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Project abstract:

Este projeto investiga o impacto de doengas genéticas raras e da deficiéncia intelectual na qualidade de vida de
familias brasileiras. Esta € uma pesquisa descritiva e transversal, na qual foram convidadas a participar familias
que tém filhos com sindromes genéticas raras (sindromes de Cornelia de Lange, Williams-Beuren, Rubinstein-
Taybi, epidermoélise bolhosa e X-Frégil) e familias que tem filhos com deficiéncia intelectual de causa nao
determinada (de grau leve ou moderado, com ou sem transtorno do espectro do autismo associado). A coleta de
dados foi feita pelo preenchimento de formularios com informagdes sociodemogréficas da familia, informagdes
clinicas sobre os filhos com doencas genéticas e/ou deficiéncia intelectual, os indices de funcionalidade de
Barthel e de Lawton & Brody em relag@do ao filho com deficiéncia, além da “Escala de Qualidade de Vida
Familiar do Beach Center” (Beach Center Family Quality of Life Scale, BCFQoLS). O indice de Barthel
pertence ao campo de avaliagcdo das atividades da vida didria e avalia o nivel de independéncia para a realizacdo
de dez atividades bésicas. O indice de Lawton & Brody € usado para avaliar oito atividades instrumentais da
vida didria. A BCFQoLS ¢é uma escala especifica para avaliar qualidade de vida de familias que t€m um membro
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com deficiéncia e € composta por 25 itens, divididos em cinco dominios: (1) cuidados dos pais com os filhos,
(2) interacdo familiar, (3) bem-estar emocional, (4) bem-estar fisico e material, e (5) apoio ao deficiente.
Estamos analisando a correlag@o entre os diferentes dominios da BCFQoLS e o efeito de fatores
socioambientais e pessoais dos individuos com doengas genéticas e/ou deficiéncia intelectual sobre a qualidade
de vida familiar. O nivel de significincia adotado nas andlises estatisticas ¢ de 5%. Em tltima instancia,
pretendemos contribuir para construcao de uma linha de cuidado integral para pacientes com doengas genéticas
raras e deficiéncia intelectual, e suas familias, em consonancia com a Politica Nacional de Atenc¢ao Integral as

Pessoas com Doencas Raras no Sistema Unico de Saiide.
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Qualidade de vida de familias que t€ém filhos com doencgas genéticas raras e/ou deficiéncia
intelectual

Foram coletados dados sobre o perfil sociodemogréfico familiar, por meio de um formulario elaborado
especificamente para essa pesquisa com informacdes sobre a cidade de residéncia da familia, renda familiar,
recebimento de beneficio social, acesso a satde suplementar, religido, nimero de pessoas que coabitam na

residéncia, idade, estado marital, escolaridade e profissdo dos pais do paciente e idade dos irmaos, se existentes.

Foram coletados dados sobre o perfil da pessoa com doenga genética rara e/ou DI, por meio de formulério
especificamente elaborado para essa pesquisa que contém informagdes sobre o sexo, a idade e a escolaridade dos

pacientes, além de informagdes sobre algumas caracteristicas clinicas associadas as doencas.

Foram coletados dados sobre as habilidades de vida didria por meio do indice de Barthel e do indice de Lawton &
Brody. O indice de Barthel pertence ao campo de avaliacdo das atividades da vida diéria e avalia o nivel de
independéncia para a realizacdo de dez atividades basicas. O indice de Lawton & Brody ¢é usado para avaliar oito

atividades instrumentais da vida diaria.

Foram coletados dados sobre a qualidade de vida familiar (QVF) por meio da Escala de Qualidade de Vida
Familiar do Beach Center (Beach Center Family Quality of Life Scale, BCFQoLS). A BCFQoLS ¢é uma escala
especifica para avaliar qualidade de vida de familias que tém um membro com deficiéncia e € composta por 25
itens, divididos em cinco dominios: (1) cuidados dos pais com os filhos, (2) interacdo familiar, (3) bem-estar

emocional, (4) bem-estar fisico e material, e (5) apoio ao deficiente.

Os dados foram coletados de duas formas: (1) por meio de formularios autoaplicdveis disponiveis em plataformas
na Internet; e (2) por meio de formulérios aplicados presencialmente, numa situacdo face-a-face com a

pesquisadora. A informante familiar foi, preferencialmente, a mae.

Todos os dados coletados serdo tabulados e armazenados em planilhas no formato .xIsx que podem ser lidas no MS

Office Excel, LibreOffice Calc e outros leitores de planilhas.

Esta pesquisa é composta por varios subprojetos, todos previamente aprovados pelo Comité de Etica em Pesquisa
com Seres Humanos da UFSCar. A coleta de dados foi feita mediante assinatura de Termo de Consentimento Livre
e Esclarecido.

