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Abstract:
Rare diseases represent a significant public health chal-

lenge, affecting 6% to 8% of the European population. Due to 
advances in neonatal screening and innovative therapies, over 
90% of pediatric patients now survive into adulthood, creat-
ing a growing cohort of complex, multisystemic cases. Inter-
nal Medicine is the ideal specialty to manage these patients, 
offering the holistic and differentiated approach required for 
high-complexity care. Central to this perspective is the criti-
cal role of the internist in the transition from pediatric to adult 
care - a period of high vulnerability that demands structured, 
multidisciplinary planning to ensure treatment adherence. Fur-
thermore, the internist’s diagnostic accuracy is vital in short-
ening the "diagnostic odyssey," particularly in emergency 
settings where subtle phenotypes of rare conditions can man-
ifest. Finally, we emphasize the early integration of palliative 
care to safeguard patient dignity and support caregivers. How- 
ever, strengthening clinical training and establishing dedicated 
teams within Internal Medicine are essential steps to ensure 
that no patient remains "orphaned" by the healthcare system.

Keywords: Internal Medicine; Palliative Care; Rare Diseas-
es; Transition to Adult Care.

Resumo:
As doenças raras constituem um desafio de saúde pública 

expressivo, afetando entre 6% a 8% da população europeia. 
Com o sucesso dos rastreios neonatais e terapias inovadoras, 
mais de 90% dos doentes sobrevivem até à idade adulta, ori-
ginando uma coorte crescente de casos complexos e multis-
sistémicos. A Medicina Interna é a especialidade vocacionada 
para a gestão destes doentes, oferecendo a visão integradora 
necessária para abordar a disfunção multiorgânica. Destaca-
-se o papel crucial do internista na transição dos cuidados pe-
diátricos para os de adultos, um processo dinâmico que exige 

planeamento estruturado para garantir a adesão terapêutica 
a longo prazo. Adicionalmente, sublinha-se a importância da 
acuidade diagnóstica do internista na redução do hiato diag-
nóstico, especialmente no Serviço de Urgência, onde fenó-
tipos raros podem ser identificados durante os períodos de 
agudização dos sintomas. Por fim, reforça-se a necessidade 
da integração precoce de cuidados paliativos para assegurar a 
dignidade e o suporte aos cuidadores. No entanto, destaca-se 
a importância de reforçar a formação e a criação de equipas 
dedicadas na Medicina Interna, por serem os pilares funda-
mentais para que a raridade do diagnóstico não resulte na 
marginalização do cuidado.

Palavras-chave: Cuidados Paliativos; Doenças Raras; Me-
dicina Interna; Transição de Cuidados.

Introdução
O Dia Mundial das Doenças Raras celebrado a 28 de fe-

vereiro afirma-se como um compromisso inalienável com a 
equidade. Para a Medicina Interna, esta data é um apelo ao 
dever de garantir que a especificidade de cada patologia seja 
correspondida com uma estratégia assistencial à altura da 
sua exigência. É nossa responsabilidade assegurar que estes 
doentes encontrem na medicina interna um porto de abrigo 
seguro, onde a diferenciação técnica e a humanização se 
unem para mitigar as assimetrias no seu percurso de saúde. 
Subjacente a este compromisso está o reconhecimento de 
um paradoxo estatístico. As doenças raras, apesar de indivi-
dualmente apresentarem uma prevalência inferior a 5 casos 
por 10 000 habitantes, o seu peso cumulativo é expressivo.1 
Em Portugal, de acordo com os dados do Plano de Ação para 
as Doenças Raras 2025-2030 (ADR 25-30), estão diagnos-
ticadas entre 600 000 a 800 000 pessoas, o que equivale a 
6% a 8% da população.2 Estes números demonstram que a 
raridade, quando observada de forma agregada, deixa de ser 
uma questão marginal para se tornar um pilar central e de 
vasta relevância na gestão da saúde pública.

