Resultados da pesquisa comunitaria SETBP1 de 2024 /)

61 N2 de familias SETBP1 que completaram toda a pesquisa
7 N2 de familias SETBP1 que completaram a maior parte da pesquisa
68 Numero total de familias SETBP1 incluidas nestes resultados
Y

S1. Alle individuen

Q1 AQuem estarespondendo a esta pesquisa? Q4 Idade da criancga no diagndstico SETBP1

[Role # %| [Age # % |
mdée 56 82% 3 -6 meses 1 2%

pai 4 6% 9-12 meses 2 3%

avo 2 3% 13 - 23 meses 4 6%

pai 6 9% 2 anos de idade 4 6%
Total 68 100% 3 anos de idade 4 6%

4 anos de idade 9 14%

Q2 Seu filho tem menos de 17 anos? 5 anos de idade 4 6%
| # %| 6 anos de idade 5 8%
Sim 51 75% 7 anos de idade 4 6%

Nao 17 25% 8 anos de idade 2 3%
Total 68 9 anos de idade 4 6%

10 anos 4 6%

Q3 Insira a idade do seu filho/jovem (em anos) 11 anos 2 3%
23 3235<11 12 anos 2 3%

22 13 anos 1 2%

21 14 - 18 anos 4 6%

19 - 25 anos 4 6%

18 25+ anos 5 8%

Total 65 100%

Idade média 9 anos

Mediaan 6 anos




Q5 Qual disturbio do neurodesenvolvimento SETBP1 seu filho tem?

|Type # %
SETBP1-HD (variante de perda de fungdo ou

exclusdo) 43 63%
Disturbios relacionados ao SETBP1 (variante

missense) 14 21%
Inseguro 7 10%
Delecdo 18q12.3 (grande delegdo incluindo

SETBP1 e outros genes) 4 6%
Total 68 0%

Q6 Selecione a opg¢do que descreve seu filho.

I # %|
Fémea 32 47%
Masculino 36 53%

Q7 Escolha o seu pais.

|Pa|'s # %
Etats-Unis 34 50%
Australie 2 3%
Belgique 1 1%
Bolivie 1 1%
Brésil 1 1%
Bulgarie 1 1%
France 3 4%
Allemagne 2 3%
Italie 1 1%
Pays-Bas/Holanda 9 13%
Norvege 1 1%
Pologne 1 1%
Portugal 1 1%
Porto Rico 1 1%
Espagne 1 1%
Gra-Bretanha 8 12%

Resultados da pesquisa comunitaria SETBP1 de 2024



Q8 Vamos comecgar falando sobre o desenvolvimento do seu filho. Insira a idade em que seu filho atingiu o seguinte ou

selecione N / D:

Observagdo: a pergunta foi feita apenas a profissionais de saide com criangas menores de 17 anos

Usei algumas Banheiro
Sentei palavras (além| Usou duas treinado Banheiro
sem Andou sem | de mam3e ou | palavras/frases| Falouem duranteo |treinado a
apoio segurar papai)* curtas?* frases?* dia?* noite?*
Habilidade adquirida
o 10
Idade média meses 22 meses 33 meses 45 meses 62 meses 51 meses 50 meses
Mediana|9 meses| 22 meses 24 meses 48 meses 60 meses 48 meses 48 meses
Faixa etdria para aquisicdode| 5-24( 1-41/2 9meses-10 | 15 meses-7 11/2-7
- 2-10 anos 1-7anos
habilidades| meses anos anos anos anos
Total 49 47 40 35 24 36 27
A habilidade ainda nao foi adquirida
Faixa etdria atual <1-1anos 3-7 anos 3-15anos 3-15anos 3-7anos |2-12anos
Total 0 2 7 15 24 11 22
Total de respostas| 49 49 47 50 48 47 49

*criangas de 2 anos ou menos nao foram incluidas nos totais de aquisicdo de ndo habilidades

Q9 AQual é o nivel linguistico atual do seu filho?

