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I. INTRODUCAO

1.

Na Comunicagdo de 24 de Novembro de 1993 sobre o quadro de acgdo no dominio da

saude pﬁblical, a Comissdo definiu objectivos de protecgdo da saide em conformidade
com o disposto na alinea o) do artigo 3° e no artigo 129° do Tratado que institui a
Comunidade Europeia. O papel da Comunidade consiste em apoiar os esforgos dos
Estados-membros no dominio da saide publica, ajudar a formular e a implementar
objectivos e estratégias e contribuir para a protec¢do da saide em toda a Comunidade,
com o objectivo de igualar os melhores resultados ja obtidos num determinado dominio
em qualquer ponto da Comunidade.

Ao dar inicio a acgGes nos termos do artigo 129°, a Comunidade procurara dedicar-se a
prevengdo das doengas, especialmente os "grandes flagelos", e a protecgdio da saude.
Com base nos critérios estabelecidos na comunicagio da Comiss3o, considerou-se que
as doengas raras constituiam uma prioridade de ac¢&o comunitaria. '

Por definigio, a saide publica trata das necessidades sanitarias de toda a populagdo, o
que significa que os servigos de saude e os recursos disponiveis neste dominio, em
especial as medidas preventivas, devem ser utilizados em beneficio do maior niimero
possivel de pessoas. Este principio aplica-se tanto aos afectados por doengas raras como
as vitimas dos "grandes flagelos". Todavia, a propria raridade das doengas e das
afec¢des de baixa prevaléncia e a consequente falta de informagdo acerca delas pode
levar a que muitos dos atingidos por estas afecgdes ndo beneficiem dos recursos e dos
servigos de saude de que necessitam, talvez pelo facto de serem escassas as informagdes
e as competéncias relevantes e de ndo haver consenso quanto a intervengio adequada a
seguir no caso de uma determinada doenga rara.

A comunicagdo-quadro da Comissdo sobre saide publica apresenta varios critérios para
decidir das prioridades da Comunidade. S3o eles: o impacte da doenga sobre a
morbilidade e a mortalidade, o impacte socioeconémico da doenga, até que ponto a
doenga ¢ susceptivel de uma acgdo preventiva eficaz e de particular importancia, até que
ponto as acgdes comunitarias podem completar e fornecer valor acrescentado ao que
esta a ser feito pelos Estados-membros.

E oObvio que, em termos de populagdo, as doengas raras nio preenchem aqueles
critérios. Contudo, em termos individuais e familiares, é inegavel que provocam
prematuramente uma morbilidade e uma mortalidade significativas, impedindo que as
pessoas vivam uma vida isenta de deficiéncias. Quanto a saber se podem ou ndo ser
evitaveis, as respostas variam em fungdo dos milhares de doengas raras: algumas podem
sé-lo actualmente, outras poderio sé-lo no futuro. Mas o critério final, o de
proporcionar valor acrescentado a nivel comunitario, reveste-se de uma importancia
especial para as doengas raras.

COM(93) 559 final.



10.

11.

E evidente que as doengas raras ou de baixa prevaléncia tém um impacte reduzido na
sociedade considerada no seu todo, sendo responsaveis por uma morbilidade e uma
mortalidade relativamente baixas. Ndo podem, por consequéncia, ser consideradas
grandes flagelos. Todavia, ndo s3o, de modo nenhum, insignificantes, uma vez que os
custos de conselhos, de diagnosticos e de intervengGes eficazes a nivel de cuidados de
saude tendem a ser excessivamente superiores aos exigidos por afecgGes mais comuns.

Neste dominio, ¢ muito o que a Comunidade pode oferecer. O trabalho a nivel
comunitario pode proporcionar diversos beneficios importantes. Porque a Comunidade
no seu todo tem uma populagdo muito superior, os casos individuais podem ser
agregados de forma a constituir um grupo muito mais vasto que partilha das mesmas
caracteristicas. Assim, seria possivel levar a cabo um leque muito mais amplo de
intervengdes e iniciar acgdes coordenadas com pacientes que, de outro modo, poderiam
ficar isolados ou ter diagnosticos incorrectos.

A importdncia que as doengas raras tém para a saude publica pode também ser
considerada de outra forma. Podem, por vezes, surgir com maior frequéncia em
determinadas regiGes e em grupos populacionais especificos, como as comunidades
étnicas, do que na populagio nacional globalmente considerada. Assim, as
consequéncias a nivel nacional podem ser ligeiras, mas a nivel regional ou de grupo
podem ser bastante significativas. Este facto é particularmente verdadeiro no caso das
doengas genéticas.

Além disso, ndo deve esquecer-se a questdo mais vasta das doengas que sdo raras na
Comunidade Europeia, mas comuns noutras partes do mundo. Poderiamos utilizar os
nossos conhecimentos para prestar assisténcia na luta contra as doengas tropicais, que
s30 raras nos nossos paises, mas que podem causar um sofrimento e perdas de vida
enormes nos paises em vias de desenvolvimento.

Por outro lado, algumas doengas actualmente de baixa prevaléncia podem, no futuro,
transformar-se em grandes flagelos, 0 que € possivel, por exemplo, se a doenga for
provocada por um agente desconhecido, como aconteceu com o VIH/SIDA ou, mais
recentemente, com a encefalopatia espongiforme bovina/doenga de Creutzfeldt-Jakob
(EEB). Podem advir consequéncias semelhantes da introdugdo de um medicamento
novo, sendo a talidomida um exemplo 6bvio. Uma abordagem comunitaria coordenada
proporciona uma forma eficaz de tratar estes problemas de satde que podem atingir
grandes proporgdes.

Algumas doengas e, em especial, as doengas contagiosas que foram muito comuns,
como a poliomielite, tornaram-se raras na Comunidade em resultado de medidas
preventivas eficazes, nomeadamente as vacinagOes pediatricas. Todavia, estas doengas
podem surgir e surgem de novo se, por exemplo, diminuirem as defesas imunitarias da
populag3o. Neste contexto, o sibito aparecimento de casos de uma destas doengas num
pais pode constituir para outros um aviso de que as suas vacinagdes ou outras medidas
preventivas podem estar a tornar-se ineficazes. Uma actuag3o a nivel comunitario pode
ajudar os Estados-membros a reconhecer estes problemas numa fase inicial e a
coordenar as suas respostas.



12.

13.

14.

Nio se conhece a etiologia de muitas doengas, especialmente das doengas raras. As
medidas preventivas dependem destes conhecimentos basicos. Os milhares de doengas
ou afecgBes raras, a sua baixa prevaléncia e os meios e orgamentos reduzidos de que a
investigac3o cientifica dispde para descobrir as suas etiologias tornam menos provavel
que se consiga um rapido progresso no seu tratamento e cura. Por conseguinte, a
colaborag@io entre os Estados-membros e o trabalho a nivel da Comunidade neste
dominio podem atribuir um valor acrescentado as acgdes dos Estados-membros.

Os recursos reduzidos dos sistemas de saide destinam-se principal e necessariamente
aos grandes flagelos, pelo que muito provavelmente sera pequena a atengio dedicada as
doengas de baixa prevaléncia pelos Estados-membros. Relativamente a este aspecto,
cabe no &mbito de competéncias da politica de saude publica da Comunidade ajudar os
Estados-membros a utilizar os recursos da forma o mais eficaz possivel. No caso destas
afecgBes, podem conseguir-se verdadeiras economias de escala se se combinarem, a
nivel da Comunidade, os limitados recursos e competéncias nacionais.

Foi por estes motivos que a Comissdo decidiu dar prioridade as doengas raras no
contexto do quadro de saide publica.

IL. ASPECTOS IMPORTANTES DAS DOENCAS RARAS

INFORMAGCAO

15.

16.

17.

Nio se conhece o nimero de europeus que sofre de doengas raras. Muitas destas
doengas de baixa prevaléncia nfo dispdem de nenhuma organizagio especifica de apoio
aos pacientes, nem de qualquer agéncia dedicada a investigaggo, prevengdo, diagnéstico
ou tratamento. Faltam, ou encontram-se pouco divulgadas, as informag3es destinadas a
pacientes, suas familias, médicos, investigadores, autoridades sanitarias e populagdo em
geral.

Relativamente as doengas raras, s3o escassas, ou mesmo inexistentes, as fontes para um
diagndstico, uma confirmacgo e cuidados médicos adequados. Pouco ou nada existe no
que respeita a uma prevengdo e a um tratamento eficazes; pouco se pode dizer ao
paciente e & familia sobre o evoluir da doenga, as possibilidades de evitar riscos € a
criagdo de ambientes e estilos de vida conducentes a saide.

A U.S. National Commission on Orphan Diseases (comissdo americana de doengas
6rf3s) levou a cabo um estudo pormenorizado dos problemas das pessoas vitimas destas
doengas raras nos Estados Unidos. Nele se concluiu que um tergo das pessoas tinha
esperado entre 1 e 5 anos por um diagnostico correcto e que 15% permaneceram sem
diagnostico durante seis ou mais anos. Além disso, os custos destas situagdes, em
termos monetarios € humanos, sdo enormes. Metade dos pacientes afirmou que as suas
doengas provocavam grandes dificuldades financeiras para si proprios e para as familias
e que as doengas os impediam de trabathar ou de frequentar aulas.

GRUPOS DE APOIO A PACIENTES



18.

