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Plano de Atividades — Ano de 2023
Perguntem a BRADI

RD-Portugal, Uniao das Associagoes
das Doencas Raras de Portugal
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Introducao

Em conformidade com as disposicdes legais e estatutarias, a Direcdo da RD-Portugal,
Unido das Associacdes das Doencas Raras de Portugal, adiante referida como RD-Portugal
ou RDPortugal.pt, submete a apreciacdo da Assembleia Geral de Associados o presente
documento contendo o Plano de Atividades para o exercicio de 2023.

A RD-Portugal tem por Missdo a promoc¢do da integracdo social, da saude e do bem-estar
das pessoas com doenca rara (e suas familias), inclusive as incapacitantes e causadoras
de deficiéncia, em estreita colaboracdo com as suas associadas. Quando, na RD-Portugal,
nos referimos as Doencas Raras (DR) estamos sempre a incluir a deficiéncia ou
incapacidade por esta gerada e respetivo impacto nas familias afetadas.

Com a estratégia delineada, pretendemos trazer as Doencas Raras para a ordem do dia.
Numa primeira fase, tal permitiu-nos colocar o foco na unido da voz das Associadas, nos
objetivos e resultados comuns, ao mesmo tempo que apoidvamos as associadas com as
questOes especificas de cada uma. Um dos objetivos primordiais € o aumento do
conhecimento e da investigacdo em DR. Tendo nds os dados da vida real, incidiremos
muito na procura de parceiros que connosco busquem iniciativas de solugdes inovadoras
para as DR.

Desde a constituicdo da RD-Portugal a 29 de maio de 2021 e prosseguindo a estratégia
desenhada, o Plano de Atividades proposto baseia-se em 4 grandes linhas:

Comunicagdo, Divulgacdo e Sensibilizacao;

Aprofundamento de relagao com os parceiros nacionais e internacionais;
Estratégia Integrada para as Doencgas Raras 2022-2027;

Edificio Digital das DR (RDPortugal.pt).

A

Manteremos o modelo de busca de financiamento, garantindo a existéncia de verba
necessaria antes do inicio de qualquer iniciativa, por razbes de sustentabilidade,
transparéncia e rigor.
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Planeamento das atividades para 2023

Comunicacao, Divulgacao e Sensibilizacao

A sensibilidade geral da populacdo para as doencas raras e o investimento de que é alvo
a procura de solugdes, tratamentos e curas, justifica a existéncia de um foco permanente
nestes 3 aspetos de modo a manter a atencdo sobre as DR. Assim, as atividades incluem:

e a3 continuidade de contratacdo de empresa de comunicagdo que apoiard a RD-
Portugal na dificil tarefa de continuar a colocar as DR na ordem do dia;

e acontinuidade e reforco do Projeto Informar sem Dramatizar (IsD), o que implica
também a busca de financiamento continuo para que a execucdo seja gratuita
para os destinatarios. Este projeto tem um papel central na divulgacdo e
sensibilizacdo da sociedade Portuguesa para as DR, comecando nas escolas e
chegando a toda a comunidade. A evolucdo do IsD pode ser acompanhada pelos
intervenientes, interessados e financiadores no site da RD-Portugal;

e a3 criacdo da mascote da RD-Portugal, em varios formatos, potenciando o
financiamento continuo bem como a divulgacdo das atividades da RD-Portugal.

Aprofundamento de relacdo com os parceiros nacionais e
internacionais

Desde a primeira hora foi essencial o estabelecimento de uma rede de parcerias entre a
RD-Portugal, na qualidade de representante de mais de 30 associa¢cdes de pessoas que
vivem com doenca rara e, outras entidades publicas, privadas ou sociais no cumprimento
da sua missdo. O trabalho desenvolvido nos primeiros 18 meses foram frutiferos e exigem
continuidade e aprofundamento. Assim, entre outras atividades, propomo-nos:

e promover um encontro do Conselho Cientifico da RD-Portugal, criado em maio
de 2022, com mais de 30 especialistas de exceléncia nas varias areas que afetam
as Doencas Raras e deficiéncia por esta gerada. Na sequéncia do primeiro
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encontro em novembro de 2022, pretendemos envidar os esforcos para que
acontega pelo menos uma vez por ano, durante o segundo semestre;

organizar visitas a Centros de Referéncia de Doencas Raras e Centros
Hospitalares que tratam DR, avaliando o percurso da Pessoa com DR, e, elaborar
um mapa que possa contribuir para a Estratégia Integrada para as Doencas Raras;
promover reunides com a Academia no sentido de perceber que tipo de estudos
estdo a desenvolver e avaliar propostas que possam enderecar problemas das
DR;

garantir a impressao, a divulgacdo e a distribuicdo, pelas instituicdes com
consulta de DR, do folheto da RD-Portugal destinado a recém-diagnosticados
com DR e envidar esforcos para que a possibilidade de impressdo, além das
copias recebidas, esteja disponivel aos médicos de DR quando necessitem;
promover e acompanhar o contacto das familias que se dirigem a RD-Portugal
com as associacbes que representem as doencas raras que tenham,
prosseguindo o trabalho realizado desde a fundacdo da RD-Portugal;

