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Project abstract:

Rett syndrome (RTT) is a rare genetic neurodevelopmental disease, with an estimated global incidence of 1:
10,000 to15,000 live births in the female sex. Clinically, it is characterized by normal development until 6 to 18
months that is followed by a period of developmental delay, subsequent rapid regression, a pseudo-stationary

period, and slow deterioration. People with RTT will require specific care that will demand family support.

In this study, we sought to assess the family quality of life (FQoL) of Brazilian families who have children with
RTT, as well as to analyze some dimensions of the health-related quality of life (HRQoL) of people with RTT.
Additionally, we sought to assess the correlation of FQoL with sociodemographic variables and the clinical and

individual characteristics of people with RTT.

This is a quantitative, cross-sectional, descriptive research developed with the formal support of the
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“Associagao Brasileira de Sindrome de Rett” (ABRE-TE). All 400 families linked to ABRE-TE with children
between the ages of 2 and 25 were invited to participate. Data was collected by completing four questionnaires:
the “profile of the person with RTT” form, the “family sociodemographic profile” form, the Pediatric Quality of
Life Inventory (PedsQL), and the Beach Center Family Quality of Life Scale (BCFQoLS). The PedsQL
questionnaire assesses the quality of life linked to the health of children and adolescents and has 21 to 23 items
that cover four dimensions: (1) physical, (2) emotional, (3) social, and (4) school. The social and school
dimensions were not investigated in this study due to the characteristics of the sample and also because of the
Covid-19 pandemic, which led to social isolation and suspension from school activities. Thus, only the physical
and emotional dimensions of the PedsQL were considered. The BCFQOLS is a specific scale to assess the
quality of life for families that have a member with a disability and consists of 25 items, divided into five
domains: (1) parental care for children, (2) family interaction, (3) emotional well-being, (4) physical/material

well-being, and (5) disability-related support.

Ultimately, we intend that this study serves as a subsidy for building a comprehensive care line for patients with
rare genetic diseases, such as RTT, in accordance with the National Policy for Comprehensive Care for People
with Rare Diseases in the Brazilian Unified Health System.
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Qualidade de vida de familias e individuos que t€m Sindrome de Rett no Brasil (Quality of life of
families and individuals with Rett Syndrome in Brazil)

Foram coletados dados sobre o perfil sociodemogréfico familiar, por meio de um formulério desenvolvido
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, estado marital, idade, escolaridade, profissdo dos pais e idade dos irmaos das pessoas com sindrome de
Rett. Adicionalmente, coletou-se dados sobre a pessoa com sindrome de Rett, por meio de um formulario
construido somente para essa pesquisa que incluiu informacdes sobre sexo, idade e escolaridade, além de

caracteristicas clinicas.

Foram coletados dados sobre a Qualidade de Vida Relacionada a Saide (QVRS) das pessoas com sindrome de Rett
através do Inventario Pediatrico de Qualidade de Vida (Pediatric Quality of Life Inventory 4.0, PedsQL). O
PedsQL 4.0 € uma escala composta por 21 a 23 itens, dividido em quatro dimensdes: (1) dimensao fisica, (2)
dimensao emocional, (3) dimensdo social e (4) dimensdo escolar. Devido a dificuldade de comunicacio presente na
sindrome, foi utilizada a versdo parente-proxy report, onde os pais respondem pelos filhos. Por causa da pandemia
de Covid-19, que restringiu os contatos sociais presenciais, ndo foram consideradas informagdes sobre as

dimensoes social e escolar.

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, separados em cinco dominios: (1) cuidados dos pais com os filhos, (2) interag@o familiar, (3) bem-estar

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

Os dados foram coletados por meio de formulérios autoaplicaveis disponiveis em plataformas na Internet. Na

maioria dos casos a mae foi a informante.

Os dados coletados serdo tabulados e armazenados em planilhas no formato .xlsx que podem ser lidas no MS

Office Excel, LibreOffice Calc e outros leitores de planilhas.

Esta pesquisa foi aprovada pelo Comité de Etica em Pesquisa com Seres Humanos da UFSCar (CAAE
34586620.5.0000.5504). Todos os participantes assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.

