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RESUMO
Introducgéo: A Polineuropatia Amiloidética Familiar, cujo maior foco mundial € em Portugal, é reconhecida pelo Conselho Nacional de
Procriagdo Medicamente Assistida como uma doenga grave elegivel para Diagndstico Genético Pré-Implantacédo. Pretendemos deter-
minar a prevaléncia do uso de Diagnéstico Genético Pré-Implantagédo nos portadores de Polineuropatia Amiloidética Familiar seguidos
na Unidade Clinica de Paramiloidose, Centro Hospitalar do Porto, e identificar os fatores associados.
Material e Métodos: Entre janeiro e maio de 2013, recrutamos sistematicamente uma amostra representativa de portadores entre
os 18 e 55 anos. A analise baseia-se em 111 portadores com diagnédstico familiar prévio da doenga, que referiram estar envolvidos
numa tentativa de gravidez alguma vez depois de 2001. Através de questionario autoadministrado, recolhemos dados sociodemogra-
ficos e informagdes sobre o uso de Diagndstico Genético Pré-Implantagédo. Para comparagéo de proporgdes, utilizamos o teste de
qui-quadrado. Odds ratios brutos e ajustados e os respetivos intervalos de confianga de 95% (IC 95%) foram estimados através de
regressao logistica multivariada.
Resultados: A prevaléncia de uso de Diagnostico Genético Pré-Implantagéo foi de 20,7% (IC 95%: 13,6-29,5). Apds ajuste, o rendi-
mento familiar superior a 1000 €/més (OR = 11,87; IC 95% 2,87-49,15) associou-se diretamente ao uso Diagndstico Genético Pré-
Implantagao, enquanto portadores com diagnostico individual (OR = 0,15; IC 95% 0,04-0,57) e filhos nascidos ap6s 2001 (OR = 0,07;
IC 95% 0,02-0,32) revelaram uma prevaléncia de uso significativamente menor do que aqueles com diagnéstico individual e filhos
nascidos antes de 2001.
Discusséo: A baixa prevaléncia de uso de Diagnéstico Genético Pré-Implantagéo, bem como a utilizagdo menos frequente da técnica
por aqueles com um rendimento familiar mais baixo evidenciam a importancia de melhorar a acessibilidade ao Diagnéstico Genético
Pré-Implantacédo no caso da Polineuropatia Amiloidética Familiar.
Concluséo: Este trabalho contribui para o aumento da sensibilidade dos profissionais de saide em torno do uso e da acessibilidade
ao Diagndstico Genético Pré-Implantagdo entre os portadores de Polineuropatia Amiloidética Familiar.
Palavras-chave: Diagnostico Genético Pré-Implantacéo; Polineuropatia Amiloidética Familiar; Testes Genéticos; Procriagdo Medica-
mente Assistida.

ABSTRACT
Introduction: The Familial Amyloid Polyneuropathy, with the world’s largest focus in Portugal, is recognized by the National Board of
Assisted Reproductive Technologies as a serious disease eligible for Preimplantation Genetic Diagnosis. This study aims to determine
the prevalence of the use of Preimplantation Genetic Diagnosis in FAP carriers followed in Unidade Clinica de Paramiloidose, Centro
Hospitalar do Porto, and to identify the associated factors.
Material and Methods: Between January and May 2013, a representative sample of Portuguese Familial Amyloid Polyneuropathy
carriers, aged between 18 and 55 years, was systematically recruited. The analysis is based on 111 carriers with previous familial
diagnosis, who reported having ever tried to get pregnant after 2001. Data on sociodemographic characteristics and use of Preimplan-
tation Genetic Diagnosis were collected through a self-administered questionnaire. Proportions were compared using the chi-square
test. Crude and adjusted odds ratios (OR) and the respective confidence intervals of 95% (95% Cl) were estimated using multivariate
logistic regression.
Results: The prevalence of use of Preimplantation Genetic Diagnosis was 20.7% (95% Cl: 13.6-29.5). After adjustment, a household
income above 1000 €/month (OR = 11.87; 95% CI 2.87-49.15) was directly associated with the use of Preimplantation Genetic Diag-
nosis, while carriers with an individual diagnosis (OR = 0.15; 95% CI 0.04-0.57) and children born after 2001 (OR = 0.07; 95% CI 0.02-
0.32) revealed a prevalence of use significantly lower than those with a individual diagnosis and children born before 2001.
Discussion: The low prevalence of use of Preimplantation Genetic Diagnosis, as well as the less frequent use of the technique by
those with a lower household income, shows the importance of improving access to Preimplantation Genetic Diagnosis in the case of
Familial Amyloid Polyneuropathy.
Conclusion: This work contributes to increase the sensitivity of health professionals around the use and accessibility to Preimplanta-
tion Genetic Diagnosis among Familial Amyloid Polyneuropathy carriers.
Keywords: Preimplantation Diagnosis; Amyloid Neuropathies, Familial; Genetic Testing; Assisted Reproductive Technologies.

