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Panorama das doencas hereditarias do
metabolismo em Portugal e o papel da Sociedade
Portuguesa de Doencas Metabélicas (SPDM)

AS DOENGAS HEREDITARIAS DO METABO-
LISMO (DHM) SAO ATUALMENTE CONSIDE-
RADAS DENTRO DAS DOENGAS RARAS UMA
AREA DE INTERVENGAO PRIORITARIA NO
PROGRAMA PARA A SAUDE (ESTRATEGIA IN-
TEGRADA PARA AS DOENGAS RARAS).

Tudo comecgou ha cerca de 40 anos com o inicio do
rastreio neonatal da fenilcetonuria com o bem conhe-
cido teste do pezinho. Faz-se atualmente o rastreio
sistematico de 24 doencas hereditarias do metabolis-
mo, integrado no Plano Nacional para o Diagnéstico
Precoce, com uma cobertura nacional de exceléncia
préxima dos 100%.

Embora as doencas hereditarias do metabolismo
sejam doengas raras, no seu conjunto tém uma inci-
déncia em Portugal de 1:2296 (para as doengas ras-
treadas). De acordo com a Orphanet, na Europa, 1 em
cada 2000 pessoas tem uma doencga hereditaria do
metabolismo. No entanto, a maior parte destas pes-
soas sofre de doencgas cuja prevaléncia é inferior a 1
para 100 mil pessoas, ou seja, que afetam menos de
100 doentes no pais. Porém, o seu peso social é mui-
to elevado por muitas serem incapacitantes e de difi-
cil controlo.

Estas doencgas tém formas de apresentacgao clinica
muito variadas que vao desde as formas graves neo-
natais, e frequentemente fatais, até as formas leves
de apresentacéo tardia. Apresentam frequentemente
atingimento sistémico envolvendo miultiplos érgaos e
sistemas e podem manifestar-se por sintomas co-
muns, o que dificulta o seu diagndstico. Outro fator
que dificulta o seu reconhecimento é a falta, ou o pou-
co conhecimento, que existe sobre as doengas heredi-
tarias do metabolismo. Tudo isto contribui para que
estas doengas tenham, geralmente, um diagnéstico
tardio: 25% dos doentes tém o diagndstico cerca de 5
a 13 anos apds o primeiro sintoma (segundo literatu-
ra internacional).

0 atraso no diagndstico pode significar a perda da
oportunidade atempada de interven¢do. Um diagnds-
tico precoce, a correta monitorizagao, a possibilidade
de terapéutica especifica permite melhorar o prog-
nostico e sobrevida em muitos casos.

No entanto, tem-se observado uma enorme evolu-
¢do nesta area. A expansdo do rastreio neonatal, a
evolugao no diagndstico precoce e no tratamento leva

a sobrevida dos doentes cada vez mais até a idade
adulta. Por outro lado, o enorme progresso no diag-
nostico bioquimico enzimatico e genético permitiu
uma melhoria na detegéo das formas leves atenuadas
de apresentacgéao tardia. Tudo isto traduz-se num au-
mento crescente de doentes adultos, mais de 40%,

uma populagado em expansao.
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Em Portugal as primeiras unidades metabdlicas, ini-
cialmente pediatricas, tiveram inicio nos anos 70-80,
a partir de 2000 comegou a surgir nas equipas o espe-
cialista em Medicina Interna, especialmente dedicado
a esta area e surgiram as consultas para o doente me-
tabodlico adulto e a consulta de transigdo entre a idade
pediatrica e a idade adulta.

Em 2008 foi criado o Plano Nacional para as Doen-
¢cas Raras que estabeleceu as doencgas hereditarias
do metabolismo como uma area de intervengéo prio-
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ritdria. Este plano, mais tarde, deu lugar a Estratégia
integrada para as Doengas Raras 2015-2020. Esta es-
tratégia pioneira a nivel europeu nao se confina ao se-
tor da saude, é baseada numa cooperagédo interminis-
terial, interinstitucional e intersetorial de forma a per-
mitir implementar medidas de uma forma integrada,
com a participagdo de todos os setores, permitindo
estabelecer prioridades com a contribuicdo de todos
os recursos disponiveis.

"As doencas hereditarias
do metabolismo podem
ser identificadas em
todas as especialidades
médicas. E necessario estar
consciente da possibilidade
de ter um doente com estas
patologias.”

Iniciou-se entdo um processo de reconhecimento
pelo Ministérios da Saude de centros de referéncia
em doencas hereditarias do metabolismo. Inicialmen-
te chamados centros de tratamento eram 10 a nivel
nacional, mais tarde denominados centros de exce-
Iéncia. Em 2016, apés candidatura, foram reconheci-
dos oficialmente cinco centros de referéncia atual-
mente integrados na Rede Europeia de Referéncia Me-
taBERN.

