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Assunto: Procedimentos no ambito do acompanhamento de utentes com Doengas/
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- Considerando a complexidade do diagnéstico das Doencas Hereditarias do
Metabolismo do grupo das Doengas Lisossomais de Sobrecarga, exigindo o recurso

a técnicas laboratoriais altamente especializadas;

- Considerando que o tratamento desta patologia deve decorrer de um estudo clinico
exaustivo, da responsabilidade de especialistas, que uniformizam as condigdes da sua

prescri¢ao;

- Considerando o disposto na Portaria n.° 194/2014, de 30 de setembro, alterada pelas
Portarias n.° 195/2016, de 19 de julho e n.° 52/2017, de 2 de fevereiro, que estabelece
0 conceito, o processo de identificagdo, aprovagao e reconhecimento dos Centros de
Referéncia Nacionais, para a prestagéo de cuidados de salde, designadamente, para
o diagnostico e o tratamento de doencas raras;

- Considerando o disposto no Despacho n.° 10788/2016, de 25 de agosto, que alterou
e republicou o Despacho n.° 2545/2013, de 15 de fevereiro, que adapta a constituicao
e funcionamento da Comissdo Coordenadora do Tratamento das Doengas
Lisossomais de Sobrecarga (CCTDLS) ao novo enquadramento legal previsto na
Portaria n.° 194/2014, de 30 de setembro;

- Considerando que a Regido Auténoma dos Agores (RAA) nao dispde de Centros de

Referéncia Regionais;

- Considerando que na falta de legislagdo regional prépria, sobre matéria nzo

reservada a competéncia dos 6rgéos de soberania, como é o caso da legislacédo
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referente as Doencas Lisossomais de Sobrecarga, aplicam-se na Regidao Auténoma
dos Acores, as normas legais em vigor, por via do Principio da supletividade da
legislagdo nacional (artigo 15.° do Estatuto Politico-Administrativo da Regiao
Auténoma dos Acores);

- Considerando o disposto no Despacho n.° 14/99, de 27 de julho, que estabelece que
vigoram no Servigo Regional de Saude todas as medidas que estejam aprovadas para
o Servico Nacional de Saude (SNS), no que se refere a comparticipagcbes de

medicamentos a doentes possuidores de doengas cronicas consideradas especiais;

Assim, nos termos do artigo 11.° do Anexo | do Decreto Regulamentar Regional n.°
15/2021/A, de 6 de julho, alterado e republicado pelo Decreto Regulamentar Regional
n.° 32/2021/A, de 28 de dezembro e na sequéncia de despacho de Sua Exceléncia a
Secretaria Regional da Saude e Desporto, datado de 15 de dezembro de 2023,

determina-se o seguinte:

1 Os utentes com suspeita de Doenga Hereditaria do Metabolismo do grupo da
Doenca Lisossomal de Sobrecarga, devem ser referenciados pelo Servico Regional
de Saude (SRS) da RAA para o respetivo Centro de Referéncia do SNS, na area das

Doencas Hereditarias do Metabolismo e das Doengas Lisossomais de Sobrecarga;

2. O Centro de Referéncia, que tem por missao diagnosticar e elaborar o pedido
de tratamento, subscrito pelo médico assistente do doente, acompanhado de relatério
meédico detalhado e das respetivas autorizagbes da Diregcao Clinica e da
Administracao Hospitalar e, quando se justificar, do parecer favoravel da Comissao
de Etica do Hospital envolvido, remete para a CCTDLS todos os casos suspeitos ou

diagnosticados de Doenca Lisossomal de Sobrecarga;

o A CCTDLS, responsavel pela confirmagdo do diagnéstico das Doencas

Lisossomais de Sobrecarga, sempre que surja um novo caso ou seja proposto um
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tratamento, assegura a monitorizagao e avaliagao do tratamento e identifica os casos
a Administragao Central do Sistema de Saude |. P. (ACSS, I. P.);

4. Os Centros de Referéncia e a CCTDLS sao apoiados pelo Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge |. P. (INSA, I. P.), no diagnéstico das Doencas
Lisossomais de Sobrecarga;

5. A ACSS, I. P., assegura o pagamento dos servigos clinicos / medicamentos
extra-hospitalares dos doentes identificados pela CCTDLS, de acordo com os
contratos-programa, sendo a aquisi¢cao efetuada através da Central de Compras do
Ministério da Saude, garantindo a equidade, por parte dos utentes residentes na RAA,
no acesso a uma abordagem especializada, devido a especificidade / raridade das

situagdes clinicas e a terapéutica mais adequada;

6. Os Hospitais, EPER, da RAA, que acompanham utentes com Doencas
Lisossomais de Sobrecarga, podem constituir-se como Centros Afiliados dos Centros
de Referéncia, nos termos do artigo 12.° da Portaria n.° 194/2014, de 30 de setembro,
alterada pelas Portarias n.° 195/2016, de 19 de julho e 52/2017, de 2 de fevereiro,
dependendo destes, sob o ponto de vista clinico e técnico, na area especifica de
colaboragéao, operando em estreita colaboragdo com os mesmos e garantindo a

necessaria manutencao dos cuidados de proximidade.

A presente Circular Normativa entra em vigor na presente data.

W:ional//v

Pedro Garc¢ia Monteiro Paes
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