INTRODUCAO
Portugal regista o maior foco mundial de Polineuropa- paramiloidose ou 'doenga dos pezinhos’.! Esta doencga he-
tia Amiloidotica Familiar (PAF), também conhecida como reditaria de transmiss&o autossomica dominante (ou seja,
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a probabilidade de transmitir o gene a descendéncia é de
50%) surge habitualmente entre os 25 e os 35 anos e tem
um atingimento multi-sistémico, tratando-se de uma doen-
¢a crénica gradualmente incapacitante. Em 1976, a PAF foi
considerada um problema de saude publica no nosso pais,
atendendo ao numero de portadores (431 casos registados
até 1976) e a gravidade das suas manifestagdes incapaci-
tantes.? De acordo com o mapeamento mais recente dos
portadores de PAF em Portugal, levado a cabo em mar-
¢o de 2011 pela Unidade Clinica de Paramiloidose (UCP)
do Hospital de Santo Anténio (HSA), integrado no Centro
Hospitalar do Porto (CHP), estima-se a existéncia de 1657
casos de PAF neste pais. Destes, 54% sao mulheres, 80%
tém menos de 55 anos e 27% s&o assintomaticos. Os mu-
nicipios com maior prevaléncia da doenga sdo Pévoa de
Varzim/Vila do Conde, Braga e Barcelos.

A transmissédo desta doenca pode ser evitada se os
portadores decidirem nao ter filhos biolégicos; se optarem
pela Interrupgdo Voluntaria da Gravidez (IVG) no caso do
Diagndstico Pré-Natal (DPN) confirmar que o feto é afeta-
do pela doenga; ou se recorrerem ao Diagnéstico Genético
Pré-Implantagao (DGPI), método de diagnéstico embriona-
rio que permite detetar a PAF em embrides antes de estes
serem transferidos para o Utero. Atendendo a importancia
atribuida a parentalidade genética na construgao da identi-
dade humana, individual e coletiva, em particular na socie-
dade portuguesa,® e aos custos emocionais e de saude im-
plicados na IVG,* aos portadores de PAF é proporcionada
a possibilidade de utilizar o DGPI quando e se pretenderem
concretizar o desejo de serem pais.5

O DGPI esta disponivel em Portugal desde 1997% e o
primeiro protocolo que contempla a sua aplicagdo a PAF
foi publicado em 2001.” Desde dezembro de 2012 que a
PAF é reconhecida pelo Conselho Nacional de Procriagédo
Medicamente Assistida (CNPMA) como uma das doengas
graves elegiveis para DGPI?, reunindo todos os requisitos
estabelecidos para tal classificagdo: a PAF causa sofrimen-
to significativo e/ou morte prematura; a causalidade genéti-
ca esta estabelecida; existe uma relagéo clara entre a pre-
senga da alteragdo genética a pesquisar e a existéncia (ou
risco elevado) de doencga nos individuos portadores; ha a
possibilidade técnica de identificagdo da alteragéo genética
nos embrides ou ovdcitos; a fiabilidade do diagndstico ge-
nético é superior a 90%; e o risco de transmissdo da doen-
¢a genética a descendéncia é significativamente superior
ao verificado na populagéo geral.®

Este reconhecimento pode contribuir para melhorar a
acessibilidade as técnicas de PMA, um dos objetivos es-
tabelecidos pela Organizagdo Mundial de Saude (OMS)
para este milénio.'%'? Tal propdsito tem sido visivel noutras
propostas do Governo Portugués, desde a publicagdo da
primeira lei que regula a utilizagdo destas técnicas em 2006
até a estandardizagdo dos respetivos custos e avaliagéo
da qualidade nos anos subsequentes.’®'* Por exemplo, a
realizagdo do DGPI tem de ser precedida por uma consulta
de aconselhamento genético, conduzida por um profissio-
nal da especialidade de genética médica, e a sua execugao
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€ obrigatoriamente consentida pelos dois elementos do ca-
sal.® Adicionalmente, a aplicagdo do DGPI deve ser orien-
tada por um médico especialista, em articulagdo com uma
equipa multidisciplinar que inclua especialistas em medi-
cina da reprodugao, embriologistas, médicos geneticistas,
citogeneticistas e geneticistas moleculares.'®