Todos os formularios de coleta de dados elaborados especificamente para essa pesquisa serdo publicados no
repositorio Figshare (https:/figshare.com/) quando os resultados da pesquisa forem divulgados e os artigos

cientificos submetidos a publicacdo.

Os dados brutos da pesquisa serdo gerenciados apenas pelas pesquisadoras responsdveis, as quais podem permitir o
compartilhamento e uso dos dados por terceiros. Inicialmente, os dados serdo disponibilizados somente para
consulta; ndo podendo ser utilizados para producdo de trabalhos cientificos. Todavia, futuramente, parcerias de
pesquisa poderao ser estabelecidas por meio de convénio técnico e cientifico para a utilizagdo dos dados para

produgdo cientifica multicéntrica.

Ressaltamos que ndo serdo compartilhadas quaisquer informag¢des sensiveis que possibilitem a identificacdo das
familias participantes da pesquisa.

Os bancos de dados serdo armazenados em formato.xlsx e salvos na conta institucional da pesquisadora principal,

por meio da nuvem via "Google Drive". Além disso, serd feito backup dos bancos de dados em dois computadores
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das pesquisadoras responsaveis e em discos rigidos externos.

O acesso aos bancos de dados serd feito utilizando uma senha de acesso aos arquivos e computadores das
pesquisadoras, responsaveis pela gestdo dos dados. Todas as informacdes que possam permitir a identificagdo das
familias participantes ndo serdo compartilhadas. Futuramente, caso os dados sejam compartilhados, serdo

anonimizados.

Os dados serdo armazenados durante, pelo menos, dez anos no “Google Drive”, computadores pessoais e discos

rigidos externos. Os dados poderdo ser compartilhados, mediante solicitagdo feita as pesquisadoras responsaveis.

Os dados serdo compartilhados apenas apds o trabalho oriundo desta pesquisa ser aceito para publicag¢do ou

publicado.

Todos os dados brutos que possibilitem que as pessoas com sindrome de Rett ou suas familias sejam identificadas

nunca serdo divulgados.

Além dos dados serem preservados no “Google Drive”, nos computadores das pesquisadoras e nos discos rigidos
por, pelo menos, dez anos, as informacdes e resultados obtidos através das anélises dos dados serdo compilados em
forma de relatérios, artigos e disponibilizados para acesso publico, especialmente por meio de publicacdes em

periddicos acad€micos.

Os resultados desta pesquisa servirdo como base para elaboragdo de artigos de pesquisa para submissdo em

periddicos. Adicionalmente, os resultados serdo apresentacdo em eventos cientificos nacionais e internacionais.

Os formulérios elaborados especialmente para esta pesquisa serdo depositados no repositdrio Figshare
(https://figshare.com/) no momento que os resultados da pesquisa forem divulgados.

Ap6s a publicagdo dos resultados da pesquisa, poderd ser concedido acesso aos dados desde que feita solicitagdo
formal as pesquisadoras responsdveis, omitindo informacdes sensiveis, que possibilitem identificar as familias
participantes da pesquisa. Os dados compartilhados poderdo ser utilizados por meio de acordo de colaboragdo de
pesquisa ou por citagdo referenciada.

Ha restricdes para o compartilhamento de dados primarios. Todas as informagdes sensiveis, que permitam a
identificag¢@o das familias participantes da pesquisa ndo serdo compartilhadas. E, se houver compartilhamento de

dados, eles serdo anonimizados.

Os dados foram coletados por uma estudante de iniciagdo cientifica.
A producdo de metadados foi supervisionada pela pesquisadora responsavel.

Todo armazenamento, arquivamento e compartilhamento de dados € de responsabilidade das pesquisadoras

principais.

Para que os planos sejam efetivamente cumpridos, é necessdria a estrutura fisica do Departamento de Medicina da
UFSCar e a preservacio da “nuvem” no Google drive, via plataforma G Suite do Google, por meio da conta
institucional concedida pela UFSCar.

O suporte financeiro para o desenvolvimento da pesquisa foi fornecido pela Fapesp por meio do processo
20/09415-2.
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