Inquérito Comunidade SETBP1 2025

77 N2 de familias SETBP1 que responderam a toda a pesquisa
8 N2 de familias SETBP1 que responderam a maior parte da pesquisa
85 Numero total de familias SETBP1 incluidas nestes resultados

S1. Todos os individuos
P1 Quem estd respondendo a este questionario?

[Papel # %

mdée 70 82%
pai 8 9%
avo 2 2%
familiar 5 6%
Total 85 100%

P2 Seu filho tem menos de 17 anos?

| # %

Sim 62 73%
Nao 23 27%
Total 85

P3 Insira a idade do seu filho/jovem adulto em anos.
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P4 Idade da crianga no diagndstico SETBP1

[Idade # %

3 -6 meses 1 1%
7 - 8 meses 1 1%
9-12 meses 3 4%
13 - 23 meses 5 6%
2 anos de idade 6 7%
3 anos de idade 4 5%
4 anos de idade 9 11%
5 anos de idade 5 6%
6 anos de idade 7 9%
7 anos de idade 5 6%
8 anos de idade 4 5%
9 anos de idade 6 7%
10 anos de idade 3 4%
11 anos de idade 2 2%
12 anos de idade 3 4%
13 anos de idade 2 2%
14 - 18 anos de idade 5 6%
19 - 25 anos de idade 5 6%
25+ anos de idade 6 7%
Total 82 100%
Média 9 anos

Mediana 6 anos
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P5 Qual o disturbio do neurodesenvolvimento SETBP1 o seu filho tem?

[Tipo % %
SETBP1-HD (variante de perda de fun¢do ou exclusdo) 59 69%
Disturbios relacionados com o SETBP1 (variante missense) 17 20%
Ndo tenho a certeza 4 5%
Delegdo 18q12.3 (grande dele¢do incluindo SETBP1 e outros genes) 5 6%
Total 85 100%

P6 Por favor selecione a opgdo que melhor descreve seu filho.

I # %|
Feminino 38 45%
Masculino 47 55%

P7 Escolha o seu pais.

[Pais # %
Estados Unidos 40 47%
Australia 2 2% Paises representados no mapa fornecido abaixo.
Bélgica 1 1%
Bolivia 1 1%
Brasil 1 1%
Bulgaria 1 1%
Canada 1 1%
Franga 6 7%
Alemanha 4 5%
Italia 1 1%
México 1 1%
Holanda 10 12%
Noruega 1 1%
Pol6nia 1 1%
Portugal 2 2%
Porto Rico 1 1%
Espanha 2 2%
Reino Unido 9 11%
Total 85 100%
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Vamos comecar falando sobre o desenvolvimento do seu filho. Escreva a idade em que seu filho realizou o seguinte ou marque

P8 um X para Nao me Lembro ou selecione Ainda N3o:

nota: a pergunta foi feita apenas a cuidadores com criangas menores de 17 anos

Comecou a | Comegou a
Usou usar a casa | usar a casa
palavras Usou pelo de banho, | de banho,
Unicas além | menos duas sozinho, sozinho,
Sentou sem | Andou sem se| de mae ou palavras / Falouem | duranteo | durantea
apoio segurar pai frases curtas*| frases* dia* noite*
Habilidade adquirida
Idade médial 10 meses 22 meses 31 meses 47 meses | 61 meses | 54 meses | 55 meses
. L. 5 meses -2 9 meses -6
Faixa etaria atual 1-5anos 1-9anos [2-10anos| 1-8anos | 2 -8 anos
anos anos
Total de habilidades 54 55 45 40 30 41 32
Habilidade ainda ndo adquirida
Faixa etaria atual| 1 -1 anos <1-1 anos 1-9 anos 2-15anos | 2-15anos| 1-14 anos | 2 -14 anos
Total de habilidades ndo 2 3 11 19 29 20 26
Total de respostas 56 58 56 59 59 61 58

*criangas de 1 anos ou menos ndo foram incluidas nos totais de aquisi¢cdo de ndo habilidades

P9 Qual é o nivel linguistico atual do seu filho?

