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Resumo

Existem mais de 6000 doengas raras, contudo o seu diagnostico por parte dos
profissionais de saude ¢ complexo, lento e tardio, fruto de uma formagao pré e pos-
graduada voltada para as patologias comuns. Como adquirem os clinicos uma maior
consciéncia para o diagnostico das doencas raras? Sao proactivos ou reativos? Quais os
agentes de mudanca? As universidades, instituigdes do SNS e sociedades médicas? A
industria farmacéutica, na procura de uma maior identificagao dos doentes que necessitam
das terapéuticas que promovem? Foi possivel aferir a opinido de profissionais de saude e
da industria farmacéutica, € com isso concluir que a industria, talvez motivada pelos seus
legitimos interesses comerciais, ¢ o combustivel ¢ motor de uma série de atividades
diretas e indiretas de formagao para as doengas raras.
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Abstract

There are more than 6,000 rare diseases, but their diagnosis by health professionals is
complex, slow, and delayed, because of pre- and post-graduate training focused on
common pathologies. How do clinicians become more aware of diagnosing rare diseases?
Are they proactive or reactive? Who are the agents of change? Universities, NHS
institutions and medical societies? The pharmaceutical industry, seeking to better identify
patients who need the therapies they promote? It was possible to gauge the opinion of
health professionals and the pharmaceutical industry, and thus conclude that the industry,
perhaps motivated by its legitimate commercial interests, is the fuel and driving force
behind a series of direct and indirect training activities for rare diseases.
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A consciencializa¢do dos profissionais de satde para o diagnostico das doencas raras: o papel da industria
farmacéutica.

1. Introducao

De acordo com a EMA, Agéncia Europeia do Medicamento, existem mais de 6.000
doengas raras, e uma em cada doze pessoas tem uma doenca rara. A mesma agéncia refere
que no periodo que vai de 2003 a 2023 mais de 2870 farmacos foram avaliados e
receberam o estatuto de medicamento 6rfao, dos quais 244 receberam autoriza¢do de
comercializacdo (EMA, 2024). Estes dados parecem comprovar trés coisas: as doengas
raras existem, em elevado numero, e a industria farmacéutica tem um papel fundamental

no desenvolvimento de terapias modificadoras para as doencas raras.

Contudo, sera que os profissionais de satide estdo conscientes para estas mais de 6000
doengas raras? Um exemplo, se tivermos em conta que a ULS Sao Jodo, em margo deste
ano, tinha 343 560 mil utentes inscritos, ¢ possivel aludir que existem, ou deveriam
existir, tendo em conta a prevaléncia de 1 em cada 12, 28 630 doentes diagnosticados com
uma doenga rara. No ultimo relatorio técnico do Cartdo da Pessoa com doenca rara,

datado de 2022, a ULS Sao Joao tinha apenas emitido 110 cartoes (DGS, 2023).

Neste sentido, este trabalho tem 2 objetivos. Em primeiro lugar, perceber de que forma
os profissionais de satide adquirem a literacia para o diagnodstico das doencas raras, isto
¢, de que forma se tornam conscientes dos sinais € sintomas de uma doenca rara. Em
segundo lugar, compreender que influéncia tem a industria farmacéutica no adquirir desta

consciéncia para o diagndstico do que ¢ raro.

A metodologia a utilizar serd, para além da fundamentagdo tedrica baseada na pesquisa
bibliografica, a analise de um questionario realizado durante a Reunido do Grupo de
Estudos de Doenga do Miocardio e Pericardio, Obidos, 8 e 9 de margo, a 25 profissionais

de satde e 25 profissionais da industria farmacéutica (SPC, 2024).
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Nos resultados deste inquérito, procurou-se entender se a industria farmacéutica tem ou
ndo um papel ativo e reconhecido na consciencializa¢do dos profissionais de satide para
o diagndstico das doengas raras. Procurou-se a confirmagao deste entendimento pois nem
sempre o papel educativo da industria € reconhecido e valorizado. Mais ainda, quando o
sector farmacéutico ¢, porventura, o mais regulado do mundo em toda a cadeia de
atividade, o que torna ainda mais dificil a implementacdo de agdes de literacia médica

para as doengas raras.
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2. Diagnostico de uma doenca rara

Como aprendem os médicos a diagnosticar uma doencga rara? A diferenciar a excecdo da
regra, a juntar as pegas de um puzzle complexo? E durante o curso de medicina? E durante
a sua especializagao? E quando o curso e a especializa¢do terminam, o Sistema Nacional
de Saude tem as ferramentas certas? Estas sao algumas questoes que podem surgir quando

pensamos nos profissionais de saude face a dete¢ao de doengas raras.