promover uma iniciativa, com inicio no més das Doencas Raras continuando pelo
resto do ano, que contribuira para a divulgacao da RD-Portugal na sociedade mas
também nas comunidades de profissionais de saude, investigadores e estudantes
de medicina. A proposta passa por aproveitar as sessdes clinicas nos hospitais
para uma apresentacao de sensibilizacdo para as DR, de divulgacdo da propria
RD-Portugal, do trabalho desenvolvido na advocacia do cidad3do afetado por DR
e para a importancia do contacto e apoio prestado pelas associacdes de doentes.
Sendo uma parte dos dignissimos membros do Conselho Cientifico profissionais
de saude, investigadores ou estudantes de medicina, podem ser a porta de
entrada nos hospitais, institutos de investigacdo e faculdades. Convidaremos
para o més de fevereiro 2023 representantes de 3 a 5 hospitais com sessdes
clinicas sobre doencas raras e pelo menos uma apresentacdo numa faculdade.
Estes conteldos serdo distribuidos a outros membros interessados;

assinalar o Dia Mundial das Doencas Raras (DDR), a 28 de fevereiro, de acordo
com plano resultante do trabalho realizado com os restantes representantes
oficiais da EURORDIS/Rare Disease Day (organizac¢do internacional do DDR);
assinalar o Dia Internacional das Pessoas com Deficiéncia, a 3 de dezembro,
estabelecendo pontes com outras organizacdes de apoio a pessoas com
deficiéncia nacionais;

participar mensalmente nas reunides em formato digital e duas reunides
presenciais anuais do Conselho das Aliancas Nacionais (CNA) da EURORDIS,
promovendo em Portugal as iniciativas em consonancia com o acordado pelo
CNA,

Plano de Atividades e Orcamento 2023 v1.0

5



7N\
(e

e participar ativamente em reunides do National Mirror Goup *para o EJPRD,? do
qual a RD-Portugal é membro em conjunto com a DGS3, INSA* AICIB®, FCT® e
CNCR’;

e participar ativamente nas reunides do Grupo de Trabalho para a Medicina
Genética enquanto membro do Grupo Integrado no Programa Europeu 1 Milhdo
de Genomas (1 Million Genomes).

A Estratégia Integrada para as Doencas Raras (EIDR), estabelecida para o periodo 2015-
2020 terminou. O relatorio final ainda ndo esta disponivel e ndo ha certezas quanto uma
nova edicao de um EIDR ou de um Programa Nacional para as Doencgas Raras como o que
precedeu a EIDR. O Cartdo da Pessoa com Doenga Rara, aprovado em 2011, ainda é
detido por poucas pessoas e pouco conhecido pelos profissionais de saude,
especialmente aqueles que ndo lidam diariamente com estas doencas. Este cartdo tem
como finalidade ser util em situacdes de urgéncia ou emergéncia, assegurando que sao
prestados os melhores cuidados e os mais seguros de acordo com a doenca rara em
causa, que ha um encaminhamento correto e que serdo evitadas intervencfes que
possam prejudicar o seu estado de saude ou causar risco de vida®. O feedback que temos
é, contudo, de que o apoio em caso de emergéncia ndo é o desejavel até por ndo haver
uma ligacdo aos sistemas de emergéncia do SNS.

O Registo Nacional das Doengas Raras, apesar de varias tentativas, nomeadamente do
INSA, para definicdo de dados a registar e possiveis procedimentos, ndo chegou a
implementacdo, acabando por ndo ter havido grandes progressos concretos na sua

execucao.

Assim, as atividades que pretendemos levar a cabo incluem:

! National Mirror Group — ou NMG, National Mirror Group ou Grupo Nacional para o EJPRD

2 EJPRD — European Joint Program for Rare Diseases ou Programa Europeu para as Doengas Raras

3 DGS - Diregdo Geral da Saude

4INSA — Instituto Nacional da Satde Doutor Ricardo Jorge

5> AICIB — Agéncia de Investigac3o Clinica e Inovac¢io Biomédica

6 FCT - Fundac3o para a Ciéncia e Tecnologia

7 CNCR - Comissdo Nacional para os Centros de Referéncia

8 “Cartdo para a Protecgdo Especial dos Portadores de Doengas Raras”, https://www.dgs.pt/ficheiros-de-
upload-3/cartao-para-a-proteccao-especial-dos-portadores-de-doencas-raras-pdf.aspx, acedido online a
1/11/2021
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e desenvolver iniciativas de acesso de cuidadores informais de PcDR a apoio as
familias a possibilidade de “tempo de respiro” e melhoria da qualidade vida de
ambas as partes;

e iniciativas junto das autoridades responsdveis sobre o relatério da EIDR 2015-
2020 e trabalho de avaliacdo sobre passos seguintes na eventual comparacdo
com as necessidades apresentadas e exigidas pela Unido Europeia;