O DESAFIO DE UMA NOVA REALIDADE EPIDEMIOLÓGICA
As doenças raras atravessam uma profunda mudança 

de paradigma. Historicamente circunscritas ao domínio da 
pediatria, beneficiaram da eficácia crescente dos programas 

1Serviço de Medicina, Unidade Local de Saúde de Coimbra, EPE, 
Centro de Referência de Doenças Hereditárias do Metabolismo, 
MetabERN, Coimbra, Portugal 
2Núcleo de Estudos de Nutrição Clínica, Sociedade Portuguesa de 
Medicina Interna

https://doi.org/10.24950/rspmi.2849

From Invisible to Essential: The Role of Internal Medicine in Rare 
Diseases
Do Invisível ao Essencial: O Papel da Medicina Interna nas Doenças 
Raras
Sónia Moreira1 , Lèlita Santos1,2 

https://orcid.org/0000-0003-3363-0589
https://orcid.org/0000-0002-0761-5097


35
PUBLICAÇÃO TRIMESTRAL
VOL.33 | N.º1 | JAN/MAR 2026

POINTS OF VIEW
PONTOS DE VISTA

de rastreio neonatal, da otimização do diagnóstico, do trata-
mento precoce e da introdução de estratégias terapêuticas 
inovadoras. Esta evolução resultou numa redução signifi-
cativa da morbimortalidade, permitindo que mais de 90% 
destes doentes alcancem a idade adulta.3,4 Simultaneamen-
te, o refinamento das técnicas de diagnóstico molecular em 
estreita simbiose com uma acuidade clínica crescente, tem 
vindo a desvendar fenótipos de doenças raras para além 
da idade pediátrica. Esta convergência epidemiológica entre 
os doentes sobreviventes da transição pediátrica e os diag-
nósticos de novo origina uma coorte populacional em ex-
pansão, caracterizada por uma elevada heterogeneidade 
fenotípica e um atingimento multissistémico. Sendo a Medi-
cina Interna a especialidade vocacionada para a abordagem 
do doente complexo e da disfunção multiorgânica, esta ofe-
rece o enquadramento clínico ideal para a gestão do doente 
com doença rara. Nesse sentido, torna-se imperativo con-
solidar o papel da Medicina Interna, garantindo que a nossa 
capacidade de resposta evolui ao ritmo deste crescimento 
populacional e das suas exigências específicas.

O INTERNISTA NA TRANSIÇÃO DE CUIDADOS
A transição da pediatria para os cuidados de adultos re-

presenta um dos momentos de maior vulnerabilidade no per-
curso da pessoa com doença rara. Longe de ser um mero 
ato administrativo de transferência de ficheiro, a transição 
é um processo dinâmico e planeado que deve ser iniciado 
precocemente, idealmente entre os 11 e os 12 anos, e que 
se pode prolongar até aos 24 anos conforme a maturidade 
e complexidade do caso.3,5 Este processo requer a elabo-
ração de planos abrangentes e procedimentos consensua-
lizados entre as equipas pediátricas e de adultos. Esta 
continuidade de cuidados traduz-se em ganhos inequívocos 
para o doente, tal como demonstrado por Díaz-López et al.5 
Neste estudo, a transição estruturada com o envolvimento 
ativo de equipas multidisciplinares, onde o Internista se in-
sere, permitiu antecipar a integração plena nos cuidados de 
adulto em cerca de 8 anos e promoveu uma melhor auto-
gestão da doença. Associadamente, o processo conseguiu 
contrariar a tendência de abandono típica desta idade e, 
mesmo sendo mais jovens, estes doentes mantiveram taxas 
de adesão ao seguimento elevadas (88%), demonstrando 
que uma transição planeada é fundamental. 

