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Sobre a EURORDIS-Doenc¢as Raras Europa

A EURORDIS-Doencas Raras Europa é uma alianca Unica, sem fins lucrativos, que rene mais de 800 associagoes
de doencas raras de mais de 70 paises que trabalham juntas para melhorar a vida dos mais de 30 milhdes de
pessoas com doengas raras na Europa.

Ao por em contacto doentes, familias e grupos de doentes, bem como ao reunir todas as partes interessadas e
mobilizar a comunidade das doencas raras, a EURORDIS fortalece a voz dos doentes e contribui para moldara
investigacdo, as politicas e aos servigos prestados aos doentes.

A EURORDIS trabalha com um vasto e diverso conjunto de paises e de doengas para melhorar a vida das
pessoas com doengas raras.

A visdo da EURORDIS é tornar possivel melhores vidas e curas para as pessoas com doencas raras.

Siga (@eurordis ou a pagina da EURORDIS
https://www.eurordis.org/pt-pt.

no Facebook. Para mais informagdes, visite
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Neste documento, "pessoas que vivem com uma doenca rara" refere-se as pessoas diretamente afetadas por uma
doenca rara, as pessoas com doencas complexas/incapacitantes nao diagnosticadas e aos familiares das pessoas de
ambos os grupos. O uso da palavra "cuidadores" neste documento refere-se aos familiares.


https://twitter.com/eurordis
https://www.facebook.com/eurordis
https://www.eurordis.org/pt-pt

Porqué esta posicao oficial?

Neste documento, apresentam-se provas sobre as necessidades quotidianas nao atendidas das pessoas com doengas raras e das suas
familias — muitas vezes os principais cuidadores —, e também uma sintese sobre a politica e as recomendagdes para conseguir
cuidados holisticos para as doencas raras. Ao longo dos anos, a EURORDIS e os seus membros tém tomado parte em discussdes com
todas as partes interessadas para obter solu¢des para os cuidados holisticos. O nosso desejo é de continuar a fazer parte da solugdo.

A ambicdao da EURORDIS é que em 2030 haja cuidados holisticos para os 30 milhdes de pessoas com doencas raras na
Europa e para as suas familias.

A nossa ambicdo é ver as pessoas com doencas raras integradas numa sociedade que nao deixe ninguém para tras.

A realidade mostra que as pessoas com doengas raras e as suas familias continuam a enfrentar sérios desafios quotidianos e de

inclusdo social. E urgente responder a estas necessidades nao atendidas.

Todas as partes interessadas, trabalhando em conjunto, tém a capacidade de fazer avancar esta mudanca, cocriando as
necessarias estratégias, politicas, conhecimentos, ferramentas e estruturas de sustentabilidade para avancar com estas prioridades.

O nosso objetivo com esta posicdo oficial é inspirar esse processo, destacando e recomendando parte dessas estratégias.

Além disso, acreditamos que as melhorias a alcancar ndo irdo apenas beneficiar todas as pessoas com doencas raras e as suas familias,
mas também milhdes de pessoas que vivem com outras doengas e outras incapacidades complexas e cronicas. Estas melhorias irdo
conduzir a sistemas de saude e de seguranga social mais resistentes e mais eficazes e, ao mesmo tempo, irdo trazer grandes ganhos

sociais.

Com as propostas apresentadas neste documento, pretendemos apoiar os paises europeus na implementa¢ao dos Planos
Nacionais para as doencas raras, do Pilar Europeu dos Direitos Sociais, da Convenc¢édo das Na¢des Unidas sobre os Direitos das

Pessoas com Deficiéncia e dos Objetivos de Desenvolvimento Sustentavel definidos pela Organiza¢ao das Na¢des Unidas.

Terkel Andersen Yann Le Cam
Presidente da Direcdo Diretor Executivo
EURORDIS-Doencas Raras Europa EURORDIS-Doencas Raras Europa




1 Resumo

(@) A nossa ambigao para obter cuidados holisticos até 2030

Atualmente, os 30 milhdes de pessoas com doencgas raras e os seus familiares (frequentemente os cuidadores
principais) continuam a ser uma popula¢do marginalizada e em grande parte invisivel, com pouca informacdo
sobre as suas doengas e os seus direitos, com poucos tratamentos e com um elevado nivel de vulnerabilidade
psicoldgica, social e econdmica.

A ambicao da EURORDIS é que em 2030 haja cuidados holisticos para os

30 milh6es de pessoas com doencgas raras na Europa e para as suas
familias.

Os cuidados holisticos abrangem o espectro global das necessidades de saude, sociais e quotidianas das pessoas
com doencgas raras e das suas familias.

A nossa ambicdo é ver as pessoas com doencas raras e as suas familias integradas numa sociedade que
preste cuidados holisticos ao:

\

» Estar ciente das suas necessidades e prestar cuidados de elevada qualidade, com eficacia e
atempadamente, em fungdo destas necessidades;

» Derrubar as barreiras no acesso aos cuidados, ao tratamento, a educa¢ao, ao emprego, ao lazer, ao
apoio psicologico e a todos os aspetos de inclusao social;

> Permitir a fruicdo plena dos seus direitos humanos fundamentais, em pé de igualdade com os outros
cidadaos.

As pessoas com doencas raras devem ser integradas numa sociedade que nado deixe ninguém para tras.

Esta posicdo oficial tem como objetivo incentivar um processo que garanta que as pessoas com doencas raras tém
acesso a cuidados holisticos.

