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Institui e Inclui no Calendario Oficial de Eventos do
Distrito Federal o Dia Nacional da Consciéncia sobre
Doengas Raras.

A Camara Legislativa do Distrito Federal decreta:

Art.1° Fica instituido e incluido no Calendario Oficial de Eventos do Distrito Federal o Dia Nacional da
Consciéncia sobre Doengas Raras, a ser celebrado, anualmente, no Ultimo dia do més de fevereiro.

Paragrafo unico — O disposto no caput deste artigo, objetiva conscientizar a populagéo do Distrito Federal
sobre a importancia do estudo e divulgagdo das doengas raras, diagnostico precoce e do tratamento
adequado.

B

Art. 2° Esta lei entrara em vigor na data da sua publicag@o.

JUSTIFICAGAO | Assinaiure_

O Projeto de Lei em tela pretende promover a conscientizagéo da sociedade do Distrito Federal
quanto & incidéncia de doengas raras, que afetam milhares de pessoas e seus familiares. Busca-se diminuir o
preconceito e disseminar informagées sobre essas doengas, de modo a promover orientagdo e apoio aos
portadores de doengas raras, buscando a promogdc da saude, através da formagdo de multiplicadores da
informag&o, num contexto multidisciplinar, que envolva profissionais da escola, alunos, pais ou responsaveis,
gestantes etc.

A instituicdo de um dia dedicado para conscientizag&o sobre as doengas raras contribuira para o
desenvolvimento de questdes importantes para melhoria de vida dos pacientes acometidos com algum tipo
dessas doengas, como:

- Desenvolvimento de pesquisas direcionadas para o tratamento das doengas raras;

- Promog&o da divulgag&o do conhecimento entre as Associagbes de doengas especificas no Brasil
e demais paises;

- Apoio as familias que possuem um ente com doengas raras;

- Promogéo a inclus&o social dos pacientes;
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- Promogéo da conscientizagdo dos sintomas e efeitos das doengas raras na comunidade de

profissionais da saude e sociedade em geral;
- Incentivo a criagdo de sistemas de informagdes sobre as doengas raras no Distrito Federal e sua

rede de atendimento no Brasil, cadastro dos pacientes e centros de referéncia.

Além do desenvolvimento das questées pertinentes ao apoio as familias que vivenciam a realidade
das doencas raras, a celebragdo do dia das doengas raras estara consonante a um movimento mundial em prol
da promogao do debate sobre a tematica em diferentes paises.

A convicgdo de que a medida trara beneficios para a salide da populagdo leva-nos a contar com o
apoio dos Parlamentares de ambas as Casas Legislativas para a aprovagéo do projeto.

Sala das Sessdes, de de 2011.

A A M

Deputado JOE VALLE
PSB
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Problematica das doencas raras

Doencas raras sdo aquelas que ocorrem com pouca frequéncia ou raramente na populacdo em geral. Para as
pessoas com doencas raras, esta raridade tem muitas consequéncias desfavoraveis, tanto médicas como

sociais.

Médicas: foram feitos poucos estudos destas patologias severas o que, muitas vezes, pde a vida dos doentes
em risco. Por se saber tdo pouco acerca da maioria das doencas raras, o diagnéstico preciso, se feito, é feito
tardiamente.

Sociais: a comunidade médica sabe relativamente pouco sobre as doengas raras e, como resultado,
geralmente o sistema publico de salude da uma cobertura inadequada. A falta de tratamento eficaz deve-se
tanto a escassez de investigacéo, como ao facto do desenvolvimento de medicamentos para um numero
limitado de doentes n&o ser lucrativo comercialmente.

Raro: definicdo e paradoxo

Doencas raras sé@o aquelas que afectam um numero limitado de pessoas de entre a populacado total, definido
como menos de uma em cada 2000. Apesar deste numero parecer pequeno, traduz-se em aproximadamente
200000 individuos quando se considera a UE no seu tamanho actual de 15 Estados Membros, e 230000
quando a Comunidade se expandir ficando com 25 Estados Membros. A maioria das pessoas representadas
por estas estatisticas sofrem de doengas que ocorrem com menos frequéncia, afectando uma em cada 100000
pessoas ou menos.

Estima-se que hoje existam entre 5000 e 8000 doengas raras distintas, afectando entre 6% e 8% da populagdo
total, noutras palavras, entre 24 e 36 milhdes de pessoas na Comunidade Europeia - equivalente a populagéo
conjunta da Holanda, Bélgica e Luxemburgo.