2.1 O curso de medicina, a formacao pré-graduada

A titulo de exemplo, analisamos o Plano de Estudos do Mestrado Integrado em Medicina
da Universidade Fernando Pessoa e o Plano Curricular do Mestrado Integrado em
Medicina da Universidade de Medicina do Porto. Estes planos ndo incluem nos seus seis
anos de duracao nenhuma disciplina especifica focada no diagnéstico de doencas raras

(UFP, 2024; FMUP, 2024).

Com estes dois exemplos € possivel aferir que a formagao basica em medicina privilegia
a formacgao em patologias comuns, em doencas do dia-a-dia. O objetivo € que o futuro

médico seja capaz de diagnosticar e tratar o prevalente e ndo a excecao.

2.2 A educacio médica continua, a formacio poés-graduada

O Decreto-Lei n.° 13/2018 define o regime juridico da formagao médica pos-graduada,
designada de internato médico, e estabelece os principios gerais a que deve obedecer o
respetivo processo. O Artigo 2° refere que “o internato médico corresponde a um processo
de formagao médica, tedrica e pratica, que tem como objetivo habilitar o médico ao
exercicio da medicina ou ao exercicio tecnicamente diferenciado numa determinada area

de especializacdo, com a atribui¢ao do correspondente grau de especialista” (DR, 2018).
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Talvez seja possivel assumir que no decurso da obtencao da sua especialidade médica um
clinico adquira maior consciéncia para o diagndstico de uma doenca rara, porém, nao ¢
possivel encontrar evidéncia desta assung¢do. A titulo de exemplos, o programa do 17°
ENIMI (Encontro do Nucleo de Internos de Medicina Interna), a realizar em junho de
2024, apenas aborda doencas comuns, como diabetes, imunidade e nédulos (NIMI, 2024),
e 0 Curso Young Cardiology Training Session, a realizar em maio de 2024, ndo contempla

nenhuma sessao sobre doengas raras (SPC,2024).

De acordo com o estudo realizado por Maria Adelaide Serra, da Faculdade de Ciéncias
Médicas, Universidade Nova de Lisboa, a maioria dos médicos estuda sobretudo as
patologias mais frequentes do seu dia-a-dia, os seus habitos de estudo sdo muito dirigidos
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a area da saude ou a sua especialidade, e a discussao entre colegas ¢ muito valorizada,
pois permite melhorar a aquisicdo de conhecimentos, sobretudo quando esta ocorre com

médicos de especialidades diferentes (CS1.2, 2008).

A vista disso, como obtém a recém especialista capacidade para reconhecer um doente
com doenga rara? Aparentemente, existe um vazio formativo formal aquando da formagao

pré e pos-graduada.

2.3 A educacdo médica continua, as Sociedades Médicas

Um dos objetivos das sociedades médicas, entre outros, ¢ educar os seus membros para a
existéncia das doengas raras, promovendo atividades que alertam para os sinais e sintomas
destas patologias e de que forma as mesmas podem mimetizar doengas mais comuns.
Existe uma sociedade por cada especialidade clinica, que na maioria dos casos, ainda se

dividem internamente em grupos ou areas de estudo.

Casos como a SPMI, Sociedade Portugués de Medicina Interna, com o NEDR, Nucleo de
Estudos das Doengas Raras, que tem como objetivo promover a atualizacao cientifica de
profissionais de saude nas doencas menos comuns, ¢ onde navegando o seu site,

encontram-se varias atividades formativas dedicadas exclusivamente as doengas raras
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(NEDR, 2024). A SPN, Sociedade Portuguesa de Nefrologia, que ndo contempla nenhum
nucleo ou grupo especifico para doencas de reduzida prevaléncia, porém, o Grupo de
Trabalho de Nefrogenética pode ser entendido como um grupo dedicado as doengas
menos prevalentes, isto se considerarmos que a maioria das doengas genéticas sao raras
(SPN, 2024; RARISSIMAS, 2024). A SPC, Sociedade Portuguesa de Cardiologia, que
ndo possuiu um grupo especificamente dedicado as doengas raras ou genéticas
(SPC,2024), porém, no seu ultimo congresso nacional, em 2023, entre outras sessoes, teve

uma dedicada as Miocardiopatias Raras (CPC, 2023).

2.4 O rastreio neonatal

A EURORDIS, Organizac¢ao Europeia para as doengas raras, tem seis areas prioritarias
até 2030, uma delas € conseguir que o diagnéstico de uma doenca rara seja mais precoce,
rapido, assertivo e que se concretize em menos de seis meses (EURORDIS, 2024).De
acordo com o seu plano de agdo, a EURORDIS sugere uma estratégia europeia comum
nos programas de rastreio neonatal com o objetivo final de incrementar o diagnostico das

doencas raras (EURORDIS, 2024).