Aplaudimos todas as partes interessadas pelos progressos alcangados nas Ultimas décadas. No entanto, a
realidade mostra que as pessoas com doencas raras e as suas familias continuam a enfrentar sérios desafios
quotidianos e de inclusdo social.

Por exemplo, para 85% das pessoas com doengas raras, a doenca tem impacto em varios aspetos da sua saude e
da vida quotidiana. N3o é de surpreender que um nUmero impressionante de 7 em cada 10 pessoas com doencas
raras e seus cuidadores familiares tenha de reduzir ou interromper a sua atividade profissional e 69%
enfrentem também uma diminuvi¢ao dos rendimentos.

(b) Porqué agir agora?

E urgente resolver as graves necessidades ndo satisfeitas das pessoas com doencas raras e das suas familias. Para
o fazer, é necessaria uma estratégia multissetorial: da investiga¢do ao diagndstico, do acesso a tratamentos a
assisténcia social e a servigos de saude, tanto a nivel nacional como europeu. Todas as partes interessadas tém
um papel fundamental a desempenhar.

Agora é o momento certo para agir, quando:

> Os Objetivos de Desenvolvimento Sustentavel apelam a uma agao efetiva a nivel global para garantir
que ninguém fica para tras;

» O Pilar Europeu Dos Direitos Sociais esta a abrir caminho para que a Unido Europeia e os seus Estados-
membros confiram direitos sociais, igualdade de oportunidades e inclusdo social de forma mais eficaz;

» As 24 Redes Europeias de Referéncia e a Rede Europeia de Centro de Recursos para as Doencas
Raras podem atuar como plataformas de recolha e divulgagdo de conhecimentos e boas praticas;
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» 25 Estados-membros da UE ja adotaram e estdo a implementar um plano nacional para as doengas
raras;

» As associa¢des que representam as pessoas com doencas raras, as entidades publicas, os
prestadores de cuidados de saude e sociais, bem como outras partes interessadas, estao prontas
para ter um papel ativo e a criar conjuntamente politicas e servigos.

(c) Tornar realidade os cuidados holisticos para as pessoas com
doencas raras

A estratégia para garantir a prestacdo de cuidados holisticos e integrados nas doencas raras tem de assentar
nos agentes de mudanga que se seguem, que sao detalhadamente analisados neste documento e que
serviram de base as recomendag¢6es que nele constam:

4 N\ [ N\ [ )
NP - Cuidados integrados:
Assisténcia e politicas -
.. fazer a ponte entre a Igualdade de direitos
sociais adequadas e R cn .
. saude e a assisténcia e de oportunidades
de qualidade .
social
. /' O\ J

A partir destes pilares, acreditamos que se podem conseguir melhorias significativas se:

» Os cuidados e o apoio forem organizados no ambito de uma abordagem holistica, centrada na
pessoa, multidisciplinar, continua e participativa, que considere quer a pessoa que vive com uma
doenca rara, quer os cuidadores da sua familia;

» Os prestadores de cuidados em todos os setores estiverem equipados com conhecimentos, boas
praticas e estratégias de coordenacdo de cuidados, permitindo-lhes ter em conta as especificidades
das doencas raras;

» Os cuidados integrados forem prestados de forma efetiva e atempada, em coordenacdo e no ambito
dos — e entre 0os — servigos de saude, sociais e comunitarios e as organizagdes representativas das
pessoas com doengas raras;

» Forem estabelecidos mecanismos para o envolvimento significativo das pessoas com doencas raras
e das suas organizag¢oes representativas na concec¢ao, implementacao e monitoriza¢ao das politicas
e dos servigos;

» As politicas sociais e para a deficiéncia tiverem efetivamente em conta as especificidades das
doencas complexas e das deficiéncias, como é o caso das doencas raras;

> As pessoas com doencgas raras e as suas familias estiverem informadas e capacitadas para conhecere
gerir a sua doencga.
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As nossas recomendagoes

Para incentivar a implementacao destas melhorias, apelamos a UE, a todos os paises europeus e a todas as
partes interessadas do setor da saUde e do setor social para que divulguem este documento e tomem
medidas com base nas recomendacdes apresentadas em seguida.

S6 em conjunto é que conseguiremos garantir que nenhum dos 30 milhdes de europeus que vivem com uma
doenca rara é deixado de para tras. Para assegurar que as melhorias atras mencionadas sao efetivamente
alcancadas, recomendamos:

1. Autilizacdo plena dos instrumentos da UE e das redes europeias para implementar cuidados
holisticos para as pessoas com doencas raras

2. Acriacdo de um ambiente politico favoravel a nivel nacional para os cuidados holisticos para as
doencas raras

3. Acompilagéo e disseminagado de conhecimentos e de boas praticas para garantir que as necessidades
das pessoas com doencas raras e dos seus cuidadores sao tratadas adequadamente pelos servigos
especializados e pelos servicos de uso comum

4. Aimplementagdo de mecanismos especificos que garantam a prestacao de cuidados integrados para
as doengas raras

5. Agarantia do envolvimento significativo das organizagdes e dos representantes das pessoas com
doencgas raras na conce¢do e implementacao de politicas e servigos

6. A implementac¢do de medidas especificas que assegurem o acesso das pessoas com doencas raras e
dos seus cuidadores a servigos sociais e de protecdo social adequados

7 - Que seja assegurado o reconhecimento e a compensac¢do adequada das incapacidades sentidas pelas
pessoas com doengas raras