- Qualidade de vida de familias que tém filhos com deficiéncia intelectual e transtorno do espectro autista — CAAE
79323017.4.0000.5504

- Qualidade de vida de familias que tém filhos com sindrome de Rubinstein-Taybi no Brasil - CAAE
89774818.0.0000.5504

- Qualidade de vida de familias que tém filhos com sindrome de Cornelia de Lange no Brasil — CAAE
66857917.3.0000.5504

- Qualidade de vida de familias que tém filhos com sindrome de Williams-Beuren no Brasil —- CAAE
66859817.4.0000.5504

- Qualidade de vida de familias que tem filhos com epidermolise bolhosa no Brasil - CAAE 89510318.0.0000.5504

- Qualidade de vida de familias que tem filhos com sindrome do X-Fragil no Brasil - CAAE
92234518.6.0000.5504



Os formulérios de coleta de dados elaborados especificamente para essa pesquisa serdo compartilhados no
repositério Figshare (https://figshare.com/) no momento que os resultados da pesquisa forem divulgados e os
artigos cientificos submetidos a publicacdo.

Os dados brutos da pesquisa serdo gerenciados pelas pesquisadoras responsdveis. Apenas as pesquisadoras
responsdveis poderdo permitir o compartilhamento e uso dos dados por terceiros. A principio, os dados serdo
disponibilizados somente para consulta; ndo sendo permitido o uso para producdo de trabalhos cientificos.
Entretanto parcerias de pesquisa poderao ser firmadas por meio da celebracao de convénio técnico e cientifico para

a utilizacdo dos dados para produgdo cientifica multicéntrica.

Informacgdes sensiveis, que permitam a identificacdo das familias participantes da pesquisa, ndo serdo

compartilhadas.

Todos os arquivos fisicos (em papel) serdo armazenados no Departamento de Medicina da UFSCar. Os bancos de
dados em formato.xIsx serdo armazenados em nuvem via "Google Drive" a partir da conta institucional da
pesquisadora principal oferecida pela UFSCar. Adicionalmente, serd feito backup dos bancos de dados em dois
computadores das pesquisadoras responsaveis e em discos rigidos externos.

O acesso aos bancos de dados sera feito a partir de senha de acesso aos arquivos e computadores das pesquisadoras,

que sdo as responsdveis pela gestdo dos dados.

Informacdes sensiveis, que permitam a identificacdo das familias participantes da pesquisa, ndo serdo

compartilhadas. Os dados eventualmente compartilhados serdo sempre anonimizados.

Todos os dados serdo armazenados e preservados durante, pelo menos, dez anos nos computadores pessoais, discos
rigidos externos e no Google Drive. Estes dados poderdo ser compartilhados, mediante solicitagdo feita as
pesquisadoras responsaveis.

O banco de dados serd compartilhado somente apds o aceite ou publicacdo dos trabalhos associados aos dados da
pesquisa.

Dados brutos que permitam a identificacio de pessoas com deficiéncia e/ou doencas genéticas raras, bem como das

suas familias nunca serdo compartilhados.

Além de preservar o conjunto de dados no longo prazo, mantendo os dados armazenados nos servidores e em
nuvem, as informagdes e resultados obtidos através das analises dos dados serdo sistematizados em forma de
relatorios, artigos e disponibilizados e hospedados para acesso publico, principalmente por meio de publicacdes em

periédicos académicos.

Os dados e andlises parciais serdo divulgados em eventos cientificos nacionais e internacionais da drea. Os
resultados e dados com estigio avancado de sistematizacdo e andlise serdo elaborados como artigos inéditos de

pesquisa para submissdo em periddicos da area.

Os formulérios de coleta de dados elaborados especificamente para essa pesquisa serdo compartilhados no
repositério Figshare (https://figshare.com/) no momento que os resultados da pesquisa forem divulgados e os

artigos cientificos submetidos a publicagio.

Podera ser concedido acesso as bases de dados primadrias da pesquisa, mediante solicitacdo feita as pesquisadoras

responsaveis, apos publicacdo dos artigos com os resultados principais da pesquisa. O banco de dados serda



compartilhado somente ap6s o aceite ou publicacdo dos trabalhos associados aos dados da pesquisa.

Informacgdes sensiveis, que permitam a identificacdo das familias participantes da pesquisa, ndo serdo

compartilhadas.

Existem restricdes ao compartilhamento de dados primarios. Informagdes sensiveis, que permitam a identificacdo
das familias participantes da pesquisa, nunca serdo compartilhadas. Os dados eventualmente compartilhados serdo

anonimizados.

O uso de dados compartilhados serd permitido por acordo de colaboracdo de pesquisa ou por citacdo referenciada
dos dados.

A coleta de dados foi feita por estudantes de Iniciacdo Cientifica e de Mestrado.
A producdo de metadados foi feita pelas estudantes sob supervisio das pesquisadoras responsaveis.

O armazenamento, arquivamento e compartilhamento de dados € de responsabilidade das pesquisadoras principais.

Para execucdo desse plano € necessaria a estrutura fisica do Departamento de Medicina da UFSCar e a manutencao
da conta institucional e da “nuvem” no Google drive, via plataforma G Suite do Google.

O suporte financeiro para o desenvolvimento da pesquisa foi fornecido pela Fapesp por meio do processo
18/19875-0.



	Plan Overview
	Qualidade de vida de famílias que têm filhos com doenças genéticas raras e/ou deficiência intelectual