No Programa Nacional de Rastreio Neonatal, também intitulado de teste do pezinho,
podemos observar que apenas contempla algumas doencas raras e genéticas, como a
fenilcetonuria ou o hipotiroidismo congénito, deixando de fora outras doencas raras com
tratamento e inicio sintomdtico durante a idade pediatrica, como a doenga de Fabry,

doencga de Pompe, doenga de Gaucher, etc. (INSA, 2024).

A titulo de exemplo de como o diagnostico pode ser fomentado e que essa acdo
sistematica pode ser consequéncia da futura ou atual existéncia de tratamento
farmacoldgico especifico ¢ o programa implementado pelo INSA, ao incluir, desde 2018,
a Fibrose Quistica no Programa Nacional de Rastreio Neonatal (INSA, 2024). O
tratamento especifico foi aprovado pelo INFARMED em 2021 (INFARMED, 2021).
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No Programa Nacional de Rastreio Neonatal as doengas sistematicamente rastreadas
constituem um painel de 28 patologias: o Hipotiroidismo Congénito, a Fibrose Quistica,
a Drepanocitose, a Atrofia Muscular Espinal e 24 Doengas Hereditarias do Metabolismo

(INSA, 2024). Total, 52 doengas raras. Existem mais de 6000 no mundo.

Em suma, ¢ possivel concluir que um clinico tem assegurado o diagndstico de menos de

1% das doengas raras existentes. E os restantes 99%?
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3. A Industria Farmacéutica e as doencas raras

E dificil dissociar a Indistria Farmacéutica e as doencas raras, pois tal como ja foi
referido, ¢ a grande responséavel pelo desenvolvimento e aprovacgdo das terapéuticas para
as doengas menos comuns (EMA, 2024). Nao se conhecem farmacos desenvolvidos e
produzidos pelo sistema nacional de satide portugués que sejam solugdo para uma doenga

rara.

Consultando o site da P-Bio, uma associagdo privada sem fins lucrativos que congrega
empresas ligadas ao setor da Biotecnologia, onde se inclui a Industria Farmacéutica,
observa-se que dispde de um grupo de trabalho especifico para as doengas raras, e que
tem como associados varios laboratérios farmacéuticos, alguns incluidos no ranking dos

maiores do mundo (P-BIO, 2024; PHARMAEXE, 2023).

Empresas como Aléxion, Merk, Pfizer, Sanofi, Takeda, entre muitas outras, t€m no seu
portfolio farmacos para tratar doengas raras. A Sanofi tem em desenvolvimento 13
farmacos para doengas raras (SANOFI, 2024). A Pfizer, como prioridade na investiga¢ao,
tem 16 moléculas para doengas raras (PFIZER, 2024). Em suma, s estes dois laboratérios

estdo a investigar 29 potenciais novos tratamentos.

Porém, ¢ suficiente a existéncia ou aprovagao de tratamento especifico para o diagndstico

aumentar?

Um exemplo ¢ a Amiloidose Cardiaca, a “ATTR-CM ¢ uma doenga rara que afeta o
coracdo e esta associada a insuficiéncia cardiaca. E o resultado da acumulagdo de
proteinas desnaturadas no coragdo e no organismo, causando sintomas como a falta de ar

e inchago nas extremidades” (PFIZER, 2024).
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Em Portugal o tratamento foi aprovado pelo Infarmed a 17 de fevereiro de 2022. No
relatorio publico de avaliagdo consta que “(...) a sua verdadeira prevaléncia ¢é
desconhecida (...) e que o diagnodstico requer um alto grau de suspei¢do clinica (...)

“(INFARMED, 2022).

Em maio de 2023, 14 meses apds a aprovagdo, o Infarmed no seu relatério de
monitorizagdo mensal do consumo de medicamentos no SNS, apresenta os dados
separados do consumo da terapéutica para a amiloidose, isto ¢, amiloidose cardiaca versus
a amiloidose neurologica (doenga dos pezinhos). De janeiro a maio de 2023 o tratamento
especifico para a amiloidose cardiaca cresceu 197% versus o mesmo periodo no ano
anterior, e significou uma despesa para o Sistema Nacional de Satide de aproximadamente
10 milhdes de euros. No final do ano a despesa totalizou 26 milhdes de euros

(INFARMED, 2023).

Avaliando apenas os relatorios do Infarmed € possivel realizar que, neste caso especifico,
existe uma relagao direta entre a aprovacao de um tratamento e o aumento do diagnostico,

pois sé existe consumo de medicamentos se existirem doentes a serem tratados.