8. A criagdo de condi¢des para as pessoas com doencas raras e os seus cuidadores acederem a emprego
adaptado e sustentavel

9. Aimplementagdo de mecanismos especificos para capacitar as pessoas com doengas raras e os seus
cuidadores, em cocriagcdo e coprestacao com organiza¢des que representam as pessoas com doencas
raras

10. Aeliminagdo de todos os tipos de discriminagdo, garantindo que as pessoas com doengas raras
tém acesso a inclusao social, laboral, educacional e de lazer, em pé de igualdade com os outros
cidadaos
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2 Impacto das doencas raras no dia-a-dia: compreender os
desafios especificos

Ser confrontado com uma doenca rara constitui um acontecimento que muda radicalmente a vida e que,
frequentemente, implica desafios para os individuos afetados, bem como para as suas familias.

A saude, definida pela Organizacdo Mundial de Salde como um estado de completo bem-estar fisico, mental e
social?, fica claramente comprometida para os 30 milhdes de europeus com uma doenca rara e para os seus familiares
- na maior parte das vezes os principais cuidadores - cujo bem-estar, vida diaria e emprego sao afetados.

O impacto das doencas raras ndo é menos consideravel do que o de outras doencas cronicas e incapacitantes. Em
comparagao com as doengas cronicas mais prevalentes, as pessoas com doencas raras tém uma pior qualidade
de vida e experienciam maiores perdas em termos de cuidados médicos, atividades sociais e econémicas?>.

As doencas raras sdo frequentemente graves, cronicas, extremamente complexas, seriamente
incapacitantes, degenerativas e associadas a comorbidades34. Existem mais de 6000 doengas raras e muitas
pessoas afetadas por doengas raras e complexas permanecem sem diagndstico.

Uma elevada percentagem de pessoas com doencas raras é afetada por incapacidades motoras, neuro-
sensoriais ou intelectuais, que podem ocorrer simultaneamente’. Mesmo quando ndo estao associadas a uma
incapacidade, em muitos casos, as doencas raras influenciam a sadde da pessoa e tém um impacto incapacitante na
vida quotidiana.® Nao estdo disponiveis tratamentos especificos para a maioria das doencas raras e 0s
tratamentos existentes nem sempre conseguem minimizar todas as incapacidades complexas provocadas pela
doenca rara®. Em resultado disso, as doencas raras afetam substancialmente a esperanca de vida® e representam
uma taxa consideravel de mortes precoces e de incapacidades permanentes na populacdo europeia’.

Dados do primeiro inquérito europeu sobre o impacto das doengas raras na vida quotidiana2 — "Juggling care
and daily life: The balancing act of the rare disease community”’® — confirmam que as consequéncias de viver
com uma doenca rara vao muito para la da area da saude. 85% dos entrevistados declararam que a doenca
rara tem impacto sobre varios aspetos da sua saude e da sua vida quotidiana.

0 inquérito mostra que as consequéncias das doencas raras se estendem as Atividades da Vida Quotidiana® e
ao dominios socioeconémico, da familia, da educa¢ao, do emprego e da inclusdo social:

\ As pessoas com doengas raras e os seus cuidadores gastam um tempo significativo
a gerir a doenga e o acesso aos diferentes cuidados

A doenca causa um forte impacto no emprego e na conciliagdo entre a vida
profissional e a vida familiar, assim como encargos econémicos importantes

0O accesso aos cuidados de sautide de sociais é complexo e dificil de gerir

o As pessoas com doengas raras e os seus cuidadores sentem que lhes falta
D de informagdo e que os servigos sociais estdo mal preparados para os apoiar

(WA W) Verifica-se um impacto sério na satide mental das pessoas com doencas raras e
P nos seus cuidadores

2 Inquérito a 3000 pessoas com doengas raras e aos seus cuidadores, realizado através da Rare Barometer Voices, uma iniciativa da EURORDIS para inquéritos
https://www.eurordis.org/voices, no ambito do projeto INNOVCare, financiado pela UE www.innovcare.eu. Resultados completos disponiveis aqui: http://bit.ly/SurveyRD.

b Atividades da Vida Quotidiana «referem-se as tarefas basicas da vida quotidiana, tais como comer, tomar banho e utilizar o quarto de banho, vestir-se e movimentar-
se, e a incapacidade para executar estas tarefas indica algum grau de dependéncia e a necessidade de assisténcia»®”.
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O tempo gasto a gerir a doenca é significativo: 42% das pessoas com doencas raras e os cuidadores da sua
familia que responderam ao inquérito passam mais do que 2 horas por dia em tarefas relacionadas com a
doenca (p. ex., higiene, administracdo de tratamentos) e um terco dos cuidadores passa mais de 6 horas por
dia nessas tarefas.

Além disso, as pessoas com doengas raras precisam de cuidados e de acompanhamento por parte de
profissionais de saude diferentes, muitas vezes de varios especialistas médicos diferentes, assim como de
assistentes sociais e outros prestadores de servicos sociais e locais °. Estes podem incluir também reabilitacao,
centro de dia, cuidados em casa, assistentes pessoais, cuidados temporarios, escolas e locais de trabalho
adaptados, apoio psicoldgico e prescrigdo social, entre outros®.

