem a coordenagéo e coeréncia das iniciativas nacionais, regionais e
locais em matéria de doencas raras, todas as accdes nacionais pertinentes neste
dominio deveriam ser integradas nos planos nacionais em matéria de doencas raras.

De acordo com a base de dados Orphanet, das 5 863 doencas raras conhecidas que é
possivel identificar clinicamente, s6 250 tém um codigo na actual Classificagdo
Internacional de Doencas (10.2 versdo). E necessério proceder & classificagdo e
codificagdo adequada das doencas raras para lhes dar a vishilidade e o
reconhecimento necessarios no ambito dos sistemas nacionais de salde.

Em 2007, a Organizagdo Mundial de Salde (em seguida «OMS») langou 0 processo
de revisdo da 10.2 versdo da Classificacdo Internacional de Doencas, para que a
Assembleila Mundia da Salde possa adoptar a 11.2 versdo, em 2014. A OMS nomeou
a Task Force DR da Unido Europeia para desempenhar o papel de grupo consultivo
sobre doencas raras, participando no processo de revisdo com propostas de codificagdo
e classificacdo das doencas raras.

A implementagdo de uma identificagdo comum das doencas raras por todos 0s
Estados-Membros reforcaria sobremaneira a contribuicdo da Uni&o Europeia neste
grupo consultivo sobre doencgas raras e facilitaria a cooperacdo a nivel comunitério
neste dominio.

Em Julho de 2004, um grupo de alto nivel sobre servigos de salide e cuidados médicos
foi instituido® para reunir peritos de todos os Estados-Membros e trabalhar sobre os
aspectos praticos da colaboragdo entre os sistemas de salde nacionais da UE. Um dos
nucleos de trabalho deste grupo de alto nivel esta a concentrar-se na questdo das redes
europeias de referéncia (RER) para doencas raras’. Foram desenvolvidos alguns
principios, incluindo o papel que tais centros devem desempenhar na abordagem das
doencas raras e os critérios que devem cumprir. As RER deveriam iguamente
desempenhar a funcdo de centros de investigacdo e conhecimento, tratando pacientes
de outros Estados-Membros e assegurando tratamentos subsequentes se necessario.

O valor acrescentado em termos comunitério das redes europeias de referéncia é
particularmente elevado neste caso, dada a raridade destas doengas, que implica

http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUriServ.do?uri=0J:L:2006:412:0001:0041:EN:PDF
http://ec.europa.eu/health/ph_overview/strategy/health_strategy en.htm

Em resposta a0 processo de reflexdo deste grupo, a Comissdo adoptou uma comunicacdo sobre os
progressos obtidos em matéria de mobilidade de pacientes e cuidados de salide na UE (COM (2004)
301 de 20.4.2004) e estabeleceu um mecanismo que da continuidade ao trabalho desenvolvido na
comuni cagao.

http://ec.europa.eu/hesalth/ph_threats/non com/rare 8 en.htm

PT


http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_8_en.htm

PT

(14)

(15)

(16)

(17)

(18)

(19)

(20)

(21)

escassez do numero de pacientes e da especidizacdo em cada pais. A recolha de
especializacdo a nivel europeu € por conseguinte primordial para assegurar aigualdade
de acesso aos cuidados de grande qualidade por parte dos pacientes com doencas raras.

Em Dezembro de 2006, um grupo de peritos da Task Force DR apresentou ao grupo
de alto nivel sobre servicos de salde e cuidados médicos da UE um relatério intitulado
«Contributo para a formulagdo de politicas. colaboracdo europeia em matéria de
servicos de satide e cuidados médicos no dominio das DR»™. O relatério do grupo de
peritos sublinha, nomeadamente, aimportancia de identificar centros de especializacdo
a0 nivel nacional e regiona e o papel que tais centros devem desempenhar. Algumas
medidas preconizadas no relatério estdo incluidas na presente recomendagao.

A cooperagdo e a partilha de conhecimento entre centros de especializaco nacionais e
regionais revelaram-se 0 modo mais eficiente de abordar as doencas raras na Europa.

Os centros nacionais e regionais de especializacdo deveriam seguir uma abordagem
multidisciplinar dos cuidados, com a integracéo dos aspectos médicos e sociais, a fim
de tratarem as condic¢bes complexas e diversas proprias as doencas raras.

As especificidades das doencas raras, cujo nimero de pacientes € limitado e onde os
conhecimentos e a especializacdo relevantes sdo diminutos, fazem destas doencas um
dominio Unico de accdo, onde a mais valia comunitéaria € muito elevada. Este valor
acrescentado pode ser alcancado sobretudo através da reunido de especializagdes
nacionais em doencas raras que se encontram dispersas pelos diferentes
Estados-Membros.