Acedendo a Plataforma de Transparéncia e Publicidade do Infarmed, plataforma
sustentada pelo artigo 159.° do Estatuto do Medicamento, onde a industria farmacéutica
¢ obrigada a declarar todos os beneficios concedidos aos profissionais de saude, ¢ possivel
constatar que em 2022, ano do lancamento do tratamento para a amiloidose cardiaca, a
Pfizer convidou 122 médicos para assistir ao Sth Advances in Heart Failure, realizado no
Porto, e onde a Pfizer organizou uma sessao educativa sobre a relagdo entre amiloidose

cardiaca e a insuficiéncia cardiaca (INFARMED, 2024; AIHF, 2022).

Este ¢ um exemplo, porventura existirdo mais, que demonstra a relagao entre a aprovagao
de um farmaco, a capacidade educativa e formativa da industria farmacéutica junto dos

profissionais de satde, e o aumento do diagndstico.
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3.1 Legislacdo que regulamenta a comunicacio entre os laboratérios farmacéuticos

e os profissionais de saude

A forma, o conteido e os meios a utilizar na comunicacdo entre os laboratorios
farmaceéuticos e os profissionais de saude ou instituigdes pertencentes ao SNS ¢ altamente
regulada. Pela propria industria, com a adogdo de cddigos de conduta internos que
regulam as interagdes entre profissionais internos e interlocutores externos, como
também, por codigos de conduta elaborados pelas Associagdes de Representantes da
Industria Farmacéutica, no caso portugués a APIFARMA (MERK, 2021; APIFARMA,
2024).

O Codigo Deontologico da Apifarma “(...) tem como objeto definir um conjunto de
normas aplicaveis as praticas de promocgdo e comercializagdo de medicamentos sujeitos
e ndo sujeitos a receita médica e de dispositivos médicos para diagndstico in vitro e as
interagdes com profissionais de satide e Organizacgdes de Satude realizadas pelas empresas
farmacéuticas associadas da APIFARMA (...)”. Regulamenta as a¢des de formagao
pratica e treino, estabelece a diferenca entre um evento cientifico ou educacional versus
um evento promocional, as interagdes com os profissionais de saude ou institui¢des do

SNS, etc.

Este codigo, no seu artigo 4°, ponto 2, regulamenta que “(...) as empresas associadas que
comercializam medicamentos devem ter um departamento cientifico que inclua um
médico ou um farmacéutico responsavel (...) para aprovacdo de todos os materiais
informativos ou promocionais antes da sua distribui¢ao (...)”. No seu artigo 17° “(...) as
empresas associadas podem organizar eventos promocionais, cientificos ou educacionais
destinados a profissionais de saude com o objetivo de, nomeadamente, promoverem o0s
seus produtos ou transmitirem conhecimento cientifico, desde que respeitem as regras
definidas no presente Codigo e demais legislagdo nacional aplicavel (...)” (APIFARMA.
2024).
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Para além desta autorregulagdo, no que diz respeito a forma como a Industria
Farmacéutica pode interagir com os seus interlocutores, a sua atividade esta
regulamentada pelas autoridades competentes, no caso de Portugal, pelo Infarmed,

nomeadamente, pelo Estatuto do Medicamento (INFARMED, 2006).

Como também, tem a obrigatoriedade de o reportar na Plataforma de Transparéncia do
Infarmed, para que seja possivel o escrutinio publico de toda a sua atividade
(INFARMED,2024). O reporte permite verificar e validar como a Indistria Farmacéutica
comunica as suas solugdes terapéuticas, e como forma ou educa os profissionais de saude,

quer no diagnostico das patologias quer na correta utilizagdo dos tratamentos especificos.

Atividades como patrocinios a congressos e reunides da iniciativa das Sociedades
Médicas ou Instituigdes do SNS, formagdes e treinos da sua propria iniciativa, apoio a
educagdo médica continua através do patrocinio para assisténcia a congressos nacionais
e internacionais sdo exemplos de praticas da Industria Farmacéutica com o intuito de
promover todas as iniciativas que levem a um melhor exercicio da medicina e a um eficaz

tratamento dos doentes (INFARMED, 2024).

3.2 Atividades para a promocao do diagnostico das doencas raras — o exemplo da

Takeda Pharmaceutical

A Takeda Pharmaceutical Company Limited tem tratamento especifico para algumas
doengas raras, como a doenca de Gaucher, Fabry, MPSII, etc., por conseguinte, ¢ um bom
modelo para se perceber que tipo de atividades sao executadas pela industria farmacéutica
com o objetivo de melhorar a literacia para o diagnostico das doencgas raras (TAKEDA,

2024).

Numa pesquisa simples no Linkedin por Takeda Portugal ¢ possivel constatar que existe
uma equipa de delegados de informacdo médica, Key Account Managers, Medical
Managers, etc., todos profissionais que tém como objetivo e fungdo maior contactarem

os clinicos formando-os nos seus produtos, mas também, nas doengas para as quais tém
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indicacdo terapéutica (LINKEDIN, 2024). A atividade destes profissionais ¢ direta,
imediata e proactiva. Toda a informacdo que veiculam ¢ definida internamente e da

responsabilidade da Takeda.