Enquanto o percuso de accesso aos cuidados permanecer As vias de cuidados
muito complexo e fragmentado nos paises europeus, perde-se
uma quantidade significativa de tempo a organizar os cuidados
fora de casa (por exemplo, marcar e ir a consultas), o que 64% com p|ean e frag mentadas
dos entrevistados considera dificil de gerir.

permanecem muito

Nao surpreende, pois, que haja uma quantidade tdo impressionante como 7 em cada 10 pessoas com doencas
raras e os seus cuidadores que tiveram de reduzir ou cessar a sua atividade profissional, enquanto 58%
estiveram ausentes do trabalho durante 15 dias no ano anterior ao inquérito.

A combinagdo dos desafios enfretandos ao nivel do emprego e com a gestdo de varias consequéncias da doenca
agrava os encargos economicos com que se confrontam: 73% dos entrevistados afirmam que os custos
relacionados com a doenca sao elevados enquanto 69% enfrentam também uma diminuicdo do rendimento.

Para muitas, se ndo a maioria, das pessoas com doencas raras e os seus cuidadores, males como a pobreza,
desemprego, a estigmatizag¢ao e a exclusdo social ndo sdo conceitos distantes — sdo uma realidade diaria e
uma consequéncia direta da sua doenca.

Devido a estas circunstancias, sentimentos de depressao e infelicidade sao trés vezes mais comuns entre as
pessoas com doencas raras e os cuidadores da familia do que na populagdo em geral‘g. A doencga e os desafios
quotidianos tém, por isso, um impacto evidente e forte sobre a salde mental e o bem-estar, levando a uma
limitada perspetiva de integrac¢ao social.

A combinacao da raridade, da complexidade e da falta de tratamento eficaz traz desafios adicionais a
prestacao de cuidados holisticos, uma vez que os servigos de uso comum nao sao suficientemente flexiveis para
ter em consideragdo as necessidades sem precedentes *°. Em muitos casos, necessidades médicas,
psicoldgicas e sociais significativas
permanecem por atender.

Atualmente, as pessoas com doencas
raras — criancas, adultos, idosos e os
seus cuidadores familiares (que sdo
principalmente mulheres®) — continuam
a ser uma popula¢ao marginalizada e em
grande parte invisivel, com pouca
informacao sobre as suas doencas e os
seus direitos, com poucos tratamentos e
com um elevado nivel de vulnerabilidade
psicoldgica, social e econémica.

Louis e Matthieu, distrofia muscular de Becker, Franga

¢ Amostra do inquérito comparada com o International Social Survey Programme 2011.
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3 Tomar medidas pode melhorar significativamente as
vidas de milhoes de pessoas com doencas raras na Europa

A ambicdo da EURORDIS é que em 2030 haja cuidados holisticos para os 30 milhes de pessoas com
doencas raras na Europa e para as suas familias.

A nossa ambicdo é ver as pessoas com doengas raras e as suas familias integradas numa sociedade que tem
consciéncia das suas necessidades, que presta cuidados centrados na pessoa, com elevada qualidade, com
eficacia e atempadamente, e que derruba as barreiras no acesso a todos os aspetos da inclusao social.

A nossa ambicao é ver as pessoas com doencgas raras e as suas familias integradas numa sociedade que nao
deixe ninguém para tras, permitindo-lhes usufruir plenamente dos seus direitos humanos fundamentais, em pé de
igualdade com os outros cidadaos.

Aplaudimos todas as partes interessadas pelos progressos alcancados nas Ultimas décadas. Com os avangos
importantes no tratamento das doengas raras, da investigagdo e do diagnostico ao acesso ao tratamento e a
cuidados de saude especializados, as pessoas com doencas raras tém agora uma maior esperanca de vida.

No entanto, atualmente ainda é um facto que, dependendo do Estado-membro e da regido, o tratamento e a
reabilitacdo para as doencas raras difere significativamente no que toca a disponibilidade e a qualidade™.
Adicionalmente, a realidade mostra que as pessoas com doencas raras e os seus familiares, que muitas vezes
sdo os principais cuidadores, continuam a enfrentar sérios desafios quotidianos e de inclusao social.

O Grupo de Peritos da Comissao Europeia em matéria de Doencas Raras afirma que a incapacidade de
colmatar estas graves necessidades sociais nao satisfeitas afeta sua dignidade, autonomia e outros direitos
humanos fundamentais expressos na Declara¢do Universal dos Direitos Humanos e na Convencdo das Nag¢des

Unidas sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia’.

E urgente responder a estas necessidades ndo atendidas. Agora é o momento certo para agir, quando:

e OsObjetivos de Desenvolvimento Sustentavel apelam a uma acdo efetiva a nivel global para
combater os desafios societais e para garantir que ninguém fica para tras;

e O Pilar Europeu Dos Direitos Sociais esta a abrir caminho para que a Unido Europeia e os seus
Estados-membros confiram direitos sociais, igualdade de oportunidades e inclusdo social de
forma mais eficaz aos cidadaos da UE;

e As24 Redes Europeias de Referéncia para as doengas raras e a Rede Europeia de Centros de
Recursos para as Doencas Raras estdo constituidas e podem atuar como plataformas de
recolha e divulgagao de conhecimentos e boas praticas sobre a forma de organizar os cuidados
holisticos para as doencas raras;

e 25 Estados-membros ja adotaram um plano nacional de ou uma estratégia para as doencas
raras e estdo a concentrar-se na sua implementacdo e monitorizagdo. As discussdes sobre as
necessidades quotidianas nao satisfeitas permanecem na agenda da maioria das conferéncias
nacional de doengas raras;