Os grupos de ajuda aos pacientes podem desempenhar um papel fundamental nas
doengas raras. Nas ultimas décadas, criaram-se varios grupos dedicados a muitas
doengas raras, por vezes em resposta ao sentimento de que as autoridades publicas ndo
dedicavam ateng3o suficiente a estas situagdes. Por outro lado, é consideravel a
colaborag@o. existente entre estes grupos aos niveis regional, nacional e internacional,
frequentemente relacionada com os diferentes grupos de doengas. Existem também
diversas organizagdes de tutela internacionais, como a EAGS (European Alliance of
Genetic Support Groups — Alianga Europeia de Grupos de Apoio Genético). Estas
organizagGes de doentes e de pais possuem uma riqueza de conhecimentos que se baseia
nas suas proprias experiéncias da doenga. Este facto é particularmente valioso tendo em
conta o frequente atraso na elaboraggo do diagnostico, os reduzidos conhecimentos dos
profissionais do sector da saide, a falta de medicamentos e os problemas com os
seguros de saude.

AGREGADOS (CLUSTERS)

19.

20.

Ao considerar as doengas e as afecgGes raras de baixa prevaléncia, convém abordar a
questdo dos agregados, que podem ser definidos como um conjunto de ocorréncias de
uma doenga rara no espago e no tempo. Por outras palavras, numa area definida, durante
um periodo definido, ocorreram visivelmente mais casos de uma doenga rara do que
seria de prever a partir das "condi¢des iniciais" (baseline) ou do nimero esperado para
este tipo de afecgdes. E obvia a necessidade de abordar os agregados de forma eficaz
(isto ¢é, identificar um aumento real, determinar os factores causais, avaliar as
implicag3es e acalmar a preocupagio piblica): um factor local especifico pode ter sido a
causa, ou ter contribuido para as causas, pelo que tera de ser identificado.

Ao considerar os agregados, as acgdes devem seguir uma sequéncia determinada:
primeiramente, identificar o agregado através de, por exemplo, sistemas de aviso rapido;
em segundo lugar, utilizar sistemas de vigilincia e de monitorizagdo para estabelecer
comparagGes com as condigdes iniciais estabelecidas para as doengas em causa (todavia,
relativamente as doengas raras, este processo pode n3o ser possivel, porque podem ndo
existir os dados epidemiologicos necessarios); em terceiro lugar, é necessario acalmar a
opinido publica, comunicando, da forma o mais precisa possivel, os riscos envolvidos.
Do tratamento eficaz dos agregados advirdo grandes beneficios para a saude publica,
ndo apenas porque responder rapida e adequadamente a um problema especifico pode
ajudar a evitar que um agregado especifico se transforme num problema mais vasto,
mas, duma forma mais geral, porque ajuda a que as pessoas tenham confianga na
capacidade das autoridades para proteger a saude.

CLASSIFICACAO DAS DOENGAS RARAS

21

A classificago incorrecta das doengas de baixa prevaléncia e a falta de reconhecimento
oficial levantam problemas ao reconhecimento, ao diagndstico, ao tratamento e a
prevengio dessas doengas. Os diagndsticos identificados na Classificagdo Internacional
de Doengas (CID 10) da OMS estdo agrupados em 23 grandes categorias baseadas nos
aparelhos e sistemas; estas categorias subdividem-se em 470 grupos relacionados com o
diagnéstico. Nalguns casos, da-se pouca importancia a cada uma das doengas desses

grupos.



22.

23.

Por outro lado, ndo sdo grandes a validade e a utilidade destas classificagdes quando se
trata de doengas de baixa prevaléncia. Em muitos casos, estas doengas nio constam dos
sistemas de classificagio convencionais, como a CID e a classificagio da British
Paediatric Association (Associag8o Pediatrica Britanica) para malformagdes congénitas.
Noutros casos, as doengas de baixa prevaléncia estio incorrectamente ou
inadequadamente classificadas: o nimero de classificagdo CID atribuido & sindrome de
Marfan, por exemplo, € partilhado com mais de 20 outras afecg3es.

Os termos doengas raras ou doengas de baixa prevaléncia dizem respeito a talvez mais
de 5000 afecgdes ou doengas diferentes. Parece nfo existir qualquer denominador
comum para definir a entidade de uma doenga rara. Algumas baseiam-se em sindromes
(combinagio de sintomas ou anomalias associados), ou anomalias isoladas, ou
problemas ndo associados. Como € ¢bvio, terdo de se estabelecer prioridades quando se
der inicio a acgGes a nivel comunitario.

III. DEFINICAO DE DOENCAS RARAS

PROBLEMAS SUSCITADOS POR UMA DEFINICAO NUMERICA

24,

25.

26.

Poderia pensar-se que uma defini¢do de doengas raras ou de baixa prevaléncia baseada
em nimeros de casos seria simples. No caso das doengas raras, porém, estes dados ou
ndo existem, ou, se existem, os valores obtidos a partir de recolhas de dados de rotina
sdo estimativas amplas, passiveis de subavaliar a verdadeira taxa.

As dificuldades em estabelecer taxas de prevaléncia e incidéncia precisas devem-se a
varias razdes: diferengas na definigio de doenga; falta de métodos especificos para
monitorizar os pacientes afectados por estas doengas de baixa prevaléncia; diagnostico
pouco preciso, em especial no caso das doengas menos graves, e, por fim, a distorgio da
informag@o entre recolha e analise dos dados.

As doengas conhecidas podem ser classificadas e subclassificadas repetidamente. Por
exemplo, os varios tipos de cancro sdo frequentemente diferenciados por classificagdes
patologicas, de modo que um nimero adequar-se-ia perfeitamente aos critérios
numéricos no caso de cancros raros. Por outro lado, a classificagdo de doengas menos
conhecidas baseia-se, por vezes, em sintomas que, na realidade, agrupam diversas
doengas. Assim, as doengas de baixa prevaléncia especificas podem ser inseridas em
entidades mais latas. -

DEFINICAO POR NUMERO FIXO OU LIMITE

27.

Uma forma de ultrapassar os problemas inerentes a utilizag8o de um nimero fixo para a
definigio de doengas raras consiste em estabelecer limites. Os servigos da Comiss3o
discutiram esta questdo com peritos nacionais. Analisaram varias possibilidades de fixar
limites: uma taxa de mortalidade ndo superior a um determinado valor num determinado
nimero de paises da Comunidade, ou uma incidéncia ndo superior a um determinado
valor, ou uma prevaléncia registada nos habitantes da Comunidade nio superior a um
certo valor. Outra possibilidade poderia ser o critério de que a afecgdo ndo se encontra



entre as 100 causas de morbilidade e mortalidade mais comuns na Comunidade
Europeia.

DEFINICAO PROPOSTA

28.

Para efeitos deste programa, definir-se-30 as doengas raras como as doengas que
constituem uma ameaga para a vida ou s3o cronicamente debilitantes e cuja prevaléncia é
tdo baixa que obriga a conjugagdo de esforgos especiais. S3o as doengas cuja prevaléncia
geralmente aceite na populagdo total da Comunidade € inferior a 5 por 10 000. Além
disso, as doengas que serdo especificamente abordadas neste programa sio as que
implicam a necessidade de se combinarem esforgos especiais para garantir a n3o
existéncia de uma morbilidade e de uma mortalidade pré-natais e prematuras
significativas, nem grande perda da qualidade de vida ou de potencial socioeconémico
para o individuo.

ASSUNTOS CONEXOS

29.

30.

Ao considerar as acgdes em matéria de doengas raras, € necessario ter igualmente em
conta outros dominios associados de trabalho comunitario, como a investigagdo € o
desenvolvimento e a comercializagdo de produtos Orfdos, incluindo produtos
farmacéuticos, fundamentalmente indicados para as doengas raras. Dado que estas
doengas envolvem numeros pequenos, € necessario definir uma populagio
suficientemente grande para fins de investigagdo, como os ensaios clinicos. A
Comunidade pode actuar neste aspecto. Do mesmo modo, € reduzido o interesse
comercial que o sector industrial tem no desenvolvimento de medicamentos para
pequenos numeros de pacientes potenciais. Torna-se, pois, necessario incentivar o
investimento no contexto da politica industrial da Comunidade. As acges efectuadas
nestas areas podem completar bem o trabalho na esfera da saude publica.

No dominio dos medicamentos orfdos, foi ja efectuado um nimero consideravel de
acgdes a nivel comunitario. Recentemente, por exemplo, a Comissio apoiou estudos que
analisam a questdo tendo em vista a formulagdo de uma politica comunitaria. Em
Fevereiro de 1995, reuniu-se um grupo de peritos, composto por funcionarios da
Comiss3o e por peritos dos Estados-membros e de outros paises, que examinou os
dados dos estudos e tirou conclusGes. Durante o ano de 1995, esta questio continuou a
ser analisada, tendo sido adoptada uma Resolugdo do Conseltho em 20 de Dezembro de
1995, onde se convidava a Comissio a prosseguir o trabalho, particularmente no
desenvolvimento e na comercializagdo de produtos 6rfaos.

PANORAMICA DAS ACCOES EM MATERIA DE SAUDE PUBLICA
REALIZADAS NOS ESTADOS-MEMBROS E A NIVEL INTERNACIONAL
NO TOCANTE A DOENCAS RARAS

ESTADOS-MEMBROS

3L

Alguns Estados-membros prosseguem o trabalho de informagdo, diagnostico,
reconhecimento, intervengao e prevengdo de doengas raras especificas, incluindo o apoio
a grupos de pacientes e de familiares. O Reino Unido, por exemplo, adoptou um

8



programa sobre a doenga de Creutzfeldt-Jakob, a Franga criou um centro de informagdo
sobre doengas genéticas, dispondo de alguns centros fiaveis para a vigilincia e a
monitorizagio das malformagdes congénitas, e Portugal manifesta especial interesse pela
paramiloidose, levando a cabo ac¢Ses neste dominio.