No entanto, existem também atividades indiretas e realizadas por terceiros, seja por
sociedades médicas, associagdes de doentes, ou clinicos independentes, mas dos quadros

do SNS, que comunicam em nome da empresa.
Exemplos:

e O NEDR, Nucleo de Estudos das Doencas Raras, da SPMI, Sociedade Portuguesa de
Medicina Interna, que tem no seu site, patrocinado pela Takeda, um podcast sobre a
doenca de Gaucher, uma doenga rara e para a qual a Takeda tem tratamento (SPMI,

2024).

e A associacdo de doentes APL, Associacdao Portuguesa de Doencas do Lisossoma, que
no seu site tem um video, patrocinado pela Takeda, sobre o Sindrome de Hunter ou

MPSII, doenca para a qual a Takeda também tem tratamento (APL, 2024).

e A Takeda, que no seu proprio site, tem um video educacional também sobre a doenca
de Gaucher, onde o orador ¢ um clinico perito na doenga e pertencente ao SNS

(TAKEDA, 2024).

O patrocinio a educacdo médica continua dos clinicos ¢ também uma ferramenta muito
utilizada com vista a melhoria das aptiddes dos profissionais de saude para o diagnostico
e tratamento. Trata-se de patrocinar a inscri¢do, que muitas vezes inclui viajem e
alojamento, para assistirem a reunides, congressos, cursos, formagdes. Mais uma vez, ao
consultar a plataforma de transparéncia do Infarmed percebe-se que até abril de 2024 a
Takeda tem reportado 300 patrocinios, como por exemplo, o 2nd Rasing Up the Rare

(INFARMED, 2024).
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4. Educacao para o diagnostico das doencas raras — a perspetiva dos

profissionais de satde e da industria farmacéutica

4.1 Metodologia

Durante a 13* Reunido do Grupo de Estudos de Doeng¢a do Miocérdio e Pericardio,
Obidos, 8 e 9 de margo, uma reunidio exclusiva para profissionais de satide, organizada
pela Sociedade Portuguesa de Cardiologia e patrocinada por diversos laboratorios
farmacéuticos (SPC, 2024) foi realizado um questionario de. Todos os participantes foram
informados do teor e objetivo do mesmo, aceitaram recebé-lo por WhatsApp, e responder
anonimamente usando um link do Google Forms. O anonimato das respostas foi garantido

com todos os participantes a responderem através de um link tnico.

O questiondrio era curto, com uma duragcdo média de resposta de 3 minutos, composto
por 4 questdes de escolha multipla. Foi intencional que o tempo de resposta fosse reduzido
e o numero de questdes diminuto. Objetivamente, pretendia-se uma resposta quase

imediata apos 0 anuir para a participagao no questiondrio e envio do link para o telemovel.

4.1.1 Objetivos do trabalho empirico

Perceber a opinido dos profissionais de satide e da industria farmacéutica sobre dois

temas:

e que tipo de atividades, sejam elas levadas a cabo por instituicdes do SNS, Sociedades
Meédicas ou Industria Farmacéutica, mais contribuem para aumentar o grau de

suspeita de uma doenga rara. A que tem mais potencial para uma a¢ao imediata?

e quem tem o papel principal na educacao e formagao para as doengas raras. A Industria

ou as universidades?
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4.1.2 Amostra

30 profissionais de saude, de diversas especialidades, como cardiologia, medicina interna,
nefrologia, etc., e 28 profissionais da industria farmacéutica, desde delegados de
informacao médica, gestores de produto, membros do departamento medico, gestores de

unidade de negodcio. Responderam 25 clinicos e 25 profissionais da industria.

4.1.3 Instrumento de recolha de dados

Para a recolha de dados utilizou-se um questionario (Tabela 1) com quatro questdes de
escolha multipla. Na segunda questdo os inquiridos tinham de enumerar entre dez
atividades as de maior potencial de provocar uma a¢do imediata. Com a terceira e quarta

questao pretendia-se avaliar o papel formativo das instituicdes de ensino e industria.

Tabela 1.