e Asassociagoes que representam as pessoas com doengas raras, as entidades publicas,
prestadores de cuidados de saUde e de assisténcia social e outras partes interessadas estao
prontas para terem um papel ativo e para trabalharem juntas para cocriar boas praticas que
apoiem a implementacdo de cuidados holisticos para as pessoas com doencas raras;

e Asorganizacoes e os representantes das pessoas com doencas raras estdo unidas num
movimento forte, prontos para se participarem ativamente na cocriacdo de politicas e
servigos, como parceiros de pleno direito;
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Foram ja desenvolvidas importantes estruturas para apoiar o tratamento das doengas raras. Estas devem ser
reforcadas, mas so por si nao sdo suficientes. Mais acdes sao necessarias de todas as partes interessadas para
garantir que os paises europeus desenvolvem e implementam, de forma efetiva, politicas e servigos que
garantam cuidados holisticos para as doengas raras.

A comunidade das doencas raras exorta todas as partes interessadas a agir com base nas recomendacgées
apresentadas nesta posicao oficial. Nenhum dos milhdes de europeus que vivem com uma doenca rara deve
ficar para tras. O momento para agir é agora.

Todas as partes interessadas devem ter em conta que, como reconheceu a Comissao Europeia, muitas «doencas
raras s&o compativeis com uma vida normal quando diagnosticadas a tempo e geridas corretamente» **. Um
diagndstico e uma via tratamento atempados e adaptados, baseados nas necessidades individuais, irdao
aumentar os niveis de autonomia e de participacdo na sociedade, quer dos individuos afetados, quer dos
seus cuidadores.

Os modelos de cuidados para as pessoas com doencgas raras também tém o potencial de servir um grande
nUmero de pessoas afetadas por outras doencas e e deficiéncias crénicas e complexas. Melhores modelos de
cuidados para as doencas raras irdo, por isso, contribuir para construir sistemas de saUde e de seguranga social
mais resistentes e eficientes, o que também trara grandes ganhos sociais, impedindo que milhdes de
cidadaos enfrentem ainda mais vulnerabilidades sociais e de saude e, ao mesmo tempo, aumentando a
participacao social e as perspetivas de emprego.

Com as propostas apresentadas neste documento, pretendemos contribuir para apoiar os paises europeus
na implementacao dos Planos Nacionais para as doencas raras, do Pilar Europeu dos Direitos Sociais, da
Convencao das Na¢oes Unidas sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia e dos Objetivos de
Desenvolvimento Sustentavel definidos pela Organizacao das Nag6es Unidas.

4. :
Shelby e Taylor, sindrome de Angelman, EUA
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4 As nossas recomendagoes

A EURORDIS e os seus membros LEMBRAM:
v A Declaragdo Universal dos Direitos Humanos;

A Convengao das Nagoes sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia
Os Objetivos de Desenvolvimento Sustentavel;

A Carta dos Direitos Fundamentais da Uniao Europeia;

O Pilar Europeu dos Direitos Sociais;

NN NN

As Recomendac¢des do Grupo de Peritos da Comissdo Europeia para apoiar a incorporac¢ao das
doencgas raras nos servicos e nas politicas sociais;

v Os Planos e Estratégias Nacionais para as doencas raras.

A EURORDIS e os seus membros EXORTAM A UE e todos os PAISES EUROPEUS a que garantam que
as pessoas com doencas raras e as suas familias nao ficam de para tras, cumprindo as disposi¢oes
estabelecidas nestas importantes politicas globais, europeias e nacionais.

Acreditamos que se podem conseguir melhorias significativas se:

v" Os cuidados e o apoio forem organizados no ambito de uma abordagem holistica, centrada na pessoa,
multidisciplinar, continua e participativa, que considere quer a pessoa que vive com uma doenga rara, quer
os cuidadores da sua familia;

v Os prestadores de cuidados em todos os setores estiverem equipados com conhecimentos, boas praticas e
estratégias de coordenacao de cuidados, permitindo-lhes ter em conta as especificidades das doencas raras;

v" Os cuidados continuados integrados forem prestados de forma efetiva e atempada, em coordenagdo e no
ambito do - e entre os - servicos de salde, sociais e comunitarios e as organizagdes representativas das
pessoas com doengas raras;

v Forem estabelecidos mecanismos para o envolvimento significativo das pessoas com doengas raras e das
suas organizagoes representativas na conce¢ao, implementacao e monitorizacao das politicas e dos
servicos;

V" As politicas sociais e para a deficiéncia tiverem efetivamente em conta as especificidades das doencas
complexas e das deficiéncias, como é o caso das doencas raras;

v As pessoas com doengas raras e as suas familias estiverem informadas e capacitadas para entender e gerira
sua doenca.

