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CARACTERIZACAO
SOCIODEMOGRAFICA



DISTRITO DE RESIDENCIA

ADULTOS

A

® Aveiro

® Beja

) Braga

® Braganga

@ Castelo Branco
@® Coimbra

® Evora

® Faro

@® Guarda

® Leiria

® Lisboa

@ Portalegre

@ Porto

@ Santarém

® Setlbal

@ Viana do Castelo
@ Vila Real

® Viseu
® Acores
@ Madeira

FAMILIARES

o



IDADE

ADULTOS FAMILIARES

@® 18 a 25 anos
@® 26 a 35 anos
@ 36 a 45 anos
@ 46 a 55 anos
@ 56 a 65 anos
@® mais de 65 anos




GENERO

ADULTOS FAMILIARES

@ Feminino
@® Masculino

¢ Prefiro ndo dizer




ESCOLARIDADE

ADULTOS FAMILIARES

@ Ensino basico
@ Ensino secundario
@ Ensino superior

@ Pos-graduagéo (mestrado/
doutoramento)




SITUACAO PROFISSIONAL

ADULTOS FAMILIARES

@ Estudante
@ Trabalhador-estudante

) Empregado(a) por conta de outrém ou
trabalhador independente

@ Desempregado(a)/Doméstico(a)
@ Reformado(a) ou pensionista
@ Outro

&




AGREGADO FAMILIAR

ADULTOS FAMILIARES

@ Moro com os meus pais

@ Moro sozinho

@ Moro com o meu parceiro(a) ou conjuge
(s6 os dois)

@ Moro com o meu parceiro(a) ou conjuge
e filho(s)

@ Moro com outros membros da familia
(tios, irmaos, etc)

@ Moro numa residéncia de apoio a defi...
@® Outro




FILHOS (com e sem displasia 0ssea)

ADULTOS FAMILIAS
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PLANEIA TER FILHOS?

ADULTOS FAMILIARES

® Sim
® Nao
@ Talvez, ainda nao decidi




Qual a DISPLASIA OSSEA diagnosticada na sua familia?

ADULTOS FAMILIARES

@ Acondroplasia
@ Osteogénese Imperfeita (Ol)
@ Hipofosfatasia

@ Hipofosfatémia ligada ao X (

@ Fibrodisplasia Osssificante P

@ Hipoplasia cartilagem cabelo

@ Displasia Campomélica

@ Displasia Kniest /

@ Displasia epifisaria multipla ’ /
,__—‘

@ Displasia distréfica

@® Sindrome de Stickler

@ Sindrome de Morquio

@ Displasia Espondiloepifisaria congénita
@ Pseudoacondroplasia

@ Osteopetrose

@ N3o sei ou ndo tenho a certeza do dia...
@ Aggrecan

@ acondrodisplasia metafisaria

@ Picnodosostose

@ Sindrome de Leri-Weill e displacia
Mesomélica de Langer

@ Displasia Espondiloepifisaria tipo
Kimberley




QUEM na
familia tem
uma Displasia

ossea?
ADULTOS

FAMILIARES

Eu préprio(a) 45 (95,7%)

Conjuge/parceiro(a) 1(2,1%)

Filho(a) 11 (23,4%)
Pai/mae 12 (25,5%)
Irm&o/irma 8 (17%)
Outro familiar 5(10,6%)

0 10 20 30 40 50

Eu préprio(a) 2 (3%)

4 (6,1%)

Cobnjuge/parceiro(a)
Filho(a) 53 (80,3%)

Pai/mae

)

Irmao/irma

Outro familiar 8 (12,1%)



Qual considera ser o seu CONHECIMENTO relativamente a:

B Sei muito pouco M Sei pouco M Tenho algum conhecimento [l Tenho conhecimento razo... Il Sei muito acerca do assunto

15

10

ADULTOS

20

FAMILIARES

10

Como a displasia 6ssea é Risco de transmissao aos Opcodes de diagnédstico pré- Opgoes e tecnologias
herdada filhos natal (feito antes do reprodutivas assistidas
nascimento)



Quais as suas FONTES de INFORMAGAO?