Questionario de escolha multipla

Questoes Escolha Multipla

a 30 - 507
1 Questdo - Profissdo? e Profissional de Saude

e Profissional da Industria Farmacéutica

2% Questdo - Numa escala de 1 a 10, sendo
o n°l o de maior probabilidade, eleja a
atividade que, imediatamente apos a/o
pode levar a suspeitar de uma doenca rara?
Por exemplo, no préximo dia de consulta?

e Apresentagdo de caso clinico em
reunido de servigo;

e Sessdo em congresso nacional ou
internacional;

e Evento especifico promovido pela
Industria Farmacéutica;

e Visita de representante da Industria
Farmacéutica;

e Sessdo em reunido especifica da area
clinica da sua preferéncia;

e Sessdo clinica realizada por perito em
determinada doenga rara;

e Existéncia de tratamento;

e [Estigio em  centro/servico de
referéncia;

e Formacao especifica online;
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e Videos educacionais nas Redes
sociais;

3* Questao - Como classifica o papel da
Industria Farmacéutica na
consciencializagdo para as doengas raras?

e Delal(<1;»)

4* Questao - Como classifica a formagao
curricular em  medicina para a
consciencializagdo para as doencas raras?

e Dela5(<1;>5)

4.2 Resultados

4.2.1 Respostas dos profissionais de satide e da industria farmacéutica a 2* questiao

Na figura 1, relativa as respostas dos médicos, e na figura 2, com as respostas da industria,
constata-se a avaliagdo, por potencial, das atividades que podem fazer com que um clinico

aja para o diagnostico do raro.

Figura 1.

Atividades que podem levar um médico ao diagnostico (avaliagdo pelos clinicos)

Resposta para maior probabilidade

Apresentagdo de caso clinico em reunido de servigo _
Sessdo em congresso nacional ou internacional _
Evento especifico promovido pela Ind. Farmacéutica
Visita de representante da Ind. Farmacéutica
Sessdo em reunido especifica da area clinica da sua.. T
Sessdo clinica realizada por perito em determinada doenga.. T
Existéncia de tratamento _
Estagio em centro/servigo de referéncia T ——————.,
Formagao especifica online

Videos educacionais nas Redes sociais;

2 4 6 8 10 12

(=

B N° de respostas Profissionais de Saude

Dos 25 profissionais de saude, 11 preferem o estdgio em Centro de Referéncia especifico

como atividade com maior probabilidade de provocar um comportamento proactivo para
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o diagndstico no dia seguinte. Os Centros de Referéncia para as Doengas Hereditarias do
Metabolismo, das Unidades Locais de Satde Sao Jodao e do Santo Anténio, sdo exemplos
ao oferecer formagdo pré e pds-graduada em doencas raras (ULS Sao Jodo, 2024; ULS

Santo Antdnio, 2024).

Nenhum dos 25 profissionais de Satde elege como provavel que uma iniciativa ligada a
Industria Farmacéutica ou online tenha impacto para aumentar a sua consciéncia para o
diagnostico. Com igual nimero de 3 votos estdo as sessoes, nos diversos foruns sugeridos,

e a existéncia de tratamento.

Figura 2.

Atividades que podem levar um médico ao diagnostico (avaliag¢do pela industria)

Resposta para maior probabilidade.

Apresentacdo de caso clinico em reunido de servigo
Sessdo em congresso nacional ou internacional
Evento especifico promovido pela Ind. Farmacéutica
Visita de representante da Ind. Farmacg€utica
Sessdo em reunido especifica da area clinica da sua..
Sessdo clinica realizada por perito em determinada doenca..
Existéncia de tratamento
Estagio em centro/servigo de referéncia
Formagao especifica online

Videos educacionais nas Redes sociais;

o

1 2 3 4

o1
()]
~

B N° de respostas Profissionais da Industria Farmacéutica

Para os profissionais da Industria Farmacéutica as atividades: sessdo clinica realizada por
perito, estagio em Centro de Referéncia, e visita de profissional da industria, sdo as que
maior impacto tém nos profissionais de satude. E visivel a diferenca versus as respostas
que os profissionais de saude dao relativamente a visita do profissional da industria. Os
primeiros ndo consideram a visita médica como agente de mudanga, 20% dos
profissionais da industria farmacéutica consideram-na fundamental, talvez porque parte
dos respondedores sao delegados de informacao médica, cuja atividade principal ¢ visitar

diariamente os clinicos.
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Apenas 3 representantes da industria consideram a existéncia de tratamento como
atividade com impacto. Nenhum considera que um evento especifico organizado pela

industria seja efetivo.

Analisando os dois graficos, isto ¢, as respostas de ambos os grupos de estudo, conclui-
se que ambos valorizam o estdgio em Centro de Referéncia, as sessdes realizadas por

peritos em doengas raras e a existéncia de tratamento. Pelo contrario, os eventos

especificos realizados pela industria e as atividades online ndo contribuem para o aumento

da consciencializagdo para o raro.

4.2.2 Respostas dos profissionais de satide e da industria farmacéutica a 3" questiao

Com a questao n° 3 pretendeu-se mensurar o papel da industria farmacéutica na formagao
para as doencas raras. A avaliacdo dos médicos (figura 3) e a avaliacdo dos profissionais

do sector farmaceéutico (figura 4) € similar.

Figura 3.