Para garantir que estas melhorias sao efetivamente alcancadas, a EURORDIS e os seus membros
RECOMENDAM:

1. A utilizacdo plena dos instrumentos da UE e das Redes Europeias para implementar cuidados
holisticos para as pessoas com doengas raras

v" Todas as propostas e recomendacdes legislativas decorrentes do Pilar Europeu dos Direitos Sociais
devem ter em conta as necessidades especificas das pessoas com doencas raras, dos seus
cuidadores, e de outras pessoas com doengas complexas/incapacidades. O "Quadro de Pontuacao
Social" (Social Scoreboard) deve introduzir indicadores claros e ferramentas de monitoriza¢do para apoiar
mudancas eficazes nas politicas;

v/ Os mecanismos disponiveis ao nivel da UE devem apoiar a implementac&o de servicos sociais e de
cuidados continuados integrados para as pessoas com doencas raras, os seus cuidadores e outras
pessoas com doengas complexas/incapacidades:

o Os programas e linhas de financiamento devem ser garantidos ao abrigo do Quadro Financeiro
Plurianual para apoiar as redes e projetos inovadores em toda a UE que permitam aos Estados-
membros cocriar e transferir boas praticas e modelos de cuidados inovadores;

o  OsFundos Estruturais e de Investimento Europeus devem atuar como um mecanismo acessivel e
adequado para apoiar eficazmente os Estados-membros para transformar os projetos-piloto
L. 1m/18
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inovadores em servicos de uso comum. As atividades transfronteiricas — p. ex., as plataformas a
nivel da UE — devem ser apoiadas através de programas de financiamento, no ambito dos
Fundos Estruturais e de Investimento Europeu s, que apoiem a cooperagao entre paises;

o O Semestre Europeu deve ser usado como veiculo para conceber e implementar politicas sociais
e de emprego adequadas a nivel nacional;

o O Grupo da Comissao Europeia para a Promog¢do da Saude, Prevencao das Doencas e Gestdo de
Doencas Nao Transmissiveis (European Commission Steering Group on Health Promotion, Disease
Prevention and Management of Non-Communicable diseases) deve enfrentar e responder aos
desafios das pessoas com doencgas raras e dos seus cuidadores.

v Os organismos nacionais e europeus devem atribuir apoio financeiro e estrutural para garantir a
sustentabilidade das plataformas a nivel europeu que reinem e partilham conhecimentos e boas
praticas sobre as doencas raras, como as Redes Europeias de Referéncia, a Rede Europeia de Centros
de Recursos para as Doencas Raras e a Orphanet. Deve ser criado um ambiente favoravel para integrar
estas iniciativas nos sistemas nacionais de saude e de seguranga social.

2. A criacdo de um ambiente politico favoravel a nivel nacional para os cuidados holisticos para as
doencas raras

v Todos os Planos e Estratégias Nacionais para as doencas raras devem incluir disposi¢des que
permitam que as pessoas com doencas raras e os seus cuidadores tenham acesso atempado e
adequado aos cuidados integrados de saude e sociais, aos servi¢os sociais e aos servi¢os de protecao
social. Estes devem incluir mecanismos para apoiar as associa¢des nacionais para as doencas raras, na
qualidade de organizagdes da sociedade civil envolvidas na conce¢do, implementa¢do e monitorizacdo de
politicas/servi¢os. Quando atualizados e avaliados, os Planos Nacionais devem ser submetidos a um
controlo social;

v’ Os paises europeus devem implementar mecanismos especificos para garantir a coordenagdo entre
setores da politica nacional no ambito de uma abordagem multidisciplinar, envolvendo os
ministérios da saUde, do trabalho e da solidariedade, da educacao e da investigagdao. Devem ser
criados grupos de trabalho interministeriais e orcamentos partilhados entre ministérios;

v Devem ser postos em pratica mecanismos de sustentabilidade que devem ser acessiveis aos
organismos publicos, as organiza¢oes da sociedade civil e aos prestadores de servigos para assequrar
aimplementacdo dos cuidados holisticos.

Philipp, osteogénese imperfeita, Alemanha
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3. A compilacdo e disseminacdo de conhecimentos e de boas praticas para garantir que as
necessidades das pessoas com doencas raras e dos seus cuidadores sido tratadas adequadamente
pelos servicos especializados e pelos servi¢os de uso comum

v Os paises europeus devem reconhecer e apoiar os Centros de Referéncia existentes, as redes nacionais
de referéncia, os Centros de Recursos, as associagdes representativas das pessoas com doencas raras e
as equipas da Orphanet, capitalizando os seus sélidos conhecimentos e experiéncia para melhorar os
cuidados prestados pelos servigos especializados e pelos servigos de uso comum. Estes servi¢os devem ser
dotados de pessoal e recursos adequados para poderem cumprir a sua missao;

v As Redes Europeias de Referéncia e os seus respetivos prestadores de cuidados de saude devem
continuar a funcionar como uma plataforma para recolher e divulgar dados, boas praticas e
orientagdes sobre cuidados de saude e cuidados integrados para as doencas raras em cooperagdo com
as organizacdes representativas das pessoas com doencas raras;

v Aformacao para os prestadores de servicos de saude e sociais deve ser desenvolvida e fornecida com
base nos conhecimentos dos servicos especializados em doengas raras e nas organizagdes que representam
as pessoas com doencas raras. Estes servicos devem aumentar a capacidade dos profissionais e os
conhecimentos sobre as doencas, os direitos das pessoas com doencas raras e dos seus cuidadores, 0s
recursos disponiveis e as boas praticas de
cuidados;

v" A UE e os paises europeus devem
continuar a apoiar projetos-piloto por
serem geradores de boas praticas e de
servigos inovadores. Deve ser concedido
tempo para a concegdo, implementagdo e
avaliagdo de impacto a longo prazo destes
projetos a fim de reunir provas de qualidade
sobre o seu impacto direto e societal;

v Alinvestigacdo socioeconémica no campo
das doencgas raras deve ser apoiada a nivel
nacional e europeu a fim de apoiar a
tomada de decisGes sobre reformas nos
cuidados de saude, sociais e integrados.