A eficácia da transição de cuidados e o papel do médico 
como gestor do doente deparam-se com barreiras significa-
tivas.3-5 Destacam-se as limitações logísticas e temporais, 
a escassez de Internistas com diferenciação em doenças 
raras e a resistência emocional das famílias perante a mu-
dança. Para superar estas lacunas, é vital investir na forma-
ção curricular dos Internistas em doenças sistémicas raras. 
Este passo permitirá que a especialidade garanta o rigor e 
a segurança necessários no acompanhamento do doente 
após a saída da pediatria.

O PERCURSO ATÉ AO DIAGNÓSTICO
O diagnóstico atempado continua a ser um dos maiores 

desafios na gestão das doenças raras. Atualmente, o per-
curso diagnóstico prolonga-se, em média, por cinco anos 
em Portugal. Embora o Sequenciamento de Nova Geração 
(NGS) tenha revolucionado a identificação de variantes gené-
ticas, esta tecnologia não substitui o raciocínio clínico inicial e 
a valorização de manifestações fenotípicas subtis vitais para o 
diagnóstico.6,7 O internista distingue-se pela sua competência 
na integração multiorgânica e visão sistémica e detém uma 
aptidão única para a abordagem da complexidade.8 É esta 
diferenciação que lhe permite identificar patologias raras sob 
sintomatologia inespecífica.

O Serviço de Urgência assume-se como um cenário deter-
minante, funcionando frequentemente como a principal porta 
de entrada para doentes em fase de descompensação aguda. 
É nesta interface de elevada pressão e complexidade que a 
acuidade clínica se torna vital: a interpretação precisa da se-
miologia e das alterações analíticas críticas, exacerbadas pela 
crise, permite direcionar o raciocínio para um diagnóstico as-
sertivo. Este momento de rutura tem o poder de interromper 
anos de incerteza, garantindo que o doente transite de um 
percurso de indefinição para uma rede de cuidados especia-
lizada e estruturada, centrada nos princípios da medicina de 
precisão.8-10

CUIDADOS PALIATIVOS NAS DOENÇAS RARAS
A abordagem das doenças raras exige a integração preco-

ce dos cuidados paliativos, que devem ser desmistificados e 
entendidos como cuidados de suporte otimizados que coexis-
tem com as terapêuticas modificadoras do prognóstico. Esta 
intervenção, longe de se limitar à fase terminal, é essencial 
para mitigar o peso de sintomas como a dor, a fadiga extrema 
ou a dispneia, com impacto positivo demonstrado na sobre-
vivência e na qualidade de vida.11,12 Neste contexto, o Planea-
mento Antecipado de Cuidados surge como um imperativo 
ético, devendo ser implementado enquanto o doente mantém 
a sua autonomia e capacidade cognitiva. Este processo con-
tínuo permite não só o controlo rigoroso de sintomas, mas 
também um apoio robusto ao cuidador, reconhecendo o isola-
mento social e o luto antecipatório enfrentado por famílias sob 
décadas de sobrecarga emocional. É fundamental garantir 
que a tecnologia de ponta e as novas terapias genéticas não 
obliteram a dignidade, assegurando que o foco permanece na 
proporcionalidade terapêutica e na centralidade da pessoa, e 
não apenas na biologia da patologia. 

Conclusão
No Dia das Doenças Raras, importa reiterar que nenhu-

ma patologia é "órfã" perante uma Medicina Interna robusta, 
diferenciada e eticamente comprometida com a complexida-
de. O futuro destes doentes depende da nossa capacidade de 
resposta hoje, sendo a nossa missão garantir que a raridade 
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do diagnóstico nunca dite a marginalização do cuidado. Para 
o efeito, lançamos à especialidade um desafio assente numa 
tríade fundamental: o reforço da formação, a constituição de 
equipas dedicadas e o estímulo à investigação. Pela sua na-
tureza integradora, a Medicina Interna deve ser o alicerce para 
que estes doentes encontrem não apenas uma resposta clíni-
ca, mas um percurso estruturado, digno e de excelência. 
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