O papel da Industria na formagdo sobre doengas raras (avaliagdo clinicos)

N° de respostas Profissionais de Saude

N
|
|
2
1
0 2 4 6 8 10 12 14 16

W Avaliagdo 1 a 5 (5 a melhor) pelos Profissionais de Satide
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56% dos clinicos classificou com 5 o papel da Indistria Farmacéutica na
consciencializagdo para o diagndstico das doengas raras. Se somarmos as avaliacdes de 4
e 5 obtemos 96% na avaliacdo positiva do papel da industria. Ninguém avaliou

negativamente, nomeadamente, com 1 e 2.

Figura 4.

O papel da Industria na formagdo sobre doengas raras (avaliacdo industria)

N° de respostas Profissionais da Industria Farmacéutica

5
e
4
]
3
I
2
1
0 5 10 15 20

B Avalia¢do 1 a 5 (5 a melhor) pelos Profissionais da Industria Farmacéutica

96% dos Profissionais da Industria Farmacéutica, somando as classificacdes 4 ¢ 5,
consideram o papel da industria como fundamental e positivo. Nenhum dos inquiridos da

nota negativa, isto €, 1 e 2, a este papel formativo.

4.2.3 Respostas dos profissionais de satide e da industria farmacéutica a 4* questao

Avaliando as respostas a 4* questao, no que concerne ao papel formativo das instituigoes
de ensino, ja nao se observa uma similitude na opinido entre médicos (figura 5) e os

profissionais da industria (figura 6). Os clinicos s3o mais criticos € negativos.
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Figura 5.

A formagdo curricular em medicina para as doengas raras (avaliagdo clinicos)

N° de respostas Profissionais de Saude

S
\S)
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e}
=
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B Avaliacdo 1 a 5 (5 a melhor) pelos Profissionais de Satide

44% dos clinicos avaliam com 3 a formacao curricular pré e pds-graduada que recebem
no que diz respeito a prepara-los para o diagnostico das doengas raras. 32%, somando as
avaliagdes 4 e 5, consideram-na positiva. 24%, somando as avaliagdes 1 e 2, consideram-

na insuficiente.
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Figura 6.

A formagdo curricular em medicina para as doengas raras (avaliagdo industria)

N° de respostas Profissionais da Industria Farmacéutica
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-
4

|
3

|
2
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|
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1 2 3 4 5 6 7

W Avaliacdo 1 a 5 (5 a melhor) pelos Profissionais da Industria Farmacéutica

20% dos Profissionais da Industria Farmacéutica classificam com 3 o papel das
universidades de medicina e instituigdes do SNS na formagdo dos clinicos para o
diagnodstico das doencas raras. 40% considera-a bastante efetiva, 44% incapaz de

conseguir que o profissional de Saude esteja capacitado para separar o raro do comum.
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5. Conclusao

5.1 Principais conclusées

Este trabalho tinha dois objetivos:

e perceber de que forma os profissionais de saude adquirem a literacia para o

diagnostico das doencas raras;

e compreender que influéncia tem a industria farmacéutica no adquirir desta

consciéncia para o diagnoéstico do que € raro.

Quanto ao primeiro objetivo, e com base nos dados consultados, conclui-se que ndo existe
quer durante a formacdo pré-graduada, quer pos-graduada, o ensino formal e especifico
dedicado ao diagnoéstico das doencas raras. Durante a sua formacgao, curricular e pratica,
o profissional de saude aprende e apreende as patologias mais comuns, pois s3o essas que,
potencialmente, vdo ocupar o seu dia-a-dia. Esta conclusdo ¢ reiterada na analise do
questionario onde apenas 32% dos clinicos avaliam o ensino nas universidades, utilizando

uma escalade 1 a 5 (sendo 5 maior) com 4 e 5. 68% avaliam entre 1 e 3.

A maioria reconhece que a formagao que recebem ¢ insuficiente, tanto mais, que 44% dos
profissionais de saude inquiridos elegem o estagio em centro/servigo de referéncia em
doencas raras como a atividade que mais pode contribuir para que na consulta seguinte
estejam alerta para um diagnostico de uma doenga menos comum. Assume-se que para
algo tdo especifico necessitam de formagdo especifica, e transmitida por clinicos ja

habituados a diagnosticar o raro.

A literacia para o que ¢ raro também ¢ adquirida, e mais uma vez, analisando o
questionario, através das sessdes clinicas, sejam elas na instituicdo do SNS em que
trabalham ou em congressos nacionais € internacionais, uma vez mais, atividades

especificas para um diagnostico do especifico.
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Estas conclusdes sdao validadas pelos representantes da induastria farmacéutica que
responderam ao questiondrio, que também elegem o estagio em centro de referéncia e as
sessoes clinicas como atividades que potenciam a predisposi¢do dos clinicos para o

diagnostico.