Jorge e Maria, sindrome de Prader-Willi, México

4. Aimplementac¢do de mecanismos especificos que garantam a prestacdo de cuidados integrados
para as doengas raras

v Os paises europeus devem promover a coordenacdo e a interoperabilidade entre todas as partes
envolvidas na prestacao de cuidados, incluindo os servigos de saude, sociais e comunitarios, assim como
organizagdes que representam as pessoas com doencas raras e os individuos/cuidadores afetados. Os
protocolos e procedimentos de coordenacdo, as Tl e as ferramentas de e-saUde (saUde online) podem
ser usadas para essa finalidade;

v As doencas raras e as doengas complexas ndo diagnosticadas devem ser consideradas pelas
ferramentas de estratificacao de risco usadas pelos sistemas de cuidados de saide para tomar decis6es
sobre a prestacao de cuidados integrados, através do uso dos sistemas de codificacdo implementados;

v" Todas as pessoas com doencas raras devem ter direito a um plano de cuidados individual, centrado na
pessoa, a ser prestado no ambito de uma abordagem holistica multidisciplinar, coordenada entre todos
os prestadores de cuidados;

v Devem ser desenvolvidas descri¢des de prestacdes de cuidados integrados para as doencas raras e
doencas nao diagnosticadas, ao nivel nacional, indicando as etapas do processo e dos cuidados a sequir,
identificando os mecanismos de coordenacdo existentes e as responsabilidades dos diferentes prestadores
de cuidados;

v' A gestdo de casos, enquanto mecanismo eficaz de coordenacdo de cuidados, deve ser implementada
em todos os paises europeus para apoiar os cuidados para as pessoas com doengas raras, 0s seus
cuidadores e outras pessoas com doencas complexas/incapacidades. A formagao em gestéo de casos para
as doencas raras deve ser desenvolvida e a profissdo de gestor de casos deve ser reconhecida no dmbito
dos cddigos nacionais de atividades economicas (CAE).
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5. A garantia do envolvimento significativo das organizac¢des e representantes das pessoas com
doencas raras na concecdo e implementacdo de politicas e servi¢os

v O envolvimento dos beneficiarios na conce¢ao, implementacdo e prestacdo dos servicos deve tornar-se
um requisito para a presta¢ao de cuidados de saude e sociais para garantir cuidados participativos e
centrados na pessog;

v Asferramentas e plataformas que fornecem informagées e formagao devem estar disponiveis para
os representantes das pessoas com doencas raras a fim de construir os seus conhecimentos e a sua
capacidade de participar na tomada de decisdes na prestacao de cuidados;

v As associa¢bes de doengas raras, enquanto organiza¢ées da sociedade civil, devem ser apoiadas e
consideradas como parceiros de pleno direito na conce¢ao, implementacao e monitorizacao de politicas e
servicos.

6. A implementacido de medidas especificas que assegurem o acesso das pessoas com doencas
raras e dos seus cuidadores a servicos sociais e de protecao social adequados

v Os paises europeus devem garantir que todas as pessoas com doencas raras e os seus cuidadores
tém direito a ter acesso a assistentes sociais e a disponibilizagdo de protecdo social e de inclusao
social adequadas, adaptadas as suas necessidades individuais e ao custo de vida. Esta
disponibilizacdo deve ter por objetivo apoiar a vida autonoma e ao, mesmo tempo, abranger as
necessidades dos individuos gravemente afetados;

v Aqueles que tém doengas complexas para as quais um diagnostico efou uma avaliacdo de deficiéncia
ndo estdo disponiveis ndo devem ser privados de aceder aos direitos sociais e a protecdo social;

v Os atuais servigos sociais especializados para as doencgas raras, como os Centros de Recursos, devem
ser reconhecidos e apoiados para atuar como um centro de conhecimentos e de boas praticas, assim
como um servico direto e prestador de formac&o para profissionais no setor social e da saude;

v Os paises europeus também devem encarar as organiza¢des que representam as pessoas com
doencas raras como partes interessadas apropriadas para prestar cuidados, na qualidade de
prestadores complementares aos servi¢os publicos. Quando prestam servigos sociais e de apoio, estas
organiza¢des devem ser apoiadas financeiramente para levar a cabo este papel.

7. Que seja assegurado o reconhecimento e a compensacdo adequada das incapacidades sentidas
pelas pessoas com doencas raras

v AComissdo Europeia e os paises europeus devem implementar a Convencao das Na¢bes Unidas sobre os
Direitos das Pessoas com Deficiéncia, tendo em conta as necessidades especificas das pessoas com doencas
raras;

v A Comissao Europeia deve assegurar que as necessidades da comunidade das doencas raras sao tidas
em conta no ambito da Estratégia para a Deficiéncia da UE para 2020—2030;

v As partes interessadas a nivel nacional e europeu devem empenhar-se para desenvolver politicas,
procedimentos, servicos e tecnologias para construir ambientes que visem quebrar barreiras a
participagdo em todas as areas da sociedade, promovendo a autonomia e a vida independente;

v’ Os paises europeus devem melhorar os sistemas nacionais
de avaliacao da deficiéncia para garantir que nao ha lacunas
na integracao de doencas complexas que causam
deficiéncia. A funcionalidade ou incapacidade das pessoas
com doencas raras deve ser devidamente avaliada e
apoiada com medidas de compensac¢do adequadas;