E extremamente importante assegurar uma contribui¢Zo activa dos Estados-Membros
para a elaboragdo de alguns instrumentos comuns previstos na comunicagdo da
Comissao sobre doencas raras, nomeadamente pareceres europeus de referéncia sobre
diagnostico e cuidados médicos e orientagcBes europeias sobre rastreio da popul agéo.
Tal deveria acontecer igualmente com os relatérios de avaliagdo sobre o valor
acrescentado terapéutico de medicamentos Orféos, que poderiam contribuir para
acelerar a negociacdo de precos ao nivel nacional e contribuir para a disponibilizacéo
destes medicamentos aos pacientes de doencgas raras.

A OMS definiu a capacitacdo de doentes como um pré-requisito para salde e instou a
uma parceria dindmica e estratégia de auto-suficiéncia dos pacientes para a melhoria
dos resultados de satide e da qualidade de vida dos pacientes crénicos™. Neste sentido,
0 papel dos grupos de pacientes é crucial em termos de apoio directo a pessoas que
vivem com a doenca e, em termos do trabalho conjunto que realizam, de melhoria das
condigbes para a comunidade de pacientes de doengas raras em gera e para as
proximas geracoes.

Os pacientes e 0s seus representantes deveriam ser envolvidos, por conseguinte, em
todas as etapas dos processos politico e decisorio. As suas actividades deveriam ser
promovidas e apoiadas activamente, incluindo com financiamento, em todos os
Estados-Membros.

O desenvolvimento de infraestruturas de investigacdo e cuidados de salde no
dominio das doencas raras exige projectos duradouros e, por conseguinte, um esforco
financeiro adequado para assegurar a sua sustentabilidade a longo prazo. Este esforgo
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http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/contribution policy.pdf
http://www.euro.who.int/Document/E88086. pdf
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maximizaria nomeadamente a sinergia com os projectos desenvolvidos ao abrigo do
programa de accdo comunitéria no dominio da salde (2008-2013), do 7.° P-Q de
investigacdo, desenvolvimento tecnolégico e demonstracdo (2007-2013) e dos
sucessores destes programas,
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RECOMENDA QUE OS ESTADOS-MEMBROS:

1.

Estabelecam planos nacionais em matéria de doencas raras de modo a assegurar que
todos os pacientes de doencas raras tenham igualdade de acesso aos cuidados de
grande qualidade, incluindo diagnosticos, tratamentos e medicamentos 6rféos no seu
territorio nacional, com equidade e solidariedade em toda a UE e, em particular:

)

2
3)

(4)

(5)

elaborem e adoptem uma estratégia global e integrada, até finais de 2011,
destinada a gerir e estruturar todas as acgOes relevantes no dominio das
doengas raras sob aforma de um plano nacional em matéria de doencas raras,

tomem medidas para assegurar que todas as iniciativas actuais e futuras a
nivel regional e nacional sejam integradas no seu plano nacional;

definam um ndmero limitado de acgdes prioritéarias no plano nacional em
matéria de doencas raras, com objectivos concretos, prazos claros, estruturas
de gestdo e apresentacdo regular de relatorios;

apoiem as autoridades nacionais competentes a elaborar as orientacGes e
recomendacOes da ac¢éo nacional para DR, no contexto do actual projecto
europeu de desenvolvimento dos planos nacionais em matéria de DR
(EUROPLAN), um dos programas sel eccionados e financiados pelo programa
de salide publica de 2007-2010;

incluam nos planos nacionais disposi¢cdes concebidas para assegurar 0 acesso
equitativo a cuidados de grande qualidade, incluindo diagndésticos,
tratamentos e medicamentos Orfaos, por parte de todos os pacientes com
doencas raras no seu territdrio nacional, no intuito de generalizar 0 acesso
equitativo aos cuidados, com qualidade, justica e solidariedade, em toda a
Uniéo;

Definam, codifiquem e inventariem adequadamente as doencas raras

)
2

3)
(4)

apliquem uma definicdo comum das doengas raras a toda a UE, como sendo
doencas que afectam, no maximo, 5 em cada 10 000 pessoas;

assegurem que as doencas raras sdo adequadamente codificadas e detectavels
em todos os sistemas de informagdo sobre salde, contribuindo para um
reconhecimento adequado da doenca nos sistemas nacionais de cuidados de
salde e reembol so;

contribuam activamente para 0 estabelecimento do inventario dindmico da
Unido Europela das doencgas raras tal como referido na comunicagao;

apoiem redes de informacao, registos e bases de dados nacionais ou regionais
sobre doencas especificas;

Investiguem sobre doencas raras

(1)

(2)

3)

identifiquem os projectos de investigagdo em Curso e 0S recursos para essa
investigacdo, afim de definir o estado do conhecimento sobre doencas raras;

identifiguem necessidades e prioridades para a investigagdo fundamental,
clinica e transversal no dominio das doengas raras, assim como prioridades de
Investigacdo social;

promovam a participacdo de investigadores e laboratorios nacionais em

projectos de investigagdo sobre doencas raras financiados a nivel
comunitario;
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(4)

incluam no plano nacional para as DR disposicies de fomento da
investigacdo, incluindo a investigacdo de salde publica e social neste
dominio, nomeadamente com vista ao desenvolvimento de ferramentas, tais
como infra-estruturas transversais e projectos sobre doencas especificas.