# %

ndo-verbal 6 9%

nao verbal (usa comunica¢cdo aumentativa) 2 3%

nao verbal (usa linguagem de sinais) 6 9%

Use frases de duas palavras 12 18%

Utilize frases simples 23 34%

Use frases longas e complexas 12 18%

Outro 7 10%
Total 68
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Q10

Selecione as condi¢des que se aplicam ao seu filho.

Todas as Idades Preocupacdo Atual com Grupos Etarios Especificos
Declaragdo Ndo | Atualmente [Anteriormente <5anos Idade escolar | > 17 anos
. 21 40 7 4 22
ansiedade 31% 59% 10% 44% 52%
- 11 3 3 5
humor deprimido - T6% % 3% 2%
Mudangas de humor 218?% 6‘;3‘;/: 9; 6;5% 5252;/)
22 35 11 4 23
assalto 32% 51% 16% 4% 55% 47%
acessos de raiva 19 3 14 > 24 6
28% 51% 21% 56% 57% 35%
Automutilagdo, como bater, 34 17 17 2 12 3
arranhar, morder 50% 25% 25% 22% 29% 18%
Auséncia ou atraso no inicio 5 37 26 23 6
da linguagem para comunicar 7% 549% 38% 55% 359%
Repita palavras ou frases 20 41 7 24 11
indefinidamente 29% 60% 10% 57% 65%
Dificuldade de conviver com 26 38 4 4 25 9
outras pessoas da mesma
idade 38% 56% 6% 44% 60% 53%

Desenvolvimento imaturo de
habilidades sociais

Comportamentos repetitivos,
como fazer a mesma coisa

Necessita de
rotina/desconforto pela
interrupcdo da rotina

Hiperatividade/hiperatividad

e, como movimento

constante 32% 51% 16% 56% 55% 41%
Dificuldade em prestar 2 1

atenc¢do ou concentracao 3% 1%

Inquietac¢do e inquietagdo, 21 37 10 6 5c 6
como contorcer-se e

contorcer-se 31% 54% 15% 67% 60% 35%
Total de respostas 68 (100%) 9 42 17
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Q10

Qi1

Continuagao

Todas as Idades

Preocupacdo Atual com Grupos Etarios Especificos

Declaragao

impulsividade, como se

Atualmente

Anteriormente

<5anos

Idade escolar

>17 anos

11

intrometer, ndo esperar a sua
vez. 65%
Dificuldades para comer,
como comer muito, pouco ou 31 18 19 5 8 5
dificuldades para engolir
(antes de 1 ano de idade) 46% 26% 28% 56% 19% 29%
Dificuldades para comer,
co.mo <?omer muito, pouco, 33 27 8 5 14 8
coisas incomuns ou
dificuldades para engolir
(apds 1 ano de idade) 49% 40% 12% 56% 33% 47%
Dificuldad |

||Fu a e.semcoocar , 34 %6 8 3 18 5
muita comida na boca (apds
1 ano de idade) 50% 38% 12% 33% 43% 29%
Dificuldades para dormir, 35 27 6 4 14 9
como adormecer ou acordar 51% 40% 9% 44% 33% 53%
Total de respostas 68 (100%) 9 42 17

Vamos falar sobre condi¢Ges que preocupam vocé ou outras pessoas. Seu filho ja teve algum dos seguintes sintomas?

WiEn

Max

Todas as Idades

Preocupacgao Atual com Grupos Etdrios Especificos

Declaragao Ndo | Atualmente |Anteriormente <5 anos Idade escolar | >17 anos
, 1 1 0 0 1
Desordem sanguinea % % 0% 0% %
RN 5 0 1 1 3
disturbio dsseo 3% 0% 1% % 8%
doenga congénita ad 20 2 1 12 !
67% 30% 3% 11% 30% 41%
Epilepsia/convulsBes (exceto 8 4 2 4 2
convulsdes febris) 12% 6% 22% 10% 12%
Convulsdes febris 6 12 2 3 L
9% 18% 22% 8% 6%
Disturbio de 35 20 11 4 8 8
marcha/movimento 53% 30% 17% 44% 20% 47%
Total de respostas 68 (100%) 9 42 17
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Qi1