Os centros de referéncia constituidos por equipas
multidisciplinares especializadas e altamente diferen-
ciadas tem uma particular concentragdo de conheci-
mentos e recursos para tratar estes doentes, prestan-
do cuidados custo efetivos de alta qualidade permitin-
do ao doente beneficiar do conhecimento, de novos
tratamentos e da investigagdo e de fazer parte de re-
gistos que contribuem para um melhor conhecimento
cientifico destas doencgas raras. (www.spdm.org.pt/
creferencia/).

Para melhorar a continuidade de cuidados e facilitar
o encaminhamento rapido dos doentes para os cen-
tros de referéncia foi criado pela Direcdo Geral de
Salde o Cartdo do Doente com Doenga Rara (2014)
que permite o acesso ao diagndstico e cuidados de
urgéncia ou emergéncia a aplicar.



Para melhorar a informagéo ao doente foi publicado, em 2019, o manual com Informagao
de Apoio a Pessoa com Doenga Rara sobre os servigcos/cuidados disponiveis para estes
doentes (www.spdm.org.pt/links/informacao-de-apoio-a-pessoa-com-doenca-rara).

Nos ultimos anos varias terapéuticas enzimaticas de substituigdo e de reducéo de
substrato tém sido desenvolvidas. Embora altamente dispendiosas, sdo reembolsadas
pelo Servigo Nacional de Saude. Atualmente, cerca de 256 doentes estdo sob este tipo
de terapéutica em Portugal.

As doencas hereditarias do metabolismo podem ser identificadas em todas as espe-
cialidades médicas. E necessario estar consciente da pos-
sibilidade de ter um doente com estas patologias. E impor-
tante reconhecé-lo e orienta-lo para um centro de referén-
cia. O seu reconhecimento passa por uma melhoria na for-
magao pré e pds-graduada nesta area, passa por fornecer
a todos os médicos e especialidades multi-profissionais o
acesso a um conhecimento geral sobre doengas heredita-
rias do metabolismo. Neste ambito, a Sociedade Portu-
guesa de Doengas Metabodlicas (SPDM) tem um papel
muito importante (www.spdm.org.pt/).

A SPDM é uma sociedade cientifica sem fins lucrativos
que tem como misséo desenvolver e apoiar atividades que
visem a investigagao cientifica e a formagdo na area das
doencas hereditarias do metabolismo, no sentido de me-
Ihorar o diagndstico, o tratamento, a partilha de conheci-
mento e a sua divulgacdo quer a nivel das sociedades
cientificas quer a nivel da sociedade civil.

Enquanto sociedade que congrega inimeras areas do
saber, desde a drea laboratorial a clinica e terapéutica, en-
quadra-se como um coletivo multidisciplinar. Um dos seus
grandes propdsitos é o apoio a investigagao e formagao,
através da atribuicdo de varias bolsas: as mais importan-
tes sdo a Bolsa SPDM de Investigagdo com a duragao de
um ano, as Bolsas SPDM para estagios clinicos de trés
meses em centros de referéncia internacionais, a bolsa de incentivo a criagao de proje-
tos na drea da terapia dietética e bolsas de curta duragéo para pequenos estagios.

A Sociedade realiza e patrocina também multiplas agdes de formagéo ao longo do ano.

A SPDM procura também ter um efeito agregador promovendo a ligagdo interpares e
com as Associagdes de Doentes, estimula a elaboragdo de protocolos nacionais de
atuacdo nas diferentes patologias, toma posigdo em relagdo a novas terapéuticas, a
medicamentos 6rfaos e faz a discusséo cientifica de todos os temas de ponta na area

das doencas hereditarias do metabolismo.

HE PONTUGUESE SOCIETY FOR
I1|7’Ff|_?_ |_ r: :TEDEHS
____ OLD DINEALIE WIW TAEATMINIG |

l 5 INTERNATIONAL SYMPOSIUM

Sociedade Portuguesa de Doencas Metabdlicas // Saude // Mar2020 // 11

Assistimos a um enorme progresso nesta area com um aumento da capacida-
de de diagndstico e de intervencgao terapéutica a que se associa a expansao de
custos e restrigdes orgamentais que podem constituir uma ameaga a esta evolu-
cao.

E preciso aumentar a informagao ao nivel do doente, da populagdo em geral, mas
também dos profissionais de salide — E muito importante o aumento da formacao nes-
ta area para possibilitar a correta referenciagéo dos doentes e o seu tratamento preco-
ce permitindo assim melhorar a sobrevida.
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INFORMAGAO

O 16th International Symposium of the Portuguese
Society for Metabolic Disorders que tera lugar em Lisboa,
foi adiado para os dias 12 e 13 de Novembro 2020 tendo
em conta a recomendacao da Direcdo Geral de Saude
subscrita pela Ordem dos Médicos e Apifarma no sentido
de conter o surto pelo novo Coronavirus em Portugal.
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