32. Com base nas informagdes recebidas dos Estados-membros, pensar-se-ia que s6 alguns
Estados-membros, nomeadamente a Franga, a Suécia e a Itdlia, que criou uma Escola
Europeia de Doengas Raras, estdo a procurar resolver o problema das doengas raras de
uma forma sistematica.

ACGOES INTERNACIONAIS

33. O pais que lidera este processo sio os Estados Unidos. Em 1983, foi aprovada a

"Orphan Drug act" (lei relativa aos medicamentos Orfios) para acelerar o
desenvolvimento e a comercializagdo de produtos 6rfaos. Também em 1983 foi criada a
National Organisation for Rare Disorders (Organizagio Nacional das Doengas Raras);
esta organiza¢do reune e ajuda os organismos privados de solidariedade social que
prestam apoio as pessoas afectadas pelas doengas raras. Constituiu-se a National
Commission on Orphan Diseases (Comissio Nacional das Doengas Orfis) em 1985 com
o objectivo de analisar a politica nacional neste dominio, tendo apresentado um relatorio
em 1989. Das principais recomendagSes constava a criagio de um ponto de
convergéncia central para incentivar o desenvolvimento, a investigagio e a
comercializagdo de produtos o6rfdos. Foi ainda criado um Office of Rare Diseases
(Servigo de Doengas Raras) nos National Institutes of Health (Institutos Nacionais de
Satde).

No ambito da cooperagdo com paises terceiros e no seguimento do recente plano de
acgdo conjunta entre a Unifo Europeia e os Estados Unidos, as duas partes
comprometeram-se a criar um grupo de trabalho destinado a desenvolver e por em
pratica um sistema global e eficaz de alerta e uma rede de resposta relativos as doengas
contagiosas, incluindo as doengas raras, e a cooperar nos programas respectivos sobre
temas de saide e em matéria de investigagao.



V. PANORAMICA DAS ACCOES COMUNITARIAS RELEVANTES PARA AS
DOENCAS RARAS

CONSELHO

34. Na Resolugdo de 20 de Dezembro de 1995’ 0 Conselho e os Ministros da Sauide,
reunidos em Conselho, solicitaram & Comissdo que, em estreita cooperagdo com as
autoridades competentes dos Estados-membros, fizesse o inventario dos conhecimentos
e da experiéncia disponiveis a nivel dos Estados-membros, da Comunidade e das
organizagdes internacionais, e estudasse a situagdo dos medicamentos 6rfios na Europa
no que se refere as doengas raras.

PARLAMENTO EUROPEU

35. Na Resolugdo A4-031 1/95° sobre um Programa de Acgido Social a Médio Prazo
1995-1997, o Parlamento convidou a Comissdo a apresentar, em boa e devida forma, o
programa de acgdo em matéria de doengas raras previsto na comunicagdo da Comissio
sobre o quadro de ac¢do no dominio da satide publica.

COMITE ECONOMICO E SOCIAL

36. Neste Parecer abrangente de 6 de Julho de 1994 relativo a comunicagdo da Comissao
sobre 0 quadro de ac¢do no dominio da saide publica, instava a Comiss3o a adoptar
uma abordagem ampla do assunto, salientando a importancia das doengas raras.

VL. PLANO DE ACCAO DA COMUNIDADE

INFORMACAO DA COMUNIDADE EUROPEIA EM MATERIA DE DOENCAS
RARAS

37. E essencial dispor de informagBes precisas para assegurar intervengdes eficazes no caso
das doengas raras. A necessidade mais imediata de quem quer que se encontre afectado
por uma doenga rara ¢ a de um diagnostico preciso, seguida de perto pela necessidade
de tratamento e servigos de apoio. Depois de feito o diagndstico, os pacientes e as suas
familias estdo impacientes por descobrir tudo o que ha a saber sobre a doenga, chegando
a ficar peritos no assunto. Querem informag3es sobre causas, prognostico, base genética
(se existir) e futuras manifestagdes da doenga, disponibilidade de intervengdes
terapéuticas eficazes ou, caso ndo existam, formas de lidar com a doenga, bem como
informagGes sobre as investigagSes em curso. Os pacientes querem também informagdes
sobre grupos de apoio e centros de convergéncia ou de tratamento.

38. Todos estes tipos de informag3o, se existirem, encontram-se muito dispersos. Além do
mais, as informagdes disponiveis podem estar relacionadas com uma doenga en geral ou
com um grupo de pessoas, mas podem ser especificas de um individuo, que necessitara

JO C 350, de 30.12.1995, p. 3
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39.

- 40.

41.

42,

de garantias adequadas quanto a confidencialidade dos dados. Um outro problema reside
no facto de varios grupos diferentes dos directamente envolvidos num caso individual
necessitarem de informagdes, com maior ou menor grau de pormenor, como, por
exemplo, os médicos e os investigadores, as agéncias governamentais, os grupos de
apoio aos pacientes e a industria farmacéutica.

Tendo em conta os grandes progressos que se registam na genética e as actuais
dificuldades em obter as informagles actualizadas sobre doengas raras que acima se
mencionaram, € urgente a necessidade de uma base de dados da Comunidade com
informagdes sobre doengas raras e de um sistema de recolha e divulgagdo de dados.

Ao desenvolver este sistema comunitario, tera de haver uma estreita ligagdo com o
programa de telematica da Comunidade. Poderia, assim, ser mais facil definir os
requisitos técnicos da base de dados e do sistema e determinar os mecanismos mais
eficazes para a divulgagdo das informagles aos diferentes grupos de interesses e as
agéncias competentes dos Estados-membros. Uma rede telematica que ligasse os que
trabalham no terreno constituiria também um mecanismo de identificagio dos
investigadores e das investigag3es relevantes e de intercambio de informagGes.

A acgio comunitaria poderia ter como objectivo fornecer melhores informagdes sobre
doengas raras, especialmente a pacientes, profissionais da saade e investigadores.

Entre as ac¢es a levar a cabo para alcangar este objectivo incluir-se-iam:

— incentivo e apoio a criagdo de uma base de dados europeia sobre doengas raras, com
entradas referindo o nome da doenga, sinénimos, uma descrigdo geral da afecg?o,
sintomas, causas, testes de diagnéstico existentes, populagdo afectada, tratamentos
normalizados, tratamentos sob investigagdo (se existirem) e uma lista de estruturas
que podem ser contactadas para a obtengdo de mais informagdes sobre essa afecgdo;

— promogdo do acesso a informagdes e coordenag@o dos actuais sistemas e servigos de
informag3o existentes, através do apoio a criagdo e ao reforgo de redes locais,
regionais, nacionais € comunitarias;

~ organiza¢io de reunides de consenso com profissionais de saude, por forma a
melhorar o diagnostico precoce, o reconhecimento, a intervengdo e a prevengio das
doengas raras.

- GRUPOS DE APOIO AOS PACIENTES E AS FAMILIAS

43.

Estas organizagGes desempenham um papel de grande envergadura. Apoiam a recolha, a
difusdo e o intercimbio de conhecimentos e experiéncias, desenvolvem a sensibilizagdo
das pessoas, incentivam a investigagdo e suscitam questSes de caracter ético. Também
aconselham as pessoas e asseguram a protecgdo dos interesses dos pacientes, por
exemplo em termos de confidencialidade e consentimento consciente no que respeita a
procedimentos clinicos. E necessario promover o desenvolvimento destes grupos de
apoio a pacientes, de modo que todas as zonas da Comunidade fiquem devidamente
cobertas, bem como fomentar a sua cooperag3o a nivel regional, nacional e europeu. E
igualmente necessario criar uma ou mais organizagdes de tutela a nivel da Comunidade
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44,

45.

que possam recolher e divulgar informagGes, estabelecer ligagGes e prestar apoio.
Existem ja algumas organizagdes, como a European Alliance of Genetic Support Groups
(EAGS - Alianga Europeia de Grupos de Apoio Genético), que poderdo desenvolver as
suas actividades neste sentido.

Um dos objectivos da acgdo comunitaria poderia ser o de criar, incentivar e reforgar as
organizagdes privadas de solidariedade social que participam no apoio a pessoas directa
ou indirectamente afectadas por doengas raras, como as diversas doengas
neurodegenerativas. -

Entre as ac¢Oes a levar a cabo para alcangar este objectivo incluem-se:

— promogdo da criagdo de grupos de pessoas afectadas por uma determinada doenga
rara ou de grupos profissionalmente envolvidos, por forma a divulgar as suas
experiéncias, a facilitar a formag3io e a coordenar as suas actividades aos niveis
nacional e comunitario;

— promogio da colaboragdo e do desenvolvimento de redes entre os grupos, incentivo
e criagdo de organismos de tutela centrados especialmente nos esfor¢os destinados a
fomentar a continuidade do trabalho e a colaborag3o transnacional.

TRATAMENTO DOS AGREGADOS DE DOENCAS RARAS

46.

47.

48.