O CNPMA publicou, em fevereiro de 2013, orientagdes
sobre o DGPI. Estas contemplam a inclusdo de informa-
¢Oes sobre o numero de tratamentos realizados e respeti-
vas indicagdes, assim como os resultados do DPN confir-
matério, quando realizado, nos relatérios anuais a elaborar
pelos Centros de PMA.® No entanto, neste momento nio
existe um registo nacional de dados sobre o uso de DGPI
por portadores de PAF. Assim, o presente estudo tem como
objetivo determinar a prevaléncia do uso de DGPI nos por-
tadores de Paramiloidose seguidos na UCP do CHP e iden-
tificar os fatores que lhe estdo associados.

MATERIAL E METODOS

Realizamos este estudo na UCP do CHP. O protocolo
de estudo foi aprovado pelo Conselho de Administragédo do
Centro Hospitalar do Porto, apés parecer favoravel da Co-
miss&o de Etica para a Satde e do Gabinete Coordenador
de Investigagcdo, bem como da Diregao Clinica. Todos os
participantes assinaram uma declaragédo de consentimento
informado na altura de preenchimento do questionario.

Em margo de 2011, esta Unidade procedeu a um le-
vantamento do numero de portadores de PAF em Portugal,
com base em informagdes recolhidas junto das seguintes
instituicdes e profissionais de saude: unidades clinicas com
seguimento de portadores de PAF no Porto e Lisboa; uni-
dades de transplantagdo hepatica em Lisboa, Coimbra e
Porto; médicos responsaveis pelas consultas organizadas
de PAF nos concelhos de Covilha, Seia, Figueira da Foz,
Barcelos e Esposende; Associagao de Paramiloidose e os
seus nucleos locais de doentes. De acordo com estes da-
dos, estima-se a existéncia de 1657 casos de PAF no nos-
S0 pais, 64% (n = 1055) dos quais séo seguidos na UCP do
CHP (relatério nao publicado).

Todos os portadores seguidos na UCP do CHP com
idades compreendidas entre os 18 e os 55 anos foram con-
siderados elegiveis para participar no presente estudo. Em
dezembro de 2012, encontravam-se nesta condigdo 913
individuos. Entre janeiro e maio de 2013, 271 portadores
de PAF foram consecutivamente convidados a integrar o
estudo, garantindo um nivel de significancia de 5% e um
poder estatistico de 95%. Recrutamos sistematicamente
uma amostra representativa de 266 portadores, correspon-
dente a uma proporgéo de participagdo de 98,2%.

Os portadores foram recrutados nos dias em que se
deslocavam a UCP para efetuar consultas de rotina pre-
viamente agendadas em varias especialidades (neurologia,
nefrologia, psiquiatria e oftalmologia, entre outras). Durante
o periodo do estudo foram destacados dois profissionais
de saude desta Unidade para convidar os portadores elegi-
veis a participar no estudo, de acordo com o funcionamento
normal e a disponibilidade do servigo, assegurando desta
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forma o recrutamento diario, consecutivo e sistematico dos
participantes. Estes profissionais entregaram um folheto
explicativo do projeto a cada portador elegivel, solicitando
a respetiva colaboragéo e esclarecendo qualquer duvida.

Com base num questionario autoadministrado construi-
do pela equipa de investigagao, recolhemos dados demo-
graficos e socioecondmicos dos participantes, informagdes
sobre a sua historia reprodutiva e obstétrica e sobre o uso
e percegdes acerca do DGPI (incluindo as fontes de infor-
magdo e os motivos para usar € ndo usar esta técnica).
Incluimos neste estudo o sexo, a idade (categorizada em
< 35 e = 35 anos), o local de residéncia, o estatuto marital
(categorizado em solteiro(a) vs. casado(a), unido de facto,
divorciado(a) ou viuvo(a)), o grau de escolaridade (catego-
rizado em < 12° ano e > 12° ano), a situagéo profissional
(categorizada em empregado vs. desempregado, domésti-
co, trabalhador ndo remunerado, estudante ou reformado)
o rendimento mensal liquido do agregado familiar (catego-
rizado em < 1000 € e > 1000 €), a classe social subjetiva
(baixa/média baixa vs. alta/média alta), a religido (categori-
zada em catdlica, protestante ou outra crista vs. nenhuma
religido), o numero de filhos biolégicos nascidos apds 31 de
dezembro de 2001 e o uso de DPN. O uso de DGPI foi con-
siderado positivo quando os participantes referiram a sua
utilizacdo em pelo menos uma das tentativas para alcangar
uma gravidez. O ano do diagnéstico individual e familiar de
PAF foi obtido na base de dados da UCP, do CHP.