Médico geneticista

Médico de familia/ médico assi... 16 (34%)

Internet
Comunicagao social 3(6,4%)
Associagoes de doentes (AND...

ADULTOS Familiares/amigos

Artigos cientificos 12 (25,5%)
3 (6,4%)
1(2,1%)

1(2,1%)

Escola
A minha formagao
Curso superior

Médico geneticista
Médico de familia/ médico assi... 13 (19,4%)
Internet

Comunicacgao social 7 (10,4%)

FAMILIARES Associacgdes de doentes (AND...

Familiares/amigos 8 (11,9%)

Artigos cientificos 22 (32,8%)
2 (3%)
1(1,5%)

1(1,5%)

Escola
Através dos congressos ando
Através dos congressos Ando

34 (72,3%)

27 (57,4%)

26 (55,3%)

54 (80,6%)

34 (50,7%)

53 (79,1%)




EXPERIENCIAS COM
ACONSELHAMENTO
GENETICO



Ja teve CONSULTA de Aconselhamento Genético?

® Sim
® Nao




Quando teve consulta de Aconselhamento Genético?

ADULTOS FAMILIARES

@ Durante a adolescéncia, por iniciativa
prépria

@ Durante a adolescéncia, por iniciativa
dos meus pais

@ Enquanto adulto, por iniciativa propria

@ Durante a fase de planeamento familiar,
antes da gravidez

@ Durante a gravidez
@ Apods nascimento de um filho com dia...
@ Outro




Em que tipo de CENTRO CLINICO teve consulta?

ADULTOS FAMILIARES

@ Hospital/centro clinico publico nacional

@ Hospital/centro clinico publico
estrangeiro

) Hospital/centro clinico privado nacional

@ Hospital/centro clinico privado
estrangeiro




Grau de SATISFAGAO com o aconselhamento genético

20 W Muito insatisfeito I Insatisfeito W mais ou menos/neutro M@ Satisfeito Il Muito satisfeito

15

10

ADULTOS

15

FAMILIARES

Clareza da informagao Tempo disponibilizado para a Apoio emocional recebido Informacgao sobre opgdes
fornecida consulta, para esclarecer reprodutivas
davidas e colocar questdes



TEMPO DE ESPERA para a consulta de AG

ADULTOS FAMILIARES

28,6%

@® menos de 1 més
® 123 meses
@ 3 a6 meses
@ mais de 6 meses




RECOMENDARIA aconselhamento genético?

ADULTOS FAMILIARES

@ Definitivamente sim

@ Provavelmente sim

© Né&o sei ou ndo tenho a certeza
@ Provavelmente ndo

@ Definitivamente nao




AUSENCIA DE
ACONSELHAMENTO
GENETICO



Porque motivo nao teve aconselhamento geneético?

ADULTOS FAMILIARES

@ Porque até hoje nunca senti
necessidade

@ Porque n3o sabia que existia

) Porque ndo sei como posso ter acesso
a essa Consulta

@ Porque nao foi recomendado pelo
médico assistente

@ Porque a lista de espera muito longa
@ Porque a consulta é longe do local on...
@ Porque receio saber os riscos de diag...




PERSPETIVAS
RELATIVAMENTE A
OPCOES REPRODUTIVAS



ADULTOS

Indique a sua concordancia relativamente as afirmacdes seguintes:

40 WM Discordo totalmente [l Discordo Nao concordo, nem discordo | Concordo M Concordo totalmente
30
20
10
0
E importante conhecer O diagndstico pré-natal A fertilizacdo in vitro e Ter um filho com A sociedade deve apoiar
riscos genéticos antes deve ser oferecido a com seleg&o genética,  displasia 6sseando é  financeiramente as
de uma gravidez todos os casais com para evitar que o embrido  problematico tecnologias para selegao
historial genético tenha uma mutacéo, é genetica

uma opc¢ao aceitavel



FAMILIARES

Indique a sua concordancia relativamente as afirmag¢des seguintes:

60
B Discordo totalmente [l Discordo Nao concordo, nem discordo |l Concordo [ Concordo totalmente
40
20
0
E importante conhecer O diagnéstico pré-natal A fertilizacéo in vitro e Ter um filho com A sociedade deve apoiar
riscos genéticos antes deve ser oferecido a com seleg&o genética, . displasia 6sseando €  financeiramente as
de uma gravidez todos os casais com para evitar que o embrido problematico tecnologias para selecao
historial genético tenha uma mutacao, é genetica

uma opc¢ao aceitavel



Se soubesse que tinha 50% de probabilidade de transmissao,
qual a sua decisao?

ADULTOS FAMILIARES

@ Iria engravidar naturalmente, sem
questdes com isso

@ Iria fazer diagndstico pré-natal
@ Iria usar reprodugao assistida
@ Escolheria nao ter filhos

@ Consideraria adotar

@ Dependeria da doencga




Ordene os seguintes pontos relativamente a sua decisao reprodutiva

ADULTOS

FAMILIARES

40 [ O mais importante de todos [l O 22 mais importante I O 32 mais importante [l O 42 mais importante [l O menos importante

w

0

20

10

40

20

|
Risco genético Custos financeiros Valores religiosos/éticos Qualidade de vida da Impacto na familia
crianga
Risco genético Custos financeiros Valores religiosos/éticos Qualidade de vida da Impacto na familia

crianga



Considera, ou ja alguma vez considerou, INTERROMPER uma
gravidez devido ao diagnodstico de displasia 0ssea?

ADULTOS FAMILIARES

44.7%

® Sim
® Nio

‘ @ Né&o sei, nunca pensei nisso




Classifique as seguintes potenciais BARREIRAS ao acesso a cuidados
reprodutivos especializados

ADULTOS

I Barreira muito grande M Barreira grande 0 N&o s&@o uma barreira [l Barreira pequena [l Barreira muito pequena
20

10

FAMILIARES
40

I Barreira muito grande [l Barreira grande [0 N&o sdo uma barreira [l Barreira pequena [l Barreira muito pequena

30
20

10

Os custos financeiros A distancia geografica a As Listas de espera A falta de informagéao sobre A complexidade dos O estigma social A falta de especialistas
centros especializados servigos procedimentos



Ja PAGOU por algum destes servicos?

ADULTOS

A

@ Nunca usufrui dos servigos
discriminados abaixo

@ Usufrui de alguns servigos, mas paguei
apenas as taxas moderadoras hospita...

) Usufrui de alguns servigos, mas fui
reembolsado

@ Consulta de genética e paguei particular
@ Testes genéticos e paguei particular

@ Diagnostico pré-natal e paguei particu...
@ Reproducao assistida e paguei partic...

FAMILIARES




Como poderia ser MELHORADO o acesso ao aconselhamento

genético?

ADULTOS

FAMILIARES

2%)

Melhor acesso geografico 14 (30,4%)

Apoio financeiro 25 (54,3%)

Suporte psicoldgico 21 (45,7%)

Redugao de tempo de espera por
respostas reprodutivas especia...
Talvez melhor articulagao com os
Cuidados de Saude Primarios,...

29 (63%)

1(2,2%)

Mais informagao 52 (77,6%)

Melhor acesso geografico 22 (32,8%)

Apoio financeiro 35 (52,2%)

Suporte psicolégico 25 (37,3%)
Reducao de tempo de espera por

. . 40 (59,7%)
respostas reprodutivas especia...



Agradecemos a todos que
responderam ao
questionario

info@andoportugal.org

geral@apoi.pt
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