# %

nao-verbal 11 16%
minimamente verbal 8 12%
fala em frases ou sentengas de uma ou duas palavras 18 26%
linguagem simples 25 36%
fala em frases simples 18 26%
fala em frases longas e complexas 1 1%
Total 81

P10

Selecione algum recurso que seu filho/jovem usa

regularmente para comunicar

#
Dispositivo de Comunica¢ao Aumentativa e
Alternativa - Ndo Eletrénico (por exemplo,
Sistema de Comunicac¢do por Troca de
Imagens, Quadro de Comunicacao,
Quadros Alfabéticos) 2
Dispositivo de Comunicacao Aumentativa e
Alternativa - Eletronico (por exemplo,
TouchChat, Proloquo2Go, Dispositivos
Geradores de Fala Dedicados) 6
Lingua Gestual 12
Makaton 2
Total 22
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P11 Vamos conversar sobre comportamentos que preocupam vocé ou outras pessoas. Seu filho(a)/jovem ja teve dificuldade com algum dos seguintes?

Todas Atual por faixa etaria
Declaracao Nao Atual Anterior <5anos |[ldade escolar| >17 anos
. 29 48 8 4 26
ansiedade 34% 56% 9% 36% 51%
— 13 3 3 7 3
humor deprimido - 15% 4% 27% 14% 13%
28 50 7 6 28
Mudancgas de humor 3% To% 5% 5% 5%
. 30 42 13 5 26 11
acessos de raiva 35% 49% 15% 45% 51% 48%
. 22 47 16 23 11
Birras 26% 55% 19% - 45% 48%
Automutilagdo, como bater, arranhar ou morder a si 45 21 19 1 34 7
préprio 53% 25% 22% 9% 67% 30%
Auséncia ou atraso no inicio da linguagem para 6 43 36 29 3
comunicar 7% 51% 42% - 57% 13%
- . - 28 46 11 5 24 13
Repeticdo de palavras ou frases indefinidamente 3% T% 3% 5% 7% =%
Dificuldade de conviver com outras pessoas da 37 45 3 3 25 14
mesma idade 44% 53% 4% 27% 49% 61%
. . - .. 16 4 4 20
Desenvolvimento imaturo de habilidades sociais 19% =% 36% 39%
Comportamentos repetitivos, como fazer a mesma 30 46 9 6 24
coisa varias vezes seguidas 35% 54% 11% 55% 47%
Muito rigido ou inflexivel sobre como fazer as coisas 29 49 7 3 26
ou ndo gosta de mudancas nas rotinas 34% 58% 8% 27% 51%
Agitacdo/hiperatividade, tal como estar em 25 46 14 6 31 9
movimentos constantes 29% 54% 16% 55% 61% 39%
Dificuldade em prestar aten¢do ou concentracdo =
1%
Inquietagao e agitagdo, como contorcer-se 24 51 10 7 34 10
constantemente 28% 60% 12% 64% 67% 43%
Impulsividade, como intrometer-se, ndo esperar pela 13 8 7 15
sua vez 15% 9% 64% 65%
oee . 43 30 12 6 15 9
Dificuldades em dormir, como adormecer ou acordar T1% 5% 1% 5% 9% 39%
Total de respostas 85 (100%) 11 51 23
3
Min Max
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P11 Vamos conversar sobre comportamentos que preocupam vocé ou outras pessoas. Seu filho(a)/jovem ja teve dificuldade com algum dos seguintes?

(Continua->) Todas
Declaragao N3o Atual Anterior
Dificuldades para comer, como comer muito, pouco 37 21 27
ou dificuldades para engolir (antes de 1 ano de idade) 44% 259 329%
Dificuldades para comer, como comer muito, pouco, - » 14
coisas incomuns ou dificuldades para engolir (apds 1
ano de idade) 44% 40% 16%
Dificuldades em levar muita comida a boca (apods 1 39 35 11
ano de idade) 46% 41% 13%
Total de respostas 85 (100%)
, . 1 0
Perda da capacidade de fala (apds 5 anos de idade)
4% 0%
. . . 1 0%
Perda da capacidade motora (apds 5 anos de idade)
4% 0%
. o . o . 1 0%
Alucinagdes (ver coisas que ndo existem)
4% 0%
Total de respostas 48 (100%)
o
Min Max

P12 Vamos falar sobre condi¢Ges que o(a) preocupam a si ou outras pessoas. O seu filho ja teve algum dos seguintes sintomas?