4. Criem centros de especializago e redes europeias de referéncia para doencas raras

D)

2

3)

(4)

(5)

identifiquem centros de especializa¢do nacionais ou regionais no seu territorio
nacional até finais de 2011 e promovam a sua criagdo onde eles ndo existam,
nomeadamente incluindo disposicbes sobre a criacdo de centros de
especiaizagdo nacionais ou regionais no seu plano nacional em matéria de
DR,

promovam a participagdo dos centros de especializagdo nacionais ou
regionais em redes de referéncia europeias e facultem o financiamento
publico adequado a longo prazo e a fim de assegurar a sua sustentabilidade
para dar continuidade aos cuidados dos pacientes;

organizem roteiros para os cuidados de salde dos pacientes, através da
cooperacdo com 0s peritos relevantes no pais ou no estrangeiro quando
necessario; prestem cuidados de salde transfronteiricos, incluindo o apoio a
mobilidade de pacientes, profissionais e prestadores de servicos de salde e 0
desenvolvimento das TIC, onde for necess&rio, para disponibilizar e
generalizar cuidados de salide especificos atodos 0s que precisarem;

assegurem que o0s centros de especializagdo nacionals ou regionais tenham
por base uma abordagem multidisciplinar dos cuidados de salde, ao abordar
condigbes complexas e diversas tais como as doengas raras;, promovam a
integracéo dos diferentes niveis médicos e sociais nesses centros;

assegurem que os centros de especializagdo nacionais ou regionais adiram as
normas definidas pelas redes de referéncia europeias para as doengas raras e
tomem na conta devida as necessidades e expectativas de pacientes e
profissionais.

5. Recolham, a nivel europeu, especializacdo em doencas raras

)

assegurem mecanismos para reunir especializacdo nacional em doencgas raras
e proceder a sua articulagdo ao nivel europeu a fim de apoiar o
desenvolvimento de:

@ protocol os e recomendagfes comuns tais como pareceres europeus de
referéncia sobre ferramentas de diagnostico, cuidados médicos,
educacdo e cuidados sociais,

(b)  orientagbes europeias sobre rastreio da populacdo e testes de
diagndstico;

(©) partilha de relatdrios nacionais com a avaliagéo do valor acrescentado
terapéutico dos medicamentos 6rfaos a nivel comunitéario, a fim de
minimizar atrasos no acesso a estes medicamentos por parte dos
pacientes com doencas raras.

6. Déem autonomia as organizagOes de doentes

(1)

PT

tomem medidas para assegurar que tanto pacientes como Seus representantes
sd0 devidamente consultados em todas as etapas das politicas e processos
decisorios no dominio das doengas raras, abrangendo a criagéo e gestdo dos
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2

3)

centros de especializacéo e das redes de referéncia europeias e, ainda, a
elaboracdo dos planos nacionais;

apoiem as actividades levadas a cabo pelas organizacdes de pacientes, como
accles de sensibilizacdo, fomento de competéncias e formacdo, intercambio
de informac&o e melhores préticas, ligacéo em rede e inclusdo dos pacientes
geograficamente isolados;

incluam nos planos nacionais em matéria de doencas raras disposi¢des sobre
0 apoio e a consulta das organizagdes de pacientes tal como se refere nos n.°s
le2

Assegurem a sustentabilidade

D)

2

3)

assegurem, através dos mecanismos de financiamento adequados, a
sustentabilidade a longo prazo de infra-estruturas de investigacdo, como
biobancos, bases de dados e registos, e de infra-estruturas de cuidados de
salide, como centros de especializacdo, além das redes europeias de referéncia
para as doencas raras;

cooperem com outros Estados-Membros para responder a questdo da
sustentabilidade das infra-estruturas de investigacdo a escala europeia, que é
comum a todos os Estados-Membros e comum ao mais elevado nimero
possivel de doengas raras;

incluam no plano nacional sobre doencas raras disposicbes sobre a
necessidade de abordar a questdo da sustentabilidade financeira das
actividades realizadas no dominio das doencas raras.

CONVIDA A COMISSAOQ:

1.

A produzir um relatorio, sobre a aplicagcéo da presente recomendacéo, dirigido ao
Conselho, ap Parlamento Europeu, ao Comité Socia e Econdémico Europeu e ao
Comité das Regides, com base na informagéo facultada pelos Estados-Membros, o
mais tardar no fim do quinto ano apods a data de adopgéo da presente recomendagao,
para apreciar a eficacia das medidas propostas e considerar a necessidade de accéo
suplementar.

A informar regularmente o Conselho sobre o seguimento dado a comunicacdo da
Comisséo sobre doengas raras.

Feito em Bruxelas, em

Pelo Conselho
O Presidente
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