A presente analise baseia-se em 111 participantes, cuja
trajetdria de vida incluia a possibilidade de terem sido con-
frontados com a efetiva decisdo de usar ou ndo usar DGPI.
Trata-se de individuos com diagnostico familiar prévio da
doenga, que referiram ter estado alguma vez envolvidos
numa tentativa de gravidez depois de 31 de dezembro de
2001, ano em que foi publicado o primeiro protocolo que
contempla a aplicagdo do DGPI a PAF.” Destes, 107 pos-
suiam informagéo disponivel para todas as variaveis inclui-
das no modelo final.

A analise estatistica foi efetuada com recurso ao progra-
ma STATA 11.0 (College Station, TX, 2009). A prevaléncia
de uso de DGPI é apresentada com o respetivo intervalo de
confianga a 95% (IC 95%). O teste de qui-quadrado foi usa-
do para comparagéo de proporgdes. Estimamos odds ra-
tios (OR) brutos e ajustados com os respetivos IC 95% por
regressao logistica, para avaliar os fatores associados ao
uso do DGPI. Os modelos multivariados foram construidos
partindo das variaveis cuja associagdo com o uso do DGPI
era estatisticamente significativa nesta amostra ou que os
investigadores consideraram ser potenciais confundidores
da associacdo. As variaveis que na analise multivariada
ndo mantinham associagao independente com a utilizagéo
do DGPI e ndo confundiam o efeito das restantes foram
excluidas do modelo final.

RESULTADOS
No presente estudo, 61,3% dos participantes perten-
ciam ao sexo feminino e metade tinham 35 anos de idade
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ou mais (Tabela 1). Cerca de 70% residiam nos distritos de
Braga ou Porto e mais de 90% tinham ja estado envolvi-
dos numa relagéo de coabitagdo. Enquanto 46% possuiam
mais de 12 anos de escolaridade, 76,4% estavam empre-
gados e aproximadamente 42% referiram um rendimento
familiar superior a 1000 € por més, apenas 13,8% dos par-
ticipantes se percecionaram como pertencendo as classes
sociais alta ou média alta. Mais de 95% dos portadores
referiram uma crenga religiosa, sendo a religido catélica a
mais frequentemente reportada (88,3%). Cerca de 60% e
85% tiveram um diagnostico de doencga e referiram o nas-
cimento de filhos biologicos apos 2001, respetivamente. O
recurso ao DPN foi reportado por um quinto dos participan-
tes.

Dos 111 portadores elegiveis para DGPI, ou seja, que
referiram ter estado alguma vez envolvidos numa tentativa
de gravidez depois de 31 de dezembro de 2001 e com diag-
noéstico familiar da doenga, a prevaléncia de uso de DGPI
foi de 20,7% (IC 95% 13,6-29,5). Os portadores que recor-
reram ao DGPI possuiam frequentemente niveis de escola-
ridade superiores ao 12° ano (73,9% vs. 38,6%; p = 0,003),
rendimentos familiares acima de 1000 €/més (72,7% vs.
33,7%; p = 0,001) e percecionavam-se mais frequentemen-
te como pertencendo as classes sociais alta ou média alta
(27,3% vs.10,3%; p = 0,039) do que aqueles que nunca
recorreram ao DGPI. Portadores com diagndstico indivi-
dual posterior a 2001 (39,1% vs. 65,9%, p = 0,019) e com
filhos nascidos apos 2001 (65,2% vs. 90,9%, p = 0,002)
revelaram-se estatisticamente menos propensos a utilizar o
DGPI. Nao se verificaram diferencas estatisticamente signi-
ficativas entre utilizadores e nao utilizadores relativamente
ao sexo, idade, local de residéncia, estatuto marital, situa-
¢éao profissional, religido e utilizacdo de DPN (Tabela 1).

Na Tabela 2 apresentamos os principais fatores as-
sociados a utilizagdo do DPGI por portadores de PAF. Apds
ajuste para a idade, sexo e todas as variaveis significati-
vamente associadas com a utilizagdo do DGPI, apenas as
associagdes descritas para o rendimento do agregado fa-
miliar, o ano do diagndstico individual e o nascimento de
filhos ap6s 2001 se mantiveram estatisticamente significa-
tivas. Assim, os efeitos estatisticos descritos para a esco-
laridade e a classe social subjetiva parecem ser explicados
pelo efeito do rendimento, que se destaca como o indica-
dor socioecondémico mais relevante para o uso de DGPI.
Portadores com diagnéstico individual de PAF apos 2001
(OR =0,15; IC 95% 0,04-0,57) e com filhos nascidos apds
esse ano (OR = 0,07; IC 95% 0,02-0,32) revelaram uma
prevaléncia de uso significativamente menor do que aque-
les com diagnostico individual e filhos nascidos antes de
2001, respetivamente. O rendimento familiar associou-se
diretamente ao uso do DGPI por portadores de PAF (OR =
11,87; 1C 95% 2,87-49,15).