v Asferramentas e redes existentes devem ser usadas para apoiar a geracdo e disseminacao dos
conhecimentos sobre as consequéncias funcionais das doencas raras. Entre estas encontram-se a
ferramenta multilingue online e as fichas informativas sobre a deficiéncia da Orphanet, as Redes
Europeias de Referéncia e as Redes Europeias de Centros de Recursos para as Doencas Raras;

v Os organismos nacionais competentes devem implementar um programa de formacdo para as equipas
de avaliacdo da deficiéncia sobre as consequéncias funcionais das doencas raras, em parceria com as
aliancas nacionais para as doengas raras e com as redes acima mencionadas;

v' Para permitir que as pessoas com doengas raras, e todas as pessoas com deficiéncia, vivam de forma
independente e participem plenamente em todos os aspetos da vida, os paises europeus deverao tomar
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medidas adequadas para garantir o seu acesso, em pé de igualdade com as outras pessoas, ao
ambiente fisico, aos transportes, a informacado, as comunicacdes e a outras instalac6es e servigos
abertos ou a disposicao do publico.

8. A criacdo de condi¢des para as pessoas com doencas raras e os seus cuidadores acederem a
emprego adaptado e sustentavel

v Deve garantir-se o acesso a educacdo de elevada qualidade para todas as pessoas com doencas raras e
doencas complexas. Quando necessario, o ensino escolar adaptado deve ser acessivel e disponibilizado
de maneira que apoie todas as pessoas para que alcancem o seu maximo potencial;

v Os paises europeus, através da Diretiva relativa a Conciliacdo entre a Vida Profissional e a Vida Familiar e
de outros meios, devem garantir que as pessoas com doencas complexas/deficiéncias e os seus
cuidadores tém o direito a mecanismos especificos que apoiem o seu acesso e manutencao no mercado
de trabalho:

o Formas flexiveis de organiza¢do do trabalho, tais como horarios de trabalho flexiveis e
teletrabalho;

o Dispensa de trabalho por periodos razoaveis devido a doenga/deficiéncia ou as responsabilidades
de cuidador;

o Assisténcia personalizada para melhorar o emprego ou autoemprego, como o aconselhamento
profissional para explorar vias profissionais enriquecedoras;

o Adaptagdes razoaveis do local de trabalho.

v Ao deixar o mercado de trabalho ou ao ter de trabalhar a tempo parcial devido a doenca, as pessoas
com doencas raras, os seus cuidadores e outras pessoas com doencas complexas devem ter acesso a
medidas de protecdo social, direito a pensao, a cuidados e a apoios que lhes permitam viver uma vida
digna;

v As pessoas com doencas raras e com deficiéncia que desejem estudar e/ou participar como voluntarios
em organizag¢oes da sociedade civil ndo devem, de maneira nenhuma, ser privadas dos seus direitos,
incluindo os beneficios de invalidez e de reforma;

v" Toda a legislagdo da UE e a nivel nacional deve garantir que ndo existe nenhuma forma de
discriminagdo com base no estado de saude ou de deficiéncia relativamente a todas as formas de
emprego, incluindo o recrutamento, a contratagdo, o emprego, a progressao na carreira e condi¢des
de trabalho seguras e saudaveis.

9. A implementacdo de mecanismos especificos para capacitar as pessoas com doengas raras e os
seus cuidadores, em cocriag¢do e coprestacdo com organizacées que representam as pessoas com
doencas raras

v Os prestadores de cuidados devem estar preparados para dar assisténcia ndo-diretiva, fornecendo aos
beneficiarios informacdes relevantes, ferramentas e aconselhamento — além de permitir que os
beneficiarios expressem os seus desejos — para participar nas decisdes sobre os seus cuidados e orientar os
Sseus proprios servigos se assim o desejarem;

v Deve ser desenvolvido a nivel nacional um conjunto de ferramentas especificamente para as doencas
raras para adjudar a percorrer os sistemas nacionais de saude e de seguranga social;

v Aslinhas de atendimento para as doencas raras, quando existam, devem ser apoiadas. Todos os
paises europeus devem esforcar-se para implementar uma linha de atendimento para as doencas
raras;

v As pessoas com doencas raras e os seus cuidadores devem ter o direito de aceder a apoio psicolégico e
a servicos de cuidados temporarios, se assim o desejarem. Deve estabelecer-se uma avaliagdo anval da
saude mental para garantir a monitorizacdo e a interven¢ao adequada para evitar o esgotamento e a
depressao;

v/ Devem estar disponiveis e ser apoiadas oportunidades para promover apoio dos pares entre as
pessoas com doencas raras. Estas oportunidades podem incluir seminarios para "aprender uns com os
outros" organizados por associagdes representativas das pessoas com doencas raras e/ou partes
interessadas da area social e da saude.
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10. A eliminacdo de todos os tipos de discrimina¢do para garantir que as pessoas com doencas raras

tém acesso a inclusdo social, laboral, educacional e de lazer, em pé de igualdade com os outros
cidadaos

v" Em consonéancia com a Carta dos Direitos Fundamentais da UE e o Pilar Europeu dos Direitos Sociais
(art. 3.°), as pessoas com doencas raras ndo devem ser discriminadas. Devem ter o direito a
igualdade de tratamento e de oportunidades em matéria de emprego, protecao social, educacao e
acesso a todos os bens e servicos disponiveis ao publico.

Toda a legislacdo da UE e a nivel nacional deve garantir que ndo existe nenhuma forma de
discriminacdo com base no estado de saude ou de deficiéncia.

A versao completa deste documento esta

disponivel em Inglés em eurordis.org/carepaper
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