Semelhancas e diferengas nas doencas raras

Semelhangas

Devido a sua raridade, apenas as patologias severas foram distinguidas como doengas raras. Estas doengas
podem ser caracterizadas quase sempre como:

e doengas crdnicas sérias, degenerativas e que normalmente colocam a vida em risco;

e doencas incapacitantes, em que a qualidade de vida € comprometida devido a falta de autonomia;
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e doengas em que o nivel de dor e de sofrimento do individuo e da sua familia é elevado;

e doengas para as quais ndo existe uma cura efectiva, mas os sintomas podem ser tratados para
melhorar a qualidade de vida e a experanca de vida.

Diferencas

80% das doencas raras tém origem genéetica identificada. Estas dizem respeito a entre 3% e 4% dos
nascimentos. Outras doengas raras resultam de infecgdes (bacterianas ou virais) e alergias ou sdo devidas a
causas degenerativas e que proliferam.

Os sintomas de algumas doencas raras podem aparecer a nascenga ou na infancia, como no caso da atrofia
muscular espinal infantil, da neurofibromatose, da osteogenese imperfeita, das doencas do armazenamento
lisossomal, da condrodisplasia e do sindroma de Rett. Muitas outras, como a doenga de Huntington, a doenca
de Chron, a doenga de Charcot-Marie-Tooth, a esclerose amiotrofica lateral, o sarcoma de Kaposi e o cancro
da tirdide, s6 aparecem na idade adulta.

As doencas raras caracterizam-se pela ampla diversidade de disturbios e sintomas que apresentam e variam
n&o s6 de doenga para doenca, mas também de doente para doente que sofra da mesma doenca.

Doencas raras: um novo conceito de saude publica

O fendmeno de dar atengdo as doencas raras € recente. Até ha pouco tempo, os sistemas de saude e as
politicas publicas ignoram-nas largamente. Algumas doencas raras especificas sdo muito conhecidas. Nos
casos em que esta disponivel um tratamento preventivo simples e eficaz, foram rastreadas como parte da
politica de saude publica.

Hoje percebe-se melhor as razbes pelas quais as doengas raras como um todo foram ignoradas por tanto
tempo.

Claramente é impossivel desenvolver uma politica de salde publica especifica para cada doenca rara. Assim,
uma abordagem global ao inves de uma abordagem fragmentada pode trazer solugées. Uma abordagem global
das doencas raras permite que uma doenca individual saia do anonimato e sejam estabelecidas politicas de
saude publica nas areas de investigacao cientifica e biomeédica, investigacéo e desenvolvimento de
medicamentos, politica da industria, informacado e formacao, beneficios sociais, hospitalizacado e consultas
externas.

Doencgas raras: falta de conhecimento e de sensibilizacao do publico

O conhecimento médico e cientifico acerca de doengas raras é escasso. O niimero de publicagbes cientificas
sobre doencgas raras continua a aumentar, em particular aquelas que identificam novos sindromas, no entanto
apenas menos de 1000 doencas, essencialmente aguelas que ocorrem mais frequentemente, beneficiam de
um conhecimento minimo. A aquisi¢éo e a difusdo do conhecimento cientifico é a base vital para a identificagao
das doencas e, ainda mais importante, para a investigagéo de novos procedimentos de diagndstico e
terapéuticos.

Facilmente descuradas por médicos, investigadores e politicos, apenas as doencas raras que atraiam a
atencéo do publico beneficiam de uma politica de investigagcao publica e/ou assisténcia médica. Normalmente
s80 as associacdes e 0s grupos profissionais que fazem a consciencializagéo do publico. O progresso feito no
tratamento destas doencas permite aqueles que sofrem delas viver melhor e durante mais tempo, tendo como
resultado maior sensibilizagdo da opinido publica acerca da doenga.

Doencas raras: factores de exclusao
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Quase todas as pessoas com uma doencga rara encontram os mesmos problemas: atraso e falha no
diagnéstico, falta de informagé&o acerca da doencga, falta de referéncias para profissionais qualificados, falta de
disponibilidade de cuidados com qualidade e de beneficios sociais, fraca coordenacédo dos cuidados de
internamento e de consulta externa, autonomia reduzida, e dificuldade na reintegragdo no mundo do trabalho e
ambientes social e familiar.

Muitas doencas raras envolvem insuficiéncias sensoriais, motoras, mentais ou fisicas. As pessoas afectadas
pelas doencgas raras sdo mais vulneraveis psicoldgica, social, cultural e economicamente. Obviamente, estas
dificuldades podem ser reduzidas atraves da implementagéo de politicas publicas apropriadas.