Todas Atual por faixa etaria
Declaragao N3o Atual Anterior <5anos |ldade escolar] >17 anos
o . 1 1 0 0 1
Disturbio sanguinea
1% 1% 0% 0% 4%
S 7 0 1 2 4
Disturbio ésseo
9% 0% 9% 4% 17%
e A 21 2 2 10 9
Disturbio congénito
26% 2% 18% 21% 39%
~ ~ . 10 4 3 5 2
Epilepsia/convulsbes (exceto convulsdes febris)
12% 5% 27% 10% 9%
~ . 6 16 2 3 1
Convulsoes febris
7% 20% 18% 6% 4%
Total de respostas 82 (100%) 11 48 23
A\Oﬂ\ .
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P12 Vamos falar sobre condi¢Ges que o(a) preocupam a si ou outras pessoas. O seu filho ja teve algum dos seguintes sintomas?

(Continua->) Todas Atual por faixa etaria
Declaragao N3o Atual Anterior <5anos |ldade escolar] >17 anos
P . 23 38 21 4 9 10
Disturbio de marcha/movimento
28% 46% 26% 36% 19% 43%
. . 42 20 20 0 12 8
Problemas gastrointestinais
51% 24% 24% 0% 25% 35%
~ 7 1 2 3 2
Problemas de audicao
9% 1% 18% 6% 9%
. . . o 38 21 7 22 9
Hipotonia (baixo tdnus muscular)
28% 46% 26% 64% 46% 39%
. . A 3 3 1 1 1
Hipertonia (alto tdnus muscular)
4% 4% 9% 2% 4%
. - 9 7 2 5 2
Problemas imunolégicos
11% 9% 18% 10% 9%
3 1 0 1 2
Desordem mitocondrial
4% 1% 0% 2% 9%
21 8 3 10 8
Problemas de pele (exceto acne)
65% 26% 10% 27% 21% 35%
S . 30 41 11 4 24 13
Disturbio de processamento sensorial
37% 50% 13% 36% 50% 57%
6 8 10
Disturbio de fala e/ou linguagem
foulinguag iz
Total de respostas 82 (100%) 11 48 23
Problemas de visdo (6culos corretivos e/ou cirurgia de 35 35 9 3 20 12
estrabismo resolveram o problema) 44% 44% 11% 30% 43% 55%
Problemas de visdo (ndo corrigidos com 6culos 9 4 1 5 3
corretivos e/ou cirurgia de estrabismo) 11% 5% 10% 11% 14%
Total de respostas 79 (100%) 10 47 22
—
Min Max
S YA
u\/(/)/l 6
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Comportamentos problematicos podem se acumular e atender aos critérios de transtornos psiquiatricos especificos.
P13 Seu filho/jovem ja recebeu um diagndstico de:

Declaragao <5 anos Idade escolar | >17 anos Todas SETBP1-RD
Transtorno de Déficite de Atengdo e Hiperatividade 1 29 9 39 6
(TDAH) 9% 60% 41% 48% 38%
1 16 9 26 9
Transtorno do Espectro do Autismo (TEA)
9% 33% 41% 32% 56%
Transtorno de Ansiedade, incluindo panico, fobia, 1 14 7 22 6
transtorno de ansiedade de separagdo 9% 29% 32% 27% 38%
0 0 2 2 2
Transtorno bipolar
0% 0% 9% 2% 13%
. . 0 6 4 10 0
Transtorno Obsessivo Compulsivo (TOC)
0% 13% 18% 4% 0%
. _ 0 6 2 8 0
Transtorno Desafiador de Oposicdo (TDO)
0% 13% 9% 12% 0%
. 0 1 2 3 1
Transtorno depressivo
0% 2% 9% 10% 6%
C . . . . . 0 2 0 2 1
Transtorno psicético, incluindo esquizofrenia
0% 4% 0% 2% 6%

Criancas em idade escolar e mais velhas
gue nao apresentam problemas nas

P14 Resultados do teste de QI P15 seguintes areas.
Numero Numero Percentual |SETBP1-RD Declaracgao Numero
Capacidade intelectual normal (Ql > 80) 3 7% 0\ 0% Leitura 9
Capacidade intelectual limitada (Ql 70-80) 9 20% 4\ 40% 13%
Deficiéncia intelectual leve (Ql 50-69) 14 31% 3\30% Escrita 9
Deficiéncia intelectual moderada (Ql 35-49) 10 22% 1\ 10% 13%
Deficiéncia intelectual grave (Ql 21-34) 6 13% 1\10% Ortografia 10
Deficiéncia intelectual profunda (Ql <20) 2 1% 1\ 10% 14%
Atraso no desenvolvimento (o meu filho é muito
pequeno para obter resultados mais definidos) 1 2% 0\ 0% Matemdtica 1
Total 42 1%
Total de respostas 72
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Muitas pessoas com SETBP1-HD e disturbios relacionados terdo algumas dificuldades em capacidades cerebrais especificas. O seu
P16 filho tem dificuldade com algum dos seguintes itens:

Atengdo, como concentrar-se bem,
nao se distrair

Dupla tarefa/multitarefa, como realizar
2 tarefas ao mesmo tempo

Tarefas visuoespaciais, como resolver
guebra-cabecas ou usar blocos de
construcdao

Habilidades executivas, como
planeamento, organizacgdo,
pensamento flexivel

Ficar desorientado, como ndo saber a
data ou onde esta

Total de respostas|

Todas Idade escolar | >17 anos
Declaragdo N3do Sim Sim Sim
Memoéria, como lembrar-se de coisas 24 8 8
que aconteceram 40% 38%

P17 De todas as preocupagdes listadas nesta pesquisa, quais sdo as suas 2 ou 3 principais prioridades para trabalhar a seguir?

S
3

Principais prioridades

®. Comunicagdo/Fala/Motricidade Oral

@ Cognicdo e Aprendizagem

Comportamento e Regulagdo Emocional/Impulsividade
f Independéncia e Vida Diaria

& Desenvolvimento Social

@ Atencdo e Foco

Terapia e Apoio

@ Salde e Bem-Estar

‘& Crescimento Pessoal e Qualidade de Vida

35
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Considerando em conjunto todas as dificuldades mencionadas acima, até que ponto estas incomodam, perturbam ou angustiam vocé/o seu filho ou
P18 jovem adulto/familia?

De jeito 10/Extre
Declaracdo | nenhum/0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 mamente
3 2 2 3 6 6 1 11
Todas 5% 3% 3% 5% 9% 9% 2% 17%
0 0 0 0 0 0
<5 anos 0% 0% 0% 0% 0% 0% 0% 0% 0%
2 1 3 2 5 2 0
Idade escolar 5% 2% 7% 5% 12% 5% 0%
1 1 0 1 0 0 1
>17 anos 5% 5% 0% 5% 0% 0% 5%
_—
Min Max

S2. Secao Jovem Adulto

Quais sintomas sao mais impactantes para o seu jovem adulto O seu jovem adulto teve algum novo diagndstico apds
P19 atualmente? 5 principais listados abaixo. P20 os 16 anos?
Declaragao Sim Percentual Nimero |Resposta
Ansiedade 10 43% 17 nao
medula espinhal presa e sindrome do
Dificuldade de aprendizagem 8 35% 1 L. .p, . P
ovario policistico
Compreensao e interagdo social 7 30% 1 osteoporose ataxia da marcha
Comportamento agressivo, autolesivo . L
. 7 30% 1 retengao urinaria
e/ou explosivo
Problemas de atengao 6 26% 1 autismo e bipolaridade (SETBP1-RD)

P21 O seu jovem adulto passou por algum procedimento cirurgico depois dos 16 anos? Se sim, forneca detalhes de cada cirurgia.

Ndmero |Resposta
14 nao
4 dental / oral
2 olho (ptose, catarata removida)
1 apendicostomia e apendicovesicostomia
1 remocdo da vesicula biliar
1 descompressao do forame magno para malformacgao de Chiari e liberacdo da medula espinhal
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O seu jovem adulto sempre morou consigo? Se nao,

indique em que tipo de habitacdo o seu jovem adulto
P23 viveu apds os 16 anos. Se sim, digite sim.
Ndmero |Resposta
13 nao 15 sim

O seu jovem adulto trabalha? Se sim, indique os empregos que o
P22 seu jovem adulto ocupou apds os 16 anos.
Numero

Resposta

sim (marcenaria, jardinagem, conselheiro de
deficiéncia do conselho municipal, manutencao,
assistente de oficina de deficiéncia, garcom -6 anos,
empregador inclusivo, trabalho de zeladoria)

nao (acolhimento residencial ou moradia
assistida/supervisionada)

Selecione todas as palavras de descricdo que se aplicam atualmente ao seu jovem adulto com uma diferenca de SETBP1. Abaixo, sdo
P24 apresentadas as sele¢des feitas por mais de um individuo.

precisa de
apoio/ajuda

ativo fisicamente

saudavel

precisa de
apoio/ajud
acom

: g gestao
excessivamen financeira

e amigavel

com
habilidade...

prospera
com
estrutura

sensorialmen
te
sensivel/busc

peso médio altura média

nao

fisicamente

ativo

P25 Qual é a sua maior preocupacdo para o seu jovem adulto com diferenca de SETBP1?

sobrepeso (rituais...

precisa de ndo

apoio/ajuda precisa

de
nas observa

Ndmero |Resposta
6 Independéncia
4 Preocupacdo com o futuro depois que os pais ndo estiverem por perto
3 Bem-estar geral
2 Acolhimento Residencial
1 Amigos
1 Futuro em geral
1 Comportamento
1 Saude em deterioracao

a sensorial

> apoio/aju
alteragoes... dor(a) | dacom..

10
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$3. Outros Dados

P26 Preocupagdes de pais com criancas/adultos com SETBP1-HD/RD
"Estou preocupado em ajuda-lo a alcangar sua fungéo independente maxima para que ele possa ter uma vida com escolha e propésito"

"Nio tenho certeza de quais devem ser minhas expectativas a medida que ele cresce. Ele podera viver de forma independente? Seus problemas vao piorar com a idade?"
"Preocupado com como sera a vida dela quando crescer"

"Eu me pergunto se ele tem Apraxia Infantil de Fala."

"Solidao"

"O que acontecerd quando meu marido e eu morrermos ou ndo pudermos mais cuidar dela?"

"Preocupo-me porque, & medida que ela envelhece e percebe que nio pode fazer as mesmas coisas que seus colegas (dirigir, namorar, trabalhar), isso afetard sua confianca e comportamento."

P27 O que esta funcionando para seus filhos/adultos com SETBP1-HD/RD?
Participacdao em esportes inclusivos
Conexdo com colegas

P28 Indique alguns pensamentos ou palavras sobre o que vocé ama no seu filho ou o que o faz brilhar:

so/a
/a

engracado/a
empatlco/a

curioso/ag

esclarecida 5

grande

afctuoso/a Tl b

Oroso

corajoso!a

nC|

vivaz i

animadola

memoravelradlame_ 3 HEg 3¢
J :

J ~ 7~ b G.)prestatwo.’a - %_- =
S OCla I “ggentil e

“bobola
genﬁinofa

positivo/as g

m

wibeLdosa sgreab

wcarmhoso/aq)'

Hig ‘sorridente
1 _CUéﬁtuaasmado/a(j?Eg)ghadorh
soclavel

aventureiro/a

talertoso

¢ gastrondmico
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