O tratamento dos agregados de casos implica efectivamente a anélise, a avaliagdo e a
gestdio do problema e uma comunicagdo clara com a populagdo. Estas ac¢Ses sdo
simultaneamente necessarias e dificeis. A necessidade é evidente porque tém de ser
identificados os factores locais que poderiam ter estado na origem ou ter contribuido
para a afec¢do. Mas também sdo dificeis, porque podem existir muitas razbes para que
um agregado seja identificado, sendo necessario considerar e investigar todas as
possibilidades antes de ser proposta uma associa¢do de causa-efeito especifica. Todavia,
os agregados surgem apenas raramente numa determinada regi@o, o que significa que ha
poucas oportunidades para que os envolvidos num caso individual ganhem a experi€ncia
necessaria.

Nesta situagdo, haveria vantagens. em criar na Comunidade "Rare Disease Cluster
Response Teams" (equipas de resposta aos agregados de doengas raras), em que
participassem os que tém as competéncias adequadas, que poderiam assistir as
autoridades locais interessadas. A experiéncia recentemente adquirida com a doenga de
Creutzfeldt-Jakob aponta para a necessidade de uma abordagem que permita tirar o
maximo partido das escassas competéncias existentes em matéria de avaliagio e gestdo
dos riscos.

No caso de agregados de doengas raras, ha necessidade de criar redes de pontos de
convergeéncia para doengas raras especificas ou grupos de doengas afins, que ajudariam a
alertar, a tempo, para potenciais problemas, a coordenar a investigago de agregados e a
prestar informagGes importantes, por exemplo sobre os niveis de prevaléncia esperados,
as equipas de resposta. Estes pontos de convergéncia necessitario de um elevado nivel
de competéncia em matéria de epidemiologia e estatisticas e das informagGes
epidemiolégicas sobre doengas de baixa prevaléncia disponiveis nos programas de
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49.

50.

51

vigilancia ¢ monitorizagdo, tanto nos da Comunidade, como nos realizados a nivel
nacional e regional.

Tal como atras mencionado, os dados epidemioldgicos sobre doengas raras ndo sdo
actualmente completos. Estes dados dependem de programas de vigilincia e
monitorizagio eficazes. Na sua maioria, as doengas raras sio congénitas, e nesta area foi
criado um programa de monitorizagio e vigilancia: EUROCAT. Existe uma acgdo
concertada, sobretudo com participantes dos Estados-membros que, a nivel local e por
vezes regional, estudam a populag@o e investigam o niimero, o tipo € as possiveis causas
de defeitos congénitos de forma a evitar as malformagGes congénitas. A Comiss3o
contribui financeiramente para 0 EUROCAT. Nos Estados-membros, existem outros
programas de monitorizagio das malformagGes congénitas, sendo necessiria uma
colaborag@o com estes programas e com programas que monitorizem outras (grupos de)
doengas raras, de modo a permitir uma utilizagdo e uma analise Optimas dos dados
disponiveis.

O objectivo da acgdo comunitéria seria garantir um tratamento eficiente do problema
dos agregados, que é de importancia vital para as doengas raras.

Entre as acg0es a levar a cabo para alcangar este objectivo incluem-se:

— apoio a monitorizagdo das doengas raras (sentinelas), incluindo malformagSes
congénitas, doengas genéticas ou doengas de diversos sistemas orginicos e as
técnicas adequadas para as doengas de baixa prevaléncia, por forma a dar resposta,
por um lado, aos requisitos de diagnostico, tratamento e investigagdo e, por outro
lado, aos requisitos da monitorizagfo estatistica pertinente;

— promogio da criagdo de equipas de resposta s doengas raras e de cursos de
formag3o especializados a ministrar aos que se ocupam da investigagdo dos
agregados;

~ criagdo de sistemas de vigilancia e de detecgdo rapida de agregados;

— incentivo ao intercdmbio de competéncias na avaliagdo, comunicagdo e gestdo dos
agregados de doengas raras que estdo associados a causas exogenas.

PRODUTOS ORFAOS

52.

No contexto do trabalho da Comunidade em matéria de controlo e autorizagdo de
produtos farmacéuticos, esta a ser preparada uma proposta legislativa cujo objectivo €
criar um quadro juridico para "medicamentos Orfios". Este abrangerd os seguintes
dominios: designagdo de medicamentos Orfdos; apoio a investigagdo, acesso aos
mercados; monitorizag#o, incluindo farmacovigilancia.

No ambito desta proposta, a Comissio tenciona propor uma definigdo para esses
produtos em conformidade com as seguintes linhas: qualquer substancia ou combinago
de substancias apresentadas como especialidades farmacéuticas:
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— que sejam usadas no tratamento, na prevengdo ou no diagnostico de uma doenga que
constitua uma ameaga para a vida ou seja cronicamente debilitante no ser humano,

— para doengas que afectem ndo mais de 5 em cada 10 000 pessoas na Comunidade
Europeia,

— cujo rendimento comercial seja insuficiente.

INVESTIGACAO DA COMUNIDADE EUROPEIA EM MATERIA DE DOENCAS
RARAS E DE PRODUTOS ORFAQS

53.

54.

55.

O Quarto Programa-Quadro (1994/1998), em matéria de investigagdo, de

desenvolvimento tecnologico e de demonstracﬁo4, nomeadamente o Programa no
dominio' da Biomedicina e Saude (BIOMED 2), area I “Investigagdo farmacéutica” e
area 4.6 “Investigagdo sobre doengas raras” abrange as actividades de investigagdo sobre
o desenvolvimento de medicamentos 6rfdos e apoia a investigagio basica e clinica sobre
doengas raras.

No dominio das “Doengas Raras”, a investigagdo tera como tarefas a definicdo de
critérios de diagnostico, causas, aspectos genéticos € métodos de prevengdo, com
especial relevo para a criagdo de observatorios epidemioldgicos europeus, redes de
informag3o e registos de pacientes com doengas raras, tendo em vista aumentar a
informago disponivel sobre este tipo de doengas.

No dominio da “Investigagdo Farmacéutica”, o objectivo consiste em apoiar a
investigagdo relativa ao tratamento de doengas raras, incluindo metodologias para
sistemas rapidos de desenvolvimento de medicamentos Orfdos e repositorios de
medicamentos 6rfaos disponiveis na Europa.

VIL CONSULTA, AVALIACAO E RELATORIOS

CONSULTA

56.

As acgdes deste programa serio realizadas em estreita colaboragdo com os

- Estados-membros, especialmente no tocante & coordenagdo das suas politicas e

programas. Para facilitar este processo, a Comissdo propde a criagio de um Comité
Consultivo de representantes dos Estados-membros. Serdo também mantidas relages
apropriadas com a OMS, outras organiza¢des internacionais competentes e paises
terceiros, em conformidade com os requisitos das acgoes do programa.

RELATORIOS DE AVALIACAO

57.

A avaliagdo do programa sera feita através de dois relatdrios:

Decisfio n° 1110/94/CE de 26 de Abril de 1994, JO n° L 126 de 18.5.94, p. 1, com redacg8o que lhe foi dada pela
Decisfio n° 616/96/CE de 25 de Margo de 1996, JO n° L 86 de 4.4.96, p. 69.
14



— um relatério intercalar ao Conselho, ao Parlamento Europeu, ao Comité Econémico
e Social e ao Comité das Regides. Este relatorio intercalar pretende garantir que as
Instituigdes Comunitarias e, através delas, todas as partes interessadas sejam
plenamente informadas dos progressos obtidos com as acgdes levadas a cabo.
Incluira informages sobre os projectos apoiados no quadro das diferentes acgdes;

~ um relatério final sobre a aplicagdo do programa, que incluira uma avaliagio das
acgOes realizadas e sera submetido pela Comiss3o as instituigdes acima mencionadas
apos o termo do programa.

ACTIVIDADES DE INFORMACAO GERAL

58.

59.

A Comissdo assegurara que todos os relatorios das actividades realizadas estejam a
disposigio das partes interessadas e do grande publico.

A futura acgio comunitaria de saide publica dedicada as doengas raras deve ter em
conta 0 enorme trabalho ja realizado, especialmente o levado a cabo no ambito dos
artigos 129° e 130°-F do Tratado CE. Em conformidade com o artigo 129° do Tratado,
a Comunidade contribuira para assegurar um elevado nivel de protecgio da saide
humana, incentivando a cooperagdo entre os Estados-membros, apoiando a sua acgdo e
promovendo, em estreito contacto com eles, a coordenagio das suas politicas e
programas, e fomentando a cooperagio com os paises terceiros e as organizagoes
internacionais competentes no dominio da satide pablica.
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Proposta de

DECISAO DO PARLAMENTO EUROPEU E DO CONSELHO

que adopta um programa de acg¢io comunitiria 1999-2003 em matéria de doengas
raras

no ambito do quadro de ac¢io no dominio da saide piblica
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EXPOSICAO DOS MOTIVOS

. Na Comunicagdo COM(93) 559 final, de 24 de Novembro de 1993, sobre o quadro de
acgdo no dominio da saiide publica, a Comiss3o salientou os principios e a estratégia a
adoptar na realizagdo das actividades da Comunidade destinadas a alcangar os objectivos de
protecgdo da saude definidos na alinea o) do artigo 3° e no artigo 129° do Tratado que
institui a Comunidade Europeia.

. O papel da Comunidade consiste em apoiar os esforgos dos Estados-membros no dominio
da saide publica, ajudar a formular e a implementar objectivos e estratégias e contribuir
para a protecgdo da saide em toda a Comunidade, com o objectivo de igualar os melhores
resultados ja obtidos num determinado dominio em qualquer ponto da Comunidade.

. Em conformidade com o artigo 129°, a Comiss3o apresenta propostas, para adopgo pelo
Parlamento Europeu e pelo Conselho, relativas a medidas de incentivo destinadas a
contribuir para assegurar um elevado nivel de protec¢do da saide humana.

. A comunicagdo da Comissdo acima mencionada define os critérios que servem para
determinar os dominios prioritarios para programas de ac¢do comunitaria. Em
conformidade com estes critérios, as doengas raras foram consideradas um dominio
prioritario.

. A presente proposta da Comissio, baseada no artigo 129° e ja anunciada no programa de
trabalho da Comissdo para 1996, enquadra-se no principio da partilha de competéncias
entre a Comunidade e os Estados-membros, procurando melhorar a informagdo sobre
doengas raras, 0 apoio aos grupos de pacientes e a analise e a gestdo dos riscos no caso de
agregados de doengas raras. A acgdo comunitaria respeitara os principios de
subsidiariedade e de proporcionalidade.

. De acordo com o principio de subsidiariedade, e nos dominios que n3o sejam das suas
atribuigGes exclusivas como é o caso das acgles sobre doengas raras, a Comunidade
intervem apenas se e na medida em que os objectivos da acgdo encarada possam, devido a
dimensdo ou aos efeitos da acgdo prevista, ser melhor alcangados ao nivel comunitério.

. As doengas raras s3o as doengas cuja prevaléncia geralmente aceite na populagdo total da
Comunidade ¢ inferior a 5 por 10 000. As doengas que serdo especificamente abordadas
neste programa s3o as que implicam a necessidade de se conjugarem esfor¢os especiais para
garantir a n3o existéncia de uma morbilidade e de uma mortalidade pré-natais e prematuras
significativas, nem grande perda da qualidade de vida ou de potencial socioecondmico para
o individuo.

. O programa de acgdo quinquenal proposto pretende completar o trabatho em curso nos
Estados-membros através de acgBes destinadas a populagdo, aos profissionais de saiude e as
autoridades.

. Com os limitados recursos de que se dispJe, seria impraticavel para um programa de sadde
publica da Comunidade contemplar todas as cerca de S 000 doengas raras e em todos os
seus aspectos.
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10.Ao seleccionar objectivos e ao definir acgGes a incluir no programa, foi considerada a
- situag@o actualmente existente nos Estados-membros e a nivel da Comunidade no dominio
abrangido pelo programa. Este programa pretende proporcionar uma partilha eficaz e
acelerada de apoio informativo aos grupos de pacientes e as organizages de tutela, o
estabelecimento eficaz de equipas de resposta aos agregados e uma maior cooperagdo dos
Estados-membros.  Evitar-se-do, assim, duplicagdes desnecessarias de trabalho,
acelerando-se a adopgdo das melhores solugBes para problemas comuns a todos os
Estados-membros no que respeita a estas doengas.

11 Finalmente, o critério de criar valor acrescentado a nivel da Comunidade tem particular
relevancia para as doengas raras, uma vez que todas as actividades envolvidas tém uma
dimensdo e efeitos de tal modo incomparaveis que proporcionam valor acrescentado a
todos os Estados-membros.

12 Este programa € realizado com base numa decisdo do Parlamento Europeu e do Conselho
em aplicagio do artigo 129°. Nao entra do ambito das atribuigSes exclusivas da
Comunidade e ndo exige a harmonizagio das disposi¢des nacionais no dominio abrangido.

13.A avaliagio das acgBes efectuadas no ambito do programa serd fornecida em dois
relatérios: um relatério intercalar sobre os progressos registados e um relatério final sobre a
aplicagdo do programa. Estes relatorios incluirio informag3es sobre o financiamento
comunitario nos diversos dominios de acgdo, bem como os resultados das avaliagdes. Serdo
transmitidos ao Conselho, ao Parlamento Europeu, ao Comité Econémico e Social e ao
Comité das Regides.



Proposta de
DECISAO DO PARLAMENTO EUROPEU E DO CONSELHO

que adopta um programa de ac¢do comunitaria 1999-2003 em matéria de doengas
raras

no ambito do quadro de ac¢iio no dominio da saide piblica

O PARLAMENTO EUROPEU E O CONSELHO DA UNIAO EUROPEIA,

Tendo em conta o Tratado que institui a Comunidade Europeia e, nomeadamente, o seu artigo
129°,

A 1
Tendo em conta a proposta da Comiss3o,
. . . .2
Tendo em conta o parecer do Comité Econémico e Social,

. 3
Tendo em conta o parecer do Comité das Regides,
Deliberando nos termos dos procedimentos previstos no artigo 189°-B do Tratado,

1. Considerando que a propria raridade das doengas e afecgGes de baixa prevaléncia € a
consequente falta de informagGes acerca delas pode levar a que as pessoas por elas
afectadas n3o beneficiem dos recursos e dos servigos de saide de que necessitam,

2. Considerando que, para efeitos deste programa, as doengas raras se definem como
doengas que constituem uma ameaga para a vida ou s3o cronicamente debilitantes e cuja
baixa prevaléncia obriga a conjugagdo de esforgos especiais para o seu tratamento;

3. Considerando que, em conformidade com a alinea 0)'do artigo 3° do Tratado, a ac¢do da
Comunidade deve incluir uma contribuigio para a obtengdo de um elevado nivel de
protecgdo da saide;

4. Considerando que o artigo 129° prevé expressamente uma competéncia comunitaria
neste dominio, na medida em que a Comunidade contribui para esse objectivo, mediante
o incentivo a cooperag3o entre os Estados-membros e, se necessario, apoiando a sua
acgdo, ao promover a coordenagdo das suas politicas e programas e ao fomentar a
cooperagdo com 0s paises terceiros e as organizagles internacionais competentes no
dominio da saide publica; que a acgdo da Comunidade incidira na prevengio de doengas
e na promog3o da informagdo e da educagio sanitaria;

Jo
JO
JO
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10.

11.

12.

13.

14.

Considerando que as doengas raras foram consideradas um dominio prioritario de acgdo
o . p ® A 3 r_* A ’ . 4
comunitaria no dmbito do quadro de acgio no dominio da saide publica ;

Considerando que, na Resolugdo (A4-0311/95) sobre um Programa de Acgdo Social a

Meédio Prazo 1995-19975, o Parlamento convidou a Comiss3o a apresentar, em boa e
devida forma, o programa de acgdo sobre doengas raras previsto na comunicagio da
Comissdo sobre o quadro de acgdo no dominio da satide publica;

Considerando que, de acordo com o principio da subsidiariedade, a Comunidade
intervém apenas em matérias que ndo sejam das suas atribui¢Ges exclusivas, como no
dominio das doengas raras, se e na medida em que, devido a dimens3o ou aos efeitos da
acgd0o prevista, a acgdo puder ser melhor alcangada ao nivel comunitario;

Considerando que a Comunidade pode proporcionar valor acrescentado as acgdes dos
Estados-membros no tocante a doengas raras, através da coordenagio de medidas
nacionais, da divulgagio de informagdo e experiéncias, da definicdo conjunta de
prioridades, do desenvolvimento de redes sempre que adequado, da selecg@o de projectos
europeus comunitarios e da motivag&o e mobilizagdo de todos os participantes;

Considerando que deve ser fomentada a cooperag@io com as organizag3es internacionais
competentes no dominio da saude publica e com os paises terceiros;

Considerando que, ao apoiar a aquisi¢do de melhores conhecimentos € de uma maior
compreensio das doengas raras, ao proporcionar uma difusdo mais vasta das informagdes
sobre essas doengas e ao desenvolver acgSes que completem os actuais programas e
acgoes da Comunidade, evitando simultaneamente duplicagGes desnecessarias, o
programa contribuira para alcangar os objectivos da Comunidade definidos no artigo
129°

Considerando que, a fim de intensificar o valor e o impacte do programa, importa
proceder a uma avaliagido continua das acgOes empreendidas, nomeadamente no que
respeita a sua eficicia e a realizagdo dos objectivos fixados, e efectuar, quando adequado,
as adaptacOes necessarias;

Considerando que este programa deve ter uma duragdo de cinco anos, por forma a
permitir que as acgdes realizadas disponham de tempo suficiente para alcangar os
objectivos fixados;

Considerando que a introdugdo de disposigGes comunitarias especificas ajudara a
assegurar uma informaggo rapida de todos os Estados-membros em caso de uma situagio
de emergeéncia, por forma a garantir a protecgdo da populagio;

Considerando que estas disposighes comunitarias com vista a uma troca rapida de
informag3es ndo afecta os direitos e as obrigagGes dos Estados-membros contemplados
nos Tratados ou nas convengdes bilaterais e multilaterais,

COM(93) 559 final.
JO C 32,de 05.02.1996, p. 15-24.
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15.

16.

17.

18.

Considerando que, em 20 de Dezembro de 1994, o Parlamento Europeu, o Conselho e a
Comissdo chegaram a acordo sobre um modus vivendi relativamente as medidas de
execucdo dos actos adoptados pelo procedimento definido no artigo 189°-B do Tratado;

Considerando que a presente decisdo estabelece um quadro financeiro que constitui o
principal ponto de referéncia, na acep¢do do ponto 1 da Declaragdo do Parlamento
Europeu, do Conselho e da Comissdio de 6 de Margo de 1995, da autoridade orgamental
durante o processo orgamental anual;

Considerando que a perspectiva financeira da Comunidade ¢ valida até 1999, devendo ser
revista para o periodo posterior a esta data;

Considerando que o quadro financeiro para os ultimos quatro anos do programa
(2000-2003) sera determinado apds o estabelecimento das futuras perspectivas
financeiras;
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ADOPTARAM A PRESENTE DECISAO:
Artigo 1°
Adopc¢io do programa

1. E adoptado um programa de acg3io comunitaria em matéria de doengas raras, a seguir
designado por "este programa", para o periodo compreendido entre 1 de Janeiro de
1999 e 31 de Dezembro de 2003 no ambito do quadro de ac¢do no dominio da saude
publica.

2. Este programa tem por objectivo contribuir para assegurar um elevado nivel de
protecgdo da saide relativamente as doengas raras, proporcionando o conhecimento
destas doengas, promovendo e reforcando os grupos de apoio a pacientes e
fomentando a criagdo de equipas de resposta aos agregados.

3. As acgdes a desenvolver no dmbito deste programa, bem como os seus objectivos
especificos, figuram no Anexo, nas seguintes rubricas:

1. Acgdes sobre informagido comunitaria em matéria de doengas raras

2. Acgdes de auxilio aos grupos de apoio a pacientes e familiares

3. Acgdes com vista ao tratamento de agregados de doengas raras.
Artigo 2°
Execu¢do
1. A Comiss3o assegurara, em estreita coopera¢do com os Estados-membros, a execugdo

das ac¢des enumeradas no Anexo.

2. A Comiss3io cooperara com as instituigdes e as organizagdes que desenvolvem
actividades no dominio das doengas raras.

Artigo 3°
Org¢amento

L. O quadro financeiro destinado a execugio do programa para o ano de 1999 sera de 1,3
milhdes de ecus, de acordo com as actuais perspectivas financeiras. O quadro
financeiro para os quatro ultimos anos do programa (2000-2003) sera determmado em
pormenor apds a definig8o das futuras perspectivas financeiras.

2. As dotages anuais serdo autorizadas pela Autoridade Orgamental dentro dos limites
das perspectivas financeiras.



Artigo 4°
Coeréncia e complementaridade

A Comissdo assegurara a coeréncia e a complementaridade entre as acgSes da Comunidade a
empreender ao abrigo deste programa e as acgBes empreendidas ao abrigo de outros
programas e acgdes pertinentes da Comunidade.

Artigo §°
Comité

1. Na execugdo deste plano de acgdo, a Comissdo sera assistida por um comité
consultivo, a seguir designado por "Comité", composto por representantes dos
Estado-membros e presidido pelo representante da Comiss3o.

2. O representante da Comissio submetera a apreciagio do Comité um projecto das
medidas a tomar no que respeita:

(@  aos critérios e procedimentos a adoptar para seleccionar e financiar projectos
no ambito deste programa,

(b) ao procedimento de avaliagdo.

O Comité emitira o seu parecer sobre o projecto, num prazo que o presidente pode fixar em
fungio da urgéncia da questao, recorrendo, se necessario, a uma votagio.

O parecer sera exarado em acta; cada Estado-membro tem ainda o direito de solicitar que a
sua posig3o conste da acta.

A Comiss3o tomara na melhor conta o parecer do Comité e informa-lo-a do modo como esse
parecer foi tomado em considerag3o.

O representante da Comissdo devera manter o Comité regularmente informado das propostas
da Comissdo ou das iniciativas comunitérias e da aplicagdo de programas noutras areas da
politica comunitaria que estejam relacionados com a realizagio dos objectivos deste programa.

Artigo 6°

Cooperagio internacional

1. No decurso da execugdo deste programa, sera fomentada a cooperagdo com paises
terceiros e organizagdes internacionais competentes em matéria de saide publica.

2. Este programa esté aberto a participag@o dos paises associados da Europa Central, de
acordo com as condigGes definidas nos Acordos de Associagdo ou nos Protocolos
Adicionais relativos a participagdo em programas comunitarios. Fica aberto a
participagdo de Chipre e Malta, com base em dotagSes suplementares, segundo as



regras aplicaveis aos paises da EFTA, nos termos dos procedimentos a acordar com
esses paises.

Artigo 7°
Acompanhamento e avaliagdo

Na execugdo da presente Decisdo, a Comissdo tomara as medidas necessirias para
assegurar a monitorizagdo e a avaliagio continua do programa tendo em conta os
objectivos gerais e especificos referidos no artigo 1° e no Anexo.

Durante o terceiro ano deste programa, a Comissdo apresentara um relatério de
avaliag@o ao Parlamento Europeu e ao Conselho.

A Comissdo submetera ao Parlamento Europeu e ao Conselho um relatério final no
termo deste programa.

A Comissdo incorporara nestes dois relatorios informag3es sobre o financiamento da
Comunidade nos diversos dominios de ac¢8io e sobre a complementaridade com as
outras ac¢Oes referidas no artigo 4°, bem como os resultados das avaliagdes. Estes
relatorios serdo igualmente enviados a0 Comité Economico e Social e ao Comité das
Regides.

Feito em Bruxelas, em

Pelo Parlamento Europeu Pelo Conselho
O Presidente O Presidente.
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ANEXO

ACCOES E OBJECTIVOS ESPECIFICOS

ACCOES SOBRE INFORMACAO COMUNITARIA EM MATERIA DE
DOENCAS RARAS

Objectivo:  permitir a aquisicdo de conhecimentos sobre doengas raras, especialmente para
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beneficio de pacientes, profissionais de satide e investigadores.

Incentivar e apoiar a criagdo de uma base de dados europeia sobre doengas raras, com
entradas referindo o nome da doenga, sinonimos, uma descrigio geral da afecgdo,
sintomas, causas, populagdo afectada, tratamentos normalizados, tratamentos sob
investigagdo (se existirem) e uma lista de estruturas que podem ser contactadas para a
obtengdo de mais informages sobre a afec¢do. :

Promover o acesso a informagdes e coordenar os sistemas e os servigos de informagio
existentes, através do apoio a criagdo e ao reforgo de redes locais, regionais, nacionais
€ comunitarias.

Organizar reuniGes de consenso com profissionais de saude, por forma a melhorar o
diagndstico precoce, o reconhecimento, a intervenc#o e a prevenggo das doengas raras.

ACCOES DE AUXILIO AOS GRUPOS DE APOIO A PACIENTES E
FAMILIARES

Objectivo:  criar, incentivar e reforcar as organiza¢les privadas de solidariedade social

L

envolvidas no apoio a pessoas directa ou indirectamente afectadas por doengas
raras.

Promover a criag8o de grupos de pessoas afectadas por uma determinada doenga rara
ou de grupos profissionalmente envolvidos, por forma a divulgar as suas experiéncias,
a facilitar a formagdo e a coordenar as suas actividades aos niveis nacional e
comunitario.

Promover a colaboragio e o desenvolvimento de redes entre os grupos, a criago € o
incentivo de organismos de tutela centrados especialmente nos esforgos destinados a
fomentar a continuidade do trabalho e a cooperagdo transnacional.

ACCOES COM VISTA AO TRATAMENTO DE AGREGADOS DE
DOENCAS RARAS

Objectivo:  garantir um tratamento eficiente do problema dos agregados, que é de

6.

importancia vital para as doengas raras.

Apoiar a monitorizagdo das doengas raras (sentinelas), incluindo malformagdes
congénitas, doengas genéticas e doengas de diversos sistemas organicos e as técnicas
adequadas para as doengas de baixa prevaléncia, por forma a dar resposta, por um
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lado, aos requisitos de diagnOstico, tratamento e investigagdo e, por outro lado, aos
requisitos da monitorizag3o estatistica pertinente.

Promover a criagdo de equipas de resposta as doengas raras e de cursos de formagio
especializados a ministrar aos que se ocupam da investigagio dos agregados.

Apoiar os sistemas de vigilancia e de alerta rapido relativos aos agregados.

Incentivar o intercdmbio de competéncias na avaliagio, comunicagdo e gestdo dos
agregados de doengas raras que est3o associados a causas exdgenas.



FICHA FINANCEIRA
DESIGNACAO DA ACCAO

Proposta de Decisdo do Parlamento Europeu e do Conselho que adopta um programa
de acgdio comunitaria em matéria de doengas raras no dmbito do quadro de acgdo no
dominio da saide publica

RUBRICA ORCAMENTAL IMPLICADA

BASE JURIDICA

Alinea o) do artigo 3° e artigo 129° do Tratado que institui a Comunidade Europeia.
DESCRICAO DA ACCAO

4.1  Objectivo geral da accdo

Contribuir para alcangar os objectivos definidos no Tratado:

— nos termos da alinea o) do artigo 3°, a Comunidade devera contribuir para a
realizagdo de um elevado nivel de protecgio da saude;

— o0 artigo 129° obriga a Comunidade a contribuir para assegurar um elevado nivel de
protecgdo da saide humana, em especial incentivando a cooperagdo entre os
Estados-membros e, se necessirio, apoiando a sua acgdo, promovendo a
coordenag3o das suas politicas e programas e fomentando a cooperagio com os
paises terceiros e as organiza¢Ges internacionais competentes no dominio da saide
publica. A acgdo da Comunidade incidira na prevengdo das doengas, principalmente
dos grandes flagelos, fomentando a investigagdo sobre as respectivas causas e
formas de transmiss3o, bem como a informagio e a educagio sanitéria.

O programa de acgdo tem por objectivo geral contribuir para assegurar um elevado
nivel de protecg@o da saide em matéria de doengas raras.

O método para alcangar este objectivo consiste na realizagdo de acgGes que:

— proporcionem a oportunidade de levar a cabo um leque muito mais vasto de
intervengdes e de iniciar acgdes coordenadas com pacientes que, de outro modo,
poderiam ficar isolados ou ter diagndsticos incorrectos;

— fornegam informag3es sobre doengas raras;

— reforcem a organizagdo e a criagdo de grupos de apoio a pacientes e familiares;
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— permitam a criag3o de equipas de resposta envolvidas no tratamento de agregados
de doengas raras.

42  Periodo coberto pela ac¢io e modalidades previstas para a sua renovagio
€ prorrogacio

— 5 anos: de 01.01.1999 a 31.12.2003,;

— relatorio de execugdo a transmitir a0 Conselho e ao Parlamento Europeu durante o
terceiro ano do programa;

— relatorio ao Conselho e ao Parlamento Europeu no termo do programa, juntamente
com os resultados das avalia¢des.

CLASSIFICACAO DA DESPESA OU DA RECEITA
— Despesas nio obrigatorias

— Dotagdes diferenciadas

NATUREZA DA DESPESA OU DA RECEITA

Subvengio para co-financiamento com outras fontes do sector publico e/ou do sector
privado (nfo ultrapassando uma determinada percentagem do custo total dos projectos
propostos).

O nivel de financiamento atribuido depende do ambito da medida a financiar e do grau
reflectido pelo programa de acgdo nas varias actividades planeadas. O financiamento
ndo sera superior a 70% do orgamento total reservado aos projectos propostos,
exceptuando o caso das redes e o trabalho encomendado e directamente utilizado pela
Comissdo, onde a subvengdo podera atingir os 100%.

INCIDENCIA FINANCEIRA

7.1 Modo de cilculo do custo total da ac¢io (relagio entre os custos unitirios
e o custo total)

O modo de calculo resulta da experiéncia adquirida em actividades anteriores
relacionadas com a saude ambiental. Abrange os diversos tipos de acgdo comunitaria
enunciados no Quadro 4 da Comunicagdo da Comissio COM(93) 559 final de 24 de
Novembro de 1993 e reflecte 10 anos de experiéncia no financiamento de esforgos de
cooperagdo com os Estados-membros e as ONG no ambito de recolha, analise e
divulgagio da informagdo, criagdo de redes, controle da qualidade de campanhas tais
como as semanas europeias, criagdo de mecanismos e procedimentos de consulta e
cooperagao para a definigdo de objectivos comuns e a coordenagdo de politicas e para
a formulagio e desenvolvimento de estratégias a nivel comunitario. As estimativas
especificas dos custos baseiam-se no pressuposto de que metade das actividades a
realizar ao abrigo deste programa exige um financiamento a 100%, enquanto a outra
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metade exige um financiamento a 50% e que as actividades a levar a cabo envolvem a
participagio da maioria ou da totalidade dos Estados-membros. Considera-se
necessario um montante de 1,3 milhGes de ecus para estas actividades no ano de 1999.
O novo quadro financeiro para os quatro Gltimos anos sera definido no ano 2000 tendo
em conta as futuras perspectivas financeiras da Comunidade. As dotagGes anuais serdo
decididas em conformidade com os procedimentos orgamentais habituais.

7.1.1  Base de dados sobre doengas raras destinada aos pacientes, profissionais de
saude e investigadores

Criag3o de uma base de dados europeia sobre doengas raras, com entradas referindo o
nome da doenga, sindnimos, uma descrigio geral da afecgdo, sintomas, causas,
populagdo afectada, tratamentos normalizados, tratamentos sob investigagdo (se
existirem) e uma lista de estruturas que podem ser contactadas para a obtengdo de
mais informagdes sobre a afecgdo. O custo da criagdo da base de dados em 1999
devera atingir os 600 000 ecus.

O custo da organizagio de reunides de consenso sobre doengas raras com profissionais
de saude em 1999 devera atingir os 100 000 ecus

7.1.2  Criagdo de organizagdes de solidariedade social sobre doengas raras

Reunides com vista a incentivar a criagdo de organizagdes de solidariedade social
destinadas a apoiar as pessoas afectadas por doengas raras em 1999: 200 000 ecus.

7.1.3  Tratamento eficiente dos agregados de doengas raras

O custo da criagdo de sistemas de monitorizagdo das doengas raras (sentinelas) sera de
300 000 ecus em 1999,

O custo da criagdo de “equipas de resposta” as doengas raras e da organizagdo de
cursos de formag@o para a investigagdo dos agregados sera de 100 000 ecus em 1999.
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7.2 Discriminacio dos diversos elementos da ac¢do (em milhdes de ecus) — programag@o indicativa

profissionais de saude, por forma a methorar o
diagnostico precoce, o reconhecimento, a
intervengdo e a prevencio das doengas raras.

. ; ANOS
OBJECTIVO DOMINIO DE ACCAO
1999 2000 2001 2002 2003 TOTAL
Permitir a aquisigdo de | Incentivar e apoiar a criagio de uma base de 0,6 - - - - 0,6
conhecimentos  sobre | dados europeia sobre doengas raras, com
doengas raras, | entradas referindo o nome da doenga, sin6nimos,
especialmente para | uma descricio geral da afecgdo, sintomas,
beneficio de pacientes, | causas, populagdo afectada, tratamentos
profissionais da saide e | normalizados, tratamentos sob investigagdo (se
investigadores. existirem) e uma lista de estruturas que podem
ser contactadas para a obtencio de mais
informagdes sobre a afecgido.
Promover o acesso a informagdes e coordenar os - - - - - -
sistemas e os servigos de informagdo existentes,
através do apoio a criagio e ao reforgo de redes
locais, regionais, nacionais € comunitarias.
Organizar reunides de consenso com - - - - - 0,1
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Criar, incentivar e
reforgar as organizagdes
privadas - de
solidariedade social
envolvidas no apoio a
pessoas  directa ou
indirectamente afectadas
por doengas raras.

Promover a criagdo de grupos de pessoas
afectadas por uma determinada doenga rara ou
de grupos profissionalmente envolvidos, por
forma a divulgar as suas experiéncias, a facilitar a
formagdo e a coordenar as suas actividades aos
niveis nacional e comunitario.

Promover a colaboragio e o desenvolvimento de
redes entre os grupos, a criagdo e o incentivo de
organismos de tutela centrados especialmente
nos esforgos destinados a fomentar a
continuidade do trabalho e a cooperagdo
transnacional.

0,2

0,2




Garantir um tratamento
eficiente do problema
dos agregados, que ¢ de
importancia vital para as
doengas raras.

Apoiar a monitorizagio das doengas raras
(sentinelas), incluindo malformagdes congénitas,
doengas genéticas ou doengas de diversos sistemas
organicos e as técnicas adequadas para as doengas
de baixa prevaléncia, por forma a dar resposta, por
um lado, aos requisitos de diagnostico, tratamento
e investigagio e, por outro lado, aos requisitos da
monitorizag3o estatistica pertinente.
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0,3

Promover a criagio de equipas de resposta as
doengas raras e de cursos de formagio
especializados a ministrar aos que se ocupam da
investigagdo dos agregados.

0,1

0,1

bl

Apoiar os sistemas de vigilincia e de alerta
rapido relativos aos agregados.

Incentivar o intercdmbio de competéncias na
avaliagio, comunicagdo e gestdo dos agregados
de doengas raras que estdo associados a causas
exOgenas.

TOTAL

1,3

p.m

p.m

1,3

[43




7.3  Calenddrio indicativo das dotagées de autorizaciio/dotacdes de pagamento
(em milhdes de ecus) ‘

1999 2000 2001 2002 2003 TOTAL
Dotagdes de 1,3 - - - - 1,3
autorizagio
Dotagdes de
pagamento
1999 0,78 0,78
2000 0,52 - 0,52
2001 - - -
2002 - - -
2003 - - -
Exercicios seguintes - -
TOTAL 1,3 p-m p.m p-m p.m
8. DISPOSICOES ANTI-FRAUDE PREVISTAS; RESULTADOS DAS
MEDIDAS TOMADAS
Os formularios para os pedidos de subvengdo exigem informagdes sobre a
identidade e a natureza dos potenciais beneficidrios, de forma a que a sua
fiabilidade possa ser antecipadamente avaliada.
As disposigdes anti-fraude previstas (controlos, relatorios intercalares, relatorio
final) estdo incluidas nos acordos ou contratos entre a Comiss@o e os beneficiarios.
A Comissdo verificara os relatorios e assegurara a correcta realizagdo do trabalho
antes de proceder aos pagamentos intercalares e finais.
Serdo ainda realizadas fiscalizag3es inesperadas pela Comissdo para verificar a
forma como os fundos foram utilizados. Ja foram realizadas fiscalizagbes em
outras rubricas orgamentais em matéria de saude publica relativamente aos
exercicios orgamentais de 1991 a 1995 que demonstraram a sua eficécia.
9. ELEMENTOS DE ANALISE CUSTO-EFICACIA

9.1 Objéctivos especificos e quantificaveis

O objectivo das medidas comunitarias é contribuir para assegurar um elevado nivel
de protecgio da saide em matéria de doengas raras mediante aquisigdo de
conhecimentos sobre doengas raras, especialmente para beneficio de pacientes,
profissionais de saide e investigadores; criar, incentivar e reforgar as organizagdes
privadas de solidariedade social envolvidas no apoio a pessoas directa ou
indirectamente afectadas por doengas raras; garantir um tratamento eficiente do
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problema dos agregados, que é de importancia vital para as doengas raras, através
da realizagfo dos seguintes objectivos especificos:

Os indicadores da obteng@o ou ndo obtengdo destes objectivos incluirio medidas dos
seguintes tipos:

- divulgagio da informag3o sobre doengas raras aos pacientes, aos profissionais de
saude e aos investigadores;

— criag@o de uma base de dados europeia sobre doengas raras;

— disponibilidade de documentos de consenso sobre detecgdo, reconhecimento,
interveng@o e prevengdo de doengas raras;

= criagdo e funcionamento de organizagdes de pacientes locais, regionais, nacionais e
comunitarias activas no dmbito das doengas raras;

— presenga de organismos de tutela a nivel comunitirio para a promogdo da
colaboragdo sobre as varias doengas raras;

— sistemas de monitoriza¢do e de alerta rapido relativos aos agregados de doengas
raras.

Populagdo abrangida

1. Autoridades sanitarias competentes dos Estados-membros, aos niveis
nacional, regional e local, e organizagGes internacionais competentes no
dominio da saude publica;

2. Grupos de apoio a pacientes, profissionais de saide, associagdes de saude
e médicas, instituigGes universitarias, etc.;

3. ONG e outros organismos interessados em questdes de saude e populagdo
em geral.

9.2  Justificacio da ac¢do

Ao iniciar uma ac¢80 nos termos do artigo 129°, a Comissio procurara dedicar-se
a preveng¢do das doengas e a protecgdo da saide. A comunicagdo da Comissdo

sobre o quadro de ac¢do no dominio da saide pt’xblical estabelece critérios para a
determinagdo de dominios prioritarios nos programas da Comunidade. Em
conformidade com estes critérios, a comunicagdo-quadro avaliou as diversas
possibilidades de abordar a questdo destas doengas, em especial os grandes
flagelos e as respectivas causas, através de diversos tipos de acgBes comunitarias
e, com base nos critérios enunciados nessa comunicagdo, definiu oito areas
prioritarias, sendo as doengas raras uma delas.

COM(93) 559 final, de 23.11.1993.



Para efeitos deste programa, definem-se as doengas raras como as doengas que
constituem uma ameaga para a vida ou sio cronicamente debilitantes e cuja
prevaléncia ¢ tdo baixa que obriga a conjugagio de esforgos especiais, como o
demonstra uma avaliagio ex-ante.

O programa pretende dar origem a uma partilha eficaz e acelerada de informagdes
e experiéncias, uma compreensdo a nivel comunitario dos aspectos fundamentais e
das questdes relativas a abordagem das doengas raras e uma maior cooperag3o dos
Estados-membros, por forma a evitar duplicagdes desnecessarias de trabalho e a
acelerar a adopgdo das melhores solugGes para problemas comuns a todos os
Estados-membros no que respeita a estas doengas. Esta contribuigio da
Comunidade e da Comissdo prevista no artigo 129° do Tratado fornece um quadro
comum de normas bastante claro.

Relativamente aos métodos de intervengdo e a atribuigio de financiamentos,
aplica-se o seguinte:

- aplicagdo especifica do principio de subsidiariedade na identificagdo das
medidas a realizar e a co-financiar;

~ identificagdo e selecgdo de projectos para co-financiamento no dominio das
doengas raras;

~ conceito de valor comunitario acrescentado, que continuara a obter-se, em
especial através da coordenagio de medidas nacionais, da divulgagdo de
informag8es e de experiéncias, do estabelecimento de prioridades, do eventual
desenvolvimento de redes, da selec¢do de projectos europeus e da motivagdo e
da mobilizagio de todos os interessados.

Utilizar-se-d0 dois métodos para implementar o programa. Um deles consiste em
apoiar projectos levados a cabo nos Estados-membros e a nivel da Comunidade. A
selecgdo de projectos prioritarios baseia-se, em grande medida, nos objectivos
gerais e intercalares e a implementagio das proprias medidas depende da qualidade
e da eficacia dos projectos submetidos ao departamento competente no decurso
do ano. O outro consiste em realizar actividades especificas, necessarias para
alcangar os objectivos do programa, que serdo por este financiadas na integra.

Os critérios de selecgdo dos projectos sdo os seguintes:

~ compatibilidade com os objectivos e conformidade com, pelo menos, um dos
objectivos estabelecidos;

~ andlise do "valor comunitario acrescentado" dos projectos (participagio
transnacional, desenvolvimento de um modelo aplicavel em outros
Estados-membros, informagdes utilizaveis em outros Estados-membros, etc);

~ eficacia e valor presumiveis;

~ clareza e justificagdo dos requisitos;



— importancia da metodologia seleccionada;

-~ competéncia e experiéncia organizativas;

- adequagdo entre 0 or¢amento e os objectivos,
—~ apoio a projectos de parceiros nacionais;

— avaliagdo objectiva;

— parecer do comité consultivo envolvido.

O orgamento proposto de 1,3 milhdes de ecus para o primeiro ano do programa
corresponde ao proposto ao mesmo tempo para os programas de acg8o comunitaria
sobre prevengdo de acidentes e doengas associadas a poluigdo; reflecte a atribuigio do
mesmo grau de prioridade a estes dominios de acgdo determinado na comunicagéo da
Comiss@o no ambito do quadro de acgio no dominio da saude publica (1993), uma
avaligdo que continua a ser valida actualmente. O montante proposto representa o
minimo absoluto necessario para langar o programa.

9.3 Acompanhamento e avaliagdo da acciio
9.3.1 Acompanhamento da acgdo

O acompanhamento a nivel comunitario sera efectuado pela Comissdo, que
submetera ao Conselho, ao Parlamento Europeu, ao Comité Econoémico e Social e
ao Comité das Regibes um relatorio intercalar a meio da execug@o do programa e
um relatério final apds a sua realizagdo, com base nos relatorios nacionais, bem
como avaliagdes das acgdes ao abrigo do programa e de projectos individuais.

9.3.2 Avaliagao
A avaliagio far-se-a através de:

- uma avaliagdo das principais medidas e dos projectos subvencionados
envolvendo, se necessario, a participagdo de peritos independentes;

— um relatorio de avaliagdo durante o terceiro ano;

— um relatorio global sobre a qualidade e a eficacia dos projectos implementados
ao abrigo do plano de acgdo, que serd submetido pela Comissdo as outras
Instituigdes Comunitarias no termo do programa.

Indicadores de desempenho seleccionados para esta avaliagio:

— avaliag8o dos projectos por funcionarios da Comissdo e/ou pelos que com eles
cooperam,

— andlise de relatorios intercalares sobre medidas programadas e financiadas,
permitindo, se possivel, uma deslocagio de énfase;
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10.

— estudos de impacte por organismos externos;
— importancia da metodologia utilizada pelos organizadores;
— adequago entre o orgamento e os objectivos;

— competéncias e experiéncia dos organismos;

divulgagio de resultados.
Modalidades e periodicidade da avaliagdo prevista:

— elaboragdo de relatorios intercalares e finais sobre as varias medidas realizadas
neste dominio;

— desenvolvimento de um formulario de avaliagio "normalizado" para a medida,
que sera entregue pelos beneficiarios juntamente com os seus relatorios finais, e
fiscalizagdo destes documentos por funcionarios da Comissdo ou do dominio
respectivo. '

DESPESAS ADMINISTRATIVAS (PARTE A DO ORCAMENTO)

A mobilizagio efectiva dos recursos administrativos necessarios resultara da
decisdo anual da Comissdo relativa a repartigdo dos recursos, tendo em conta
nomeadamente os efectivos e os montantes adicionais que tenham sido concedidos
pela Autoridade Orgamental.
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10.1 Incidéncia para o nimero de postos de trabalho

Tipos de postos | Efectivos a atribuir para a dos quais duragdo
de trabalho gestdo da acgdo
postos postos por utilizagdo | por recurso a
permanentes | temporarios | dos recursos | recursos
existentes na | adicionais
DG ou
servico  em
causa
Funcionarios | A 1 0 1 0
ou agentes 1 0 1 0
temporarios | B 1 0 ] 0
C
Outros recursos
Total 3 0 3 0

10.2 Incidéncia financeira dos recursos humanos adicionais

10.3  Aumento de outras despesas de funcionamento decorrente da ac¢io

Rubrica orcamental Montantes Modo de calculo

Reunides A2510 104 250 ecus 2 reunides do comité consultivo/ano,

1 representante/Estado-membro =

2 reunides/ano x 15 representantes x 695
ecus/representantes x 5 anos = 104 250 ecus

Os recursos necessarios para cobrir as despesas referidas abaixo relativas ao periodo de 5
anos serdo obtidos por redistribuigdo dos recursos financeiros existentes, ndo sendo
necessario o uso de recursos adicionais.

a) Despesas com pessoal (Titulo Al, A2 e AS)
3 x 100 000 ecus x 5 anos = 1 500 000 ecus
b) Despesas operacionais
Despesas com reunides (A-250)
2 reunides/ano x 15 peritos x 825 ecus/perito x 5 anos = 123 750 ecus

Despesas de deslocagido em servigo (A-130)
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24 deslocagdes/ano Bruxelas-Luxemburgo x 200 ecus/deslocagdo x 5 anos
24 000 ecus

60 deslocagdes/ano aos Estados-membros x 1000 ecus/deslocagdo x 5 anos
300 000 ecus

C) Total: 1947 750 ecus
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