Continuagao Todas as Idades Preocupacdo Atual com Grupos Etarios Especificos
Declaragao N3o | Atualmente [Anteriormente <5anos Idade escolar | >17 anos
. . 33 19 14 2 10 7
Problemas gastrointestinais
50% 29% 21% 22% 25% 41%
6 1 1 4 1
Problemas de audicdo
9% 2% 11% 10% 6%
Hipotonia (baixo tonus 19 29 18 6 17 6
muscular) 29% 44% 27% 67% 43% 35%
Hipertonia (alto tonus 3 2 1 1 1
muscular) 5% 3% 11% 3% 6%
. - 6 5 2 2 2
Problemas imunoldgicos
9% 8% 22% 5% 12%
2 0 0 1 1
Desordem mitocondrial
3% 0% 0% 3% 6%
problemas de pele (exceto 42 15 9 1 7 7
acne) 64% 23% 14% 11% 18% 41%
Disturbio de processamento 24 33 9 4 21 8
sensorial 36% 50% 14% 44% 53% 47%
Disturbio de fala e/ou 3
linguagem
5%
Problemas de visdo (6culos 29
corretivos e/ou cirurgia de
estrabismo resolveram o 44% 47% 9% 33% 45% 59%
Problemas de visdo (ndo 10 5 1 6 3
corrigidos com dculos
corretivos e/ou cirurgia de 15% 8% 11% 15% 18%
Total de respostas 68 (100%) 9 42 17

Min

Max
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Q12 Comportamentos problematicos podem se somar para atender aos critérios para
transtornos psiquiatricos especificos. Seu filho/jovem ja recebeu um diagndstico de:

Todas as

Declaragdo <5 anos|ldade escolar| >17 anos Idades
Transtorno de Déficit de 2 24 7 33
Atencdo e Hiperatividade
(TDAH) / Transtorno de 22% 60% 44% 51%
Transtorno do Espectro do 1 14 8 23
Autismo (TEA), incluindo
autismo, Asperger, PDD-NOS 11% 35% 50% 35%
Transtorno de Ansiedade, 1 14 6 21
incluindo panico, fobia,
transtorno de ansiedade de 11% 35% 38% 32%
Transtorno Obsessivo 0 7 4 11
Compulsivo (TOC) 0% 18% 25% 17%
Transtorno Desafiador de 1 7 2 10
Oposigdo (TDO) 11% 18% 13% 15%
Desordem depressiva a 0 1 3

6% 0% 3% 19%
Transtorno Psicotico, 0 2 1 3
incluindo esquizofrenia,
transtorno bipolar 0% 5% 6% 5%

Q13 Resultados do teste de Ql
# %

Capacidade intelectual normal (Ql > 80) 1 2%
Capacidade intelectual limitrofe (Ql 70-80) 10 24%
Deficiéncia intelectual leve (Ql 50-69) 14 33%
Deficiéncia intelectual moderada (Ql 35-49) 9 21%
Deficiéncia intelectual grave (Ql 21-34) 5 12%
Deficiéncia intelectual profunda (Ql <20) 2 5%
Atraso no desenvolvimento (meu filho é muito
pequeno para obter resultados mais definidos) 1 2%
Total 42

Resultados da pesquisa comunitaria SETBP1 de 2024 7



Q14 Muitas pessoas com SETBP1-HD e disturbios relacionados em idade escolar terdo dificuldades na escola. Se seu filho estiver em
idade escolar ou mais, ele tem alguma dificuldade com algum dos seguintes itens:

Declaragao Nao
8
Leitura
13%
7
Escrita
11%
9
Ortografia
15%
- 1
Matematica
2%
Total de respostas 61

Q15 Muitas pessoas com SETBP1-HD e disturbios relacionados terdo algumas dificuldades em algumas habilidades cerebrais
especificas. Seu filho tem dificuldade com algum dos seguintes itens:

Todas as Idades <5 anos Idade escolar| > 17 anos

Sim Sim Yes Sim
23|Sim 16 6
40%

Stellling

Memaria, como lembrar de
coisas que aconteceram.