DISCUSSAO
Este estudo &, no melhor do nosso conhecimento, o
primeiro a avaliar a prevaléncia de uso de DGPI por porta-



Tabela 1 - Caracteristicas dos participantes, de acordo com a utilizagdo do DGPI

Total Utilizadores N&o utilizadores <_Z('
9
n=111 n=23 n=8s &
8
n (%) n (%) n (%) p F
Sexo )
Masculino 43 (38,7) 9(39,1) 34 (38,6)
Feminino 68 (61,3) 14 (60,9) 54 (61,4) 0,965
Idade (anos)
<35 55 (50,0) 11 (47,8) 44 (50,6)
235 55 (50,0) 12 (52,2) 43 (49,4) 0,815
Local de residéncia
Braga 39 (35,4) 7 (31,8) 32 (36,4)
Porto 38 (34,6) 12 (54,6) 26 (29,5)
Outro distrito 33(30.0) 3(1,6) 30 (34,1) 0,057
Estatuto marital
Solteiro(a) 7 (6,3) 0 (0,0) 7(7,9)
Casado(a)/unido de facto/divorciado(a)/viuvo(a) 104 (93,7) 23 (100,0) 81(92,1) 0,162
Grau de escolaridade
< 12°no 60 (54,0) 6 (26,1) 54 (61,4)
> 12°ano 51 (46,0) 17 (73,9) 34 (38,6) 0,003
Situagao profissional
Empregado 84 (76,4) 19 (82,6) 65 (74,7)
Outros 26 (23,6) 4(17,4) 22 (25,3) 0,428
Rendimento agregado (€/més)
<1000 63 (58,3) 6 (27,3) 57 (66,3)
> 1000 45 (41,7) 16 (72,7) 29 (33,7) 0,001
Classe social subjetiva
Baixa/média baixa 94 (86,2) 16 (72,7) 78 (89,7)
Alta/média alta 15 (13,8) 6 (27,3) 9(10,3) 0,039
Religiao
Catolica/Protestante/Outra crista 107 (96,4) 23 (100,0) 84 (95,4)
Nenhuma religido 4 (3,6) 0(0,0) 4 (4,6) 0,298
Diagndstico individual (ano)
<2001 44 (39,6) 14 (60,9) 30 (34,1)
> 2001 67 (60,4) 9(39,1) 58 (65,9) 0,019
Filhos nascidos apds 31/12/2001
Nao 16 (14,4) 8 (34,8) 8(9,1)
Sim 95 (85,6) 15 (65,2) 80 (90,9) 0,002
Diagndstico Pré-Natal (DPN)
Néo 84 (80,0) 14 (77,8) 70 (80,5)
Sim 21 (20,0) 4(24,2) 17 (19,5) 0,796

O total pode n&o perfazer 111 devido a missings. A variavel DPN n&o perfaz 111 porque ha 6 participantes que estiveram envolvidos numa tentativa de gravidez, mas sempre sem
sucesso e, por isso, ndo foram confrontados com tal opgao.
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Tabela 2 - Fatores associados a utilizagdo do DGPI por portadores de PAF (n = 107)

OR bruto OR ajustado*
(IC 95%) (IC 95%)
Diagnostico individual (ano)
<2001 1 1
> 2001 0,36 (0,14-0,94) 0,15 (0,04-0,57)

Filhos nascidos ap6s 31/12/2001
Nao
Sim

Rendimento agregado (€/més)

<1000
> 1000

1 1
0,18 (0,06-0,56) 0,07 (0,02-0,32)
1 1

5,15 (1,82-14,57) 11,87 (2,87-49,15)

IC — intervalo de confianga; OR — Odds ratio. * Ajustado para a idade, sexo e todas as varidveis da tabela.

dores de PAF em Portugal. Tendo em conta que Portugal
€ 0 pais mais atingido por esta doenga, cujas manifesta-
¢Oes clinicas sdo graves, incapacitantes e condicionam a
qualidade de vida e a sobrevida dos individuos afetados,
conhecer a prevaléncia de utilizagdo do DGPI é fundamen-
tal. Os nossos resultados mostraram que um quinto dos
portadores de PAF referiu ter recorