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“Unidos pela mudanca! Unidos pela Equidade
O tépico “Doencas Raras” ndao costuma ser um dos principais quando se fala em saude.

As doencas raras afetam, quando pensadas individualmente, uma parcela muito pequena da
populacdo. Mas existem milhares de doencas descritas, com mais de 7 mil identificadas até
hoje. Por este motivo, estima-se que a nivel mundial cerca de 400 milhdes de pessoas vivam
com uma doenca rara, na Europa mais de 30 milhdes de pessoas, enquanto que em Portugal
entre 600 a 800 mil pessoas — ou seja o equivalente a aproximadamente 6-8% da populagdo
nacional.

Portanto, e apesar de individualmente afetarem um nimero pequeno de pessoas, o impacto
coletivo das doengas raras é muito significativo. A maioria delas (mais de 70%) tém origem
genética, mas também podem ser causadas por fatores infeciosos, situa¢des autoimunes ou
oncoldgicas, por exemplo. Geralmente sdo crdnicas, graves e progressivas, o que torna
essencial um diagndstico preciso e oportuno.

O Dia Mundial das Doencas Raras, criado pela European Organisation for Rare Diseases
(EURORDIS) em 2008, é uma iniciativa para aumentar a conscientizagdo sobre estas doencgas.
Este dia pretende ser uma plataforma para dar voz aos doentes, promover a compreensao e a
empatia na comunidade e impulsionar esforgos para garantir o acesso equitativo a cuidados de
saude e tratamento. O tema escolhido para 2024 é "Unite for change! Unite for equity!".

No entanto, diagnosticar doencgas raras pode ser desafiador devido a falta de conhecimento
entre profissionais de saude e por se manifestarem por sintomas comuns e semelhantes a
outras condigdes mais frequentes. Isso muitas vezes resulta em atrasos significativos no
diagndstico e tratamento adequado, impactando negativamente a qualidade de vida dos
doentes e das suas familias e cuidadores.

Avancos recentes em ferramentas de diagndstico, como testes genéticos, técnicas de imagem
avancgadas e até a utilizacdo de algoritmos de inteligéncia artificial, tém ajudado a melhorar a
identificagdo mais precoce das doengas raras. No entanto, tratamentos especificos ainda sdo
raros, com apenas uma pequena parcela das condices tendo opgles terapéuticas
desenvolvidas e aprovadas (apenas cerca de 5%). A terapia genética tem emergido como uma
promissora abordagem de tratamento para doencas raras, visando diretamente as causas
genéticas subjacentes. Isso oferece esperanga para doentes que antes tinham poucas ou
mesmo nenhumas opg¢des de tratamento.

Para enfrentar os desafios das doengas raras, é crucial aumentar a conscientiza¢do, garantir
que sejam uma prioridade na saude publica, promover a pesquisa e desenvolvimento de
tratamentos e proporcionar apoio adequado aos doentes e as suas familias.



SI°M| =NE

Sociedade Portuguesa NUGLEO DE ESTUDOS DE
de Medicina Interna (/) DOENGAS RARAS

Ao celebrarmos o Dia Mundial das Doencas Raras, estamos a unir esforcos numa causa que vai
muito além das estatisticas e dos numeros. Estamos a reconhecer a forga e a resiliéncia das
pessoas que enfrentam diariamente desafios Unicos. Estamos a afirmar o nosso compromisso
com a inclusdo, a equidade e a solidariedade, e a levantar a voz em nome daqueles que muitas
vezes sdo esquecidos.

Neste dia, reafirmamos a importancia da sensibilizacdo, da educacdo e da formacgdo, ndo
apenas entre os profissionais de salde, mas em toda a sociedade. Cada um de nds pode
desempenhar um papel na criacdo de um mundo onde todos tenham acesso aos cuidados de
saude de que necessitam, independentemente da raridade da sua condicao.

Que este Dia Mundial das Doencas Raras seja mais do que uma celebracdo; que seja uma
chamada a acdo, um momento de reflexao e um catalisador para a mudancga. Juntos, podemos
fazer a diferenca na vida das milhGes de pessoas afetadas por doencas raras em todo o mundo
- Unidos pela mudanca! Unidos pela Equidade!