e iniciativas junto das autoridades responsdveis no sentido de integrar a RD-
Portugal na Comissdao Executiva a ser designada pelo Governo para elaboragdo,
acompanhamento e execucdo da proxima EIDR (2022-2027) de acordo com a
estratégia da Unido Europeia;

e iniciativas junto das autoridades sobre o Plano para o Registo Nacional das
Doengas Raras, devidamente integrado, seguro e gerido pela entidade com
supervisdo e delegacdo de competéncias pelo Ministério da Saude, interoperavel
entre os titulares dos dados (doentes) e todas as entidades que possam
acrescentar valor a melhoria de qualidade de vida das Pessoas que vivem com
Doenca Rara (PcDR). Necessitamos conhecer o plano de implementacgdo, o ponto
em que se encontra, quais as dificuldades, alternativas, resultados e os
contributos que a RD-Portugal, como entidade representante principal das
associacdes de PcDR, pode dar;

e iniciativas junto do poder politico para a criagdo de uma Plataforma de Servicos
Partilhados de Saude e Solidariedade Social liderado pelas e para as associagdes
de DR.

Edificio Digital das DR (www.RDPortugal.pt)

O desenvolvimento do Edificio Digital das DR pretende ser muito mais do que um website.
Deve revelar a nossa identidade e com a qual nos identificamos, todos aqueles que de
alguma forma sao afetados pela DR, incluindo as pessoas com DR, familiares e amigos,
cuidadores, prestadores de cuidados de saude e social, investigadores, empresas e
entidades das indUstrias da saude e quaisquer outros interlocutores que se venham a
considerar relevantes.

Ap0ds a contratacdo do desenvolvimento da infraestrutura do edificio que pretendemos,
que se encontra em curso, necessitamos de, continuamente, acrescentar conteddo ao
edificio, dar-lhe vida e mostrar o que as associadas necessitam.

Em termos de atividades, teremos:
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a contratacdo de servigos de internet, de alojamento, seguranca e de suporte de
gestdo a infraestrutura informatica;

a incorporacdo de uma ferramenta com inteligéncia artificial e machine learning
(aprendizagem de maquina) que permitird uma aprendizagem ao longo do
tempo para melhorar as respostas a quem nos visite sobre as perguntas que tem,
a que demos o nome de BRADI (Bot for Rare Diseases). A titulo de exemplo, se
quiser saber se existe uma associagdo de apoio a determinada doenca rara ou
um ensaio clinico em curso, poder receber o link correspondente ou as
alternativas possiveis.

Conclusao da Proposta da Direcao Executiva

E intencdo da Direcdo Executiva em exercicio:

dar continuidade a divulgacdo intensiva da RD-Portugal, das suas associadas e
respetivas atividades, com os diversos materiais e formas, aconselhados pelo
parceiro de comunicacdo selecionado,

prosseguir para que a Estratégia Nacional para as Doencas Raras em Portugal
tenha um rumo confluente com o da Unido Europeia e,

empreender os esfor¢os necessarios para que a esperanga das Pessoas com
Doenca Rara se transforme em mais discussdes cientificas na ordem do dia,
participando ativamente enquanto protagonistas e em perseguicdo de
tratamentos e curas.
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RD-Portugal - Proposta de Orcamento 2023

Descrigcao
Comunicagdo, Divulgagdo e Sensibilizagdo

Y

Empresa de comunicagdo 12 000,00 €
Informar sem Dramatizar 12 000,00 €
Mascote 7 500,00 €

31 500,00 €

Aprofundamento de relagdo com os parceiros nacionais e internacionais

') Doencas Raras

Despesa prevista Receita

Reunido Conselho Cientifico 4 500,00 €
Visitas Centros de Referéncia e Hospitais 500,00 €
ReuniGes com Academia - £
Impressdao de materiais para Unid. Saude 600,00 €
Roadshow - €
DDR 4 500,00 €
Dia Internaciona Pessoas com Deficiéncia 500,00 €
Reunides EURORDIS 800,00 €
Reunides NMG/EJPRD 800,00 €
1 Million Genomes 250,00 €
12 450,00 €
Estratégia Integrada para as Doengas Raras 2022-2027
Iniciativas Autoridades Politicas e Regulaca - £
Iniciativas Plataforma de Servigos Partilhac - €
- £
Edificio Digital das DR
Servigos Internet, alojamento e suporte 1500,00 €
Inforporacdo BRADI (Bot for Rare Diseases 18 000,00 €
33 000,00 €
Despesas Gerais
Apoio Administrativos 3000,00€
Deslocagdes, Estadias e Alimentacao 2 400,00 €
EURORDIS (Quota Anual) 100,00 €
Empresa TOC - £
Telecomunicagdes 200,00 €
Escrituras e outros Atos Administrativos 450,00 €
3150,00 €
Angariacdo de fundos 80 100,00 €
Angariacdo de apoios varios 78 100,00 €
Apoio EURORDIS DDR23 2 000,00 €
TOTAL..cceeeeeeeeeeecee et 80100,00€ 80 100,00 €
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