Em suma, a literacia para as doencas raras ndo resulta da formacao pré e pds-graduada,
mas sim de um conjunto de atividades especificas e dedicadas a este objetivo, e onde o
clinico tem de ser proactivo na participagdo. Como exemplos desta proatividade sdo:
candidatarem-se a um estagio especifico em doencas raras, ou num congresso nacional
elegerem entre uma sessdo de insuficiéncia cardiaca ou cardiomiopatias raras. A
proatividade e curiosidade de cada clinico parece desempenhar um papel fundamental na

literacia do que ¢ raro.

No que se refere ao segundo objetivo, e apesar da industria farmacéutica ter a sua
atividade altamente regulamentada e sob escrutinio publico, consegue ter um papel
fundamental no aumento da literacia dos profissionais de saude para as doencas raras.

Este papel ¢ reconhecido através da andlise do questiondrio onde 96% dos clinicos

considera muito relevante as atividades da industria na formagao para o raro.

Este papel relevante ¢ também fundamentado quando analisamos as atividades da
industria junto das instituicdes do SNS, Sociedades Médicas e Associacdes de doentes.
Sao muitos os patrocinios a reunides, congressos, acdes de formacao, etc., e ¢ muito o

investimento financeiro em todas estas agoes.

Em conclusao, quem parece liderar a formagao para o aumento da consciencializagao dos
profissionais de saide para as doengas raras ¢ a industria farmacéutica, seja diretamente
através de atividades da sua iniciativa, seja através do patrocinio de atividades da
iniciativa de terceiros. As universidades necessitam de dar maior enfase curricular as
patologias raras, nomeadamente, as que tém tratamento, e estimular a curiosidade e

proactiva dos profissionais de saude par o diagndstico.
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5.2 Contributo tedrico e pratico deste trabalho

5.2.1 Contributo teorico

Existem poucos trabalhos académicos sobre o papel formativo da industria farmacéutica
junto dos profissionais de satde, principalmente, no que diz respeito a literacia para as
doengas raras, e restringindo a Portugal, a evidéncia ¢ ainda menor. Neste sentido, este
trabalho, potencialmente, contribuiu para se obter uma ideia de como os clinicos
adquirem as capacidades para o diagnostico do menos comum, ¢ a influencia da industria,

seja ela direta ou indireta, no crescimento e obtenc¢do desse conhecimento.

Analisando uma pequena amostra de profissionais percebe-se que existe um
reconhecimento das lacunas da educacdo formal e institucional dos clinicos, espaco,
oportunamente, ocupado pela industria, que vé na educa¢do médica continua a forma das
terapéuticas que desenvolve e promove chegarem ao doente, aquele que, por vezes, vive

anos sem diagnostico.

5.2.2 Contributo pratico

Uma das conclusdes que se tira deste trabalho ¢ que os profissionais de satide preferem
como atividade preferencial para a consciencializagdo para o diagnostico das doencas
raras o estagio em centro ou servigo de referéncia, contudo, e com base na pesquisa
efetuada, ¢ a atividade menos preconizada, seja pelas institui¢des de ensino ou do servigo

nacional de saude seja pela industria farmacéutica.

Dada a estreita colaboracdo de todas as partes ndo deve ser dificil por em pratica um
conjunto de estagios 100% dedicados as doengas raras. Outra duvida que merece uma
resposta pratica ¢ perceber a razdo pela qual quer os profissionais de saude quer os
profissionais da industria farmacéutica consideram que os eventos especificos realizados
pela industria e as atividades online nao contribuem para o aumento da consciencializagao
para o raro. Ambas contradizem quer a era digital que vivemos quer a anuéncia que a

industria farmacéutica tem um papel positivo na educagdo médica.
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5.2.3 Limitagoes e sugestdes para futuras investigagoes

A maior limitag¢@o deste projeto foi efetuar a pesquisa bibliografica, porque ndo existem
muitos trabalhos ou livros publicados, pelo menos acessiveis ao publico, € as poucas
fontes que existem ou nao sdao recentes ou ndo sdo especificas das doengas raras.

Aparentemente, a raridade também esté presente neste ponto.

Talvez tivesse sido importante questionar as universidades de medicina da razdo de nao
incluirem no plano curricular uma disciplina sobre doengas raras com tratamento, e

indagar se o consideram como uma solugao.

Sugiro para uma futura investigacao alargar o questionario a alunos e professores de
medicina, a clinicos gerais, as sociedades médicas, a laboratérios farmacéuticos sem
farmacos para doengas raras no portfolio, a doentes com patologias raras e seus familiares,
e as associagdes de doentes. Talvez assim se consiga perceber onde esta, ou estdo, as

barreiras a uma maior literacia para o diagnostico das doencas raras.
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