Atengdo, como se concentrar
bem, ndo se distrair

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

Tarefas visuoespaciais, como
resolver quebra-cabegas ou
usar blocos de construgao.

Habilidades executivas, como
planejamento, organizagao,
pensamento flexivel.

Ficar desorientado, como nao
saber a data ou onde esta.

25%

Total de respostas
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Q16 De todas as preocupacgdes listadas nesta pesquisa, quais sdo as suas 2 ou 3 principais prioridades para trabalhar a seguir?
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Q17 Considerando em conjunto todas as dificuldades mencionadas acima, até que ponto elas incomodaram, perturbaram ou angustiaram vocé/seu

filho ou jovem adulto/familia?

Resultados da pesquisa comunitaria SETBP1 de 2024

- De jeito 10/Extre
Declaragao nenhum/0 1 3 4 5 6 7 8 9 mo Geral
[Todas as 3 2 1 9 54
Idades 6% 4% 2% 17%| 100%

0 0 0 5

<5anos 0% 0% 0%| 100%
Idade 1 1 1 6 35
escolar 3% 3% 3% 17%| 100%
0 1 0 3 14

> 17 anos 0% 7% 0% 21%| 100%




Q18 Adicione alguns pensamentos ou palavras sobre o que vocé ama em seu filho ou o que o faz brilhar:
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$2.Secao de Jovens Adultos
Q19 O seu jovem adulto passou por algum procedimento cirurgico depois dos 16 anos? Se sim, forneca detalhes de cada cirurgia.
11 nao
2 oral
1 olho (ptose)
1 apendicostomia e apendicovesicostomia
1 remocgao da vesicula biliar
1 descompressado do férum magnum para malformacao de Chiari e desconexdo da medula espinhal

Q20 O seu jovem adulto passou por algum procedimento cirdrgico depois dos 16 anos? Se sim, forneca detalhes de cada cirurgia. Se
ndo, insira N/A.
13 ndo
1 Medula espinhal amarrada e sindrome do ovario policistico
1 osteoporose marcha ataxia
1 retencao de urina

Q21 Selecione todas as palavras de descri¢cao que se aplicam atualmente ao seu jovem adulto com uma diferenga de SETBP1.

~

alto

3% curto

6%

excessivamente altura média

amigavel 10%
8% feliz
9% s
calma
1% sobrepeso
. 6%
ansioso
12% -
peso médio

9%

ativo
problemas de ..
saude graves que fisicamente
afetam sua salde saudavel ndo fisicamente ativo 127
1% 9% 4%
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Q22 Seu jovem adulto trabalha? Se sim, indique os empregos que o seu jovem adulto ocupou apés os 16 anos. Se nao, indique Nao.

8 nado
sim (carpintaria, trabalho de relvado, conselho municipal como conselheiro para pessoas com deficiéncia,
7 manutengao, oficina para deficientes, empregado de mesa durante 6 anos num restaurante que emprega pessoas
Q23 Seujovem adulto sempre morou com vocé? Se ndo, indique o tipo de moradia em que seu jovem adulto viveu apds os 16

anos. Se sim, digite sim.
3 ndo (colocagdo residencial ou vida assistida)

11 sim (embora alguém mude para residéncia aos 23 anos)

Q24 Qual é a sua maior preocupacgado para o seu jovem adulto com diferenca de SETBP1?
6 Preocupagdo com o futuro depois que os pais ndo estiverem por perto
3 Independéncia
1 Trabalhar
1 Amigos
1 Comunicac¢ao
1 Seguranga
1 Futuro em geral
1 Colocacdo adequada de volta a colocagao residencial
1 Inclusédo social

Q25 Quais sintomas sdo mais impactantes para o seu jovem adulto atualmente? Selecione até 3.

Nota: A caixa preta contém preocupacdes selecionadas por APENAS 1 cuidador. Outras opges que nenhum cuidador selecionou foram: memoria de longo prazo, problemas
auditivos, desafios de controle/coordenagdo motora, controle de convulsdes, problemas de integracdo sensorial e problemas de visdo
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