Em muitos casos as doencas raras n&o sao diagnosticadas devido a escassez de conhecimento cientifico e
meédico. Na melhor das hipdteses, alguns dos sintomas sdo reconhecidos e tratados. As pessoas podem viver
anos a fio em situacdes precarias sem cuidados meédicos competentes uma vez que estdo excluidos do
sistema de cuidados de salde com uma doenca ndo diagnosticada.

O grau de conhecimento de uma doenga rara determina tanto a rapidez com que € diagnosticada como a
qualidade das coberturas médica e social. A percepcéo do doente da sua qualidade de vida esta mais ligada a
qualidade dos cuidados do que a gravidade da doenga ou ao grau das deficiéncias associadas.

Doencas raras: sistemas publicos de satide e cuidados de saude inadequados

Todos aqueles que sofrem de doencas raras e respectivas familias falam da luta para serem ouvidos,
informados e dirigidos a corpos médicos competentes, quando estes existem, por forma a serem correctamente
diagnosticados. Como resultado, ha atrasos sem sentido, multiplas consultas médicas e prescricao de
medicamentos e tratamento improprios ou mesmo perigosos para a saude.

Apesar do progresso feito ao longo dos ultimos dez anos, acontece muitas vezes o diagnéstico de uma doenca
rara ser deficientemente comunicado. Muitos doentes e respectivas familias descrevem a forma insensivel e
pouco informativa como o diagnéstico inicial € dado. Este problema é comum entre os médicos, que ndo estdo
organizados nem treinados em boas praticas de comunicagao de diagndésticos. Apos o diagnostico, os doentes
e respectivas familias referem casos de cuidados seriamente desadequados.

N&o existe qualquer protocolo para a boa pratica clinica para a vasta maioria das doencas raras. Nos casos em
que tal protocolo existe, este conhecimento permanece isolado quando devia ser partilhado. Para além deste
facto, a segmentacao das especialidades médicas € uma barreira para o cuidado global de uma pessoa com
uma doenca rara.

As familias e os profissionais de salude queixam-se frequentemente da dificuldade extrema em dar os passos
administrativos necessarios para receber beneficios sociais. Existem disparidades grandes e arbitrarias na
atribuicdo da ajuda financeira e do reembolso de custos médicos de pais para pais e mesmo regionalmente
dentro de alguns paises. O custo dos tratamentos é muitas vezes mais elevado que o dos tratamentos das
outras doengas devido a raridade da doenca e ao numero limitado de centros especializados. Uma parte
significativa destas despesas é suportada pelas familias.

Para algumas doencas raras, como a febre Mediterranea familiar, o sindroma do X fragil e a fibrose quistica, ja
existem protocolos de tratamento e programas medicos, sociais e educacionais definidos nalguns paises,
assim como programas de rastreio mais ou menos bem dirigidos.

Estes novos métodos pré-natal e rastreio em fase assintomatica para as doencas raras permitem que seja feita
uma cobertura médica efectiva mais cedo, melhorando significativamente a qualidade e o tempo de vida.
Outros programas de rastreio devem ser introduzidos mal existam testes fiaveis e tratamentos eficazes. O
progresso qualitativo e quantitativo no prognéstico e no tratamento clinico esta a levantar novas questbes de
salde publica acerca das politicas de rastreio generalizado e direccionado de algumas doencas.
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Doencas raras: desde a perda da esperanca de tratamento até ao ponto em que
os doentes se encarregam do assunto

Ha uma grande esperanca no progresso cientifico e terapéutico. Deles se espera também uma mudanca
profunda. No entanto, para as doencas raras actualmente:

» ndo ha um numero suficiente de programas de investigacéo publicos
e 0s medicamentos desenvolvidos para tratar pequenos niimeros de doentes permanece muito limitado.

As doengas raras, ainda mais do que as outras doengas cronicas, caracterizam-se pelo facto dos doentes e as
suas familias serem muito pré-activos ja que muitas vezes:

e conhecem a sua doenca e as suas particularidades tdo bem como os profissionais

e tratam do seu proprio tratamento.

As organizagdes de doencas raras foram criadas como resultado da experiéncia ganha pelos doentes e
respectivas familias ao serem tantas vezes excluidos dos sistemas de salde, tendo que tomar conta da sua
prépria doenca.

Para além da sua vocacéo de tornar as doengas raras mais conhecidas pelo mundo médico e pela sociedade
em geral, estas organizagbes sdo um bom meio para partilhar experiéncia e disseminar informag&o. O seu
envolvimento nos cuidados diarios faz com que seja natural a continuidade numa contribuic&o activa para o
progresso terapéutico, desde a colaboracéo em testes clinicos a criagdo de centros de tratamento integrado.

Autor: Francois Faurisson
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