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Trabalhar para pessoas com doenças raras, de prevalência reduzida e complexas

Explorar o potencial das redes 
europeias de referŒncia para os 
doentes com doenças raras
Yann Le Cam  
Diretor executivo da organizaçªo de doentes EURORDIS-Rare Diseases Europe

As redes europeias de referŒncia (RER) sªo 
uma das maiores realizaçıes da comunidade 
de doenças raras na Europa. Tornaram-se 
uma fonte de inspiraçªo para a açªo a 
nível mundial, graças à Diretiva Cuidados 
de Saœde Transfronteiriços da UE, aos esfor-
ços da Comissªo Europeia e aos esforços dos 
Estados-Membros da UE. 

As atuais 24 RER para doenças raras e com-
plexas resultam de uma parceria contínua 
entre os defensores dos interesses dos doen-
tes, os responsÆveis clínicos e os gestores dos 
sistemas de saœde. Os progressos estªo a ser 
feitos gradualmente, uma vez que as redes jÆ 
estªo criadas e estªo a experimentar novas 
formas de cooperaçªo transfronteiriça. As RER 
jÆ demonstraram o poder de um ecossistema 
de aprendizagem colaborativa centrado na 
geraçªo e partilha de conhecimentos nªo só 
em cada uma das suas Æreas especí�cas de 
doença, mas cada vez mais entre diferentes 
disciplinas e domínios patológicos.

Precisamos agora de as fomentar, se quiser-
mos explorar o seu verdadeiro potencial e 
consolidar esta nova estrutura nos nossos sis-
temas nacionais de saœde. O modelo das RER 
deve ser uma extensªo dos sistemas nacio-
nais de saœde, permitindo-lhes proporcionar 
uma dimensªo adicional de conhecimentos 
em rede altamente especializados à escala 
da UE que reforce os cuidados multidiscipli-
nares prestados a nível nacional. 

As RER e os seus membros estªo bem posi-
cionados para serem um motor de mudança 
na transformaçªo dos sistemas de saœde dos 
Estados-Membros. Podem oferecer um acesso 
sem precedentes a conhecimentos especia-
lizados em toda a UE para complementar os 
recursos e as competŒncias locais, reforçar 
uma cultura de colaboraçªo e de cogeraçªo 
de conhecimentos, testar e intensi�car a utili-
zaçªo responsÆvel e Øtica das tecnologias de 
saœde digital para atingir objetivos de saœde 
pœblica e congregar a investigaçªo e os cui-
dados com base nos dados dos doentes. As 
RER estªo a preparar o caminho para uma 
abordagem inovadora, holística e integrada 
dos cuidados mØdicos e sociais.
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As RER podem ajudar a eliminar os obstÆ-
culos para as pessoas que vivem com uma 
doença rara e permitir-lhes aceder a servi-
ços de saœde altamente especializados, o 
que, por sua vez, contribuirÆ para alcançar 
uma cobertura universal dos cuidados de 
saœde, acelerar os diagnósticos e oferecer 
aos doentes as melhores opçıes de trata-
mento possíveis. 

Foi necessÆria uma dØcada para que a ideia 
da cooperaçªo transfronteiriça em matØria de 
cuidados de saœde no domínio das doenças 
complexas e raras, impulsionada pelas RER, 
germinasse e fosse incorporada na legisla-
çªo da UE. No entanto, atualmente, as redes 
estªo a evoluir num ambiente político em 
rÆpida mudança. Com efeito, a exigŒncia e o 
desejo de uma maior coordenaçªo europeia 
no domínio da saœde sªo cada vez maiores e 
estªo no cerne da proposta da Comissªo de 
construçªo de uma Uniªo Europeia da Saœde. 
A próxima fase de desenvolvimento das redes 
deverÆ consistir em aproveitar este impulso 
para obter melhores resultados para os doen-
tes e uma maior cooperaçªo transfronteiriça 
em matØria de cuidados de saœde, e ser nor-
teada por uma visªo de um sistema de RER 
maduro em 2030, que nªo deixe nenhuma 
pessoa que sofra de uma doença rara na 
incerteza quanto ao seu diagnóstico, cuida-
dos e tratamento. 

Yann Le Cam  
Diretor executivo da organizaçªo de 
doentes EURORDIS-Rare Diseases Europe
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Contexto

Muitas das pessoas afetadas por uma doença 
rara ou complexa nªo tŒm acesso a um diag-
nóstico nem a tratamento de elevada quali-
dade. Devido ao nœmero reduzido de doentes, 
a experiŒncia e os conhecimentos especializa-
dos sobre estas doenças podem ser escassos. 

A UE e os governos nacionais estªo empe-
nhados em melhorar o reconhecimento e o 
tratamento destas doenças raras e comple-
xas atravØs de um reforço da cooperaçªo e 
da coordenaçªo a nível europeu e de apoio 
aos planos nacionais no domínio das doen-
ças raras. 

A diretiva de 2011 relativa ao exercício dos 
direitos dos doentes em matØria de cuidados 
de saœde transfronteiriços nªo só permite 
que os tratamentos que os doentes rece-
bem noutros Estados-Membros da UE sejam 
reembolsados, como tambØm facilita o acesso 
dos doentes a informaçıes sobre cuidados 
de saœde, aumentando assim as suas opçıes 
de tratamento. A diretiva foi transposta para 
o direito dos Estados-Membros da UE em 
2013 e lançou as bases para a colabora-
çªo transfronteiriça em domínios como as 
doenças raras e as RER ou a saœde em linha.

Foi neste contexto que, com o apoio do 
Programa de Saœde da UE (e, desde 2021, 
do Programa UE pela Saœde), as primeiras 24 
redes europeias de referŒncia, que incluem 
cerca de 900 unidades de cuidados de saœde 
altamente especializadas, iniciaram a sua 
atividade em 2017. Desde entªo, o programa 
ajudou milhares de doentes com doenças 
raras ou complexas, e as RER incluem atual-
mente mais de 1 400 unidades de cuidados 
de saœde de mais de 400 hospitais nos 27 
Estados-Membros da UE e na Noruega.

5 000 � 8 000
DOEN˙AS RARAS INCLUINDO  

300 
CANCROS RAROS AFETAM 

30  
MILHÕES DE PESSOAS NA UE

Qualquer doença que afete menos de cinco em cada 10 000 pessoas na UE Ø considerada 
rara. Entre 5 000 e 8 000 doenças raras afetam a vida quotidiana de 27 a 36 milhıes 
de pessoas na UE. Por exemplo, só no domínio da oncologia, existem quase 300 tipos 
diferentes de cancros raros, e, todos os anos, mais de meio milhªo de pessoas na Europa 
sªo diagnosticadas com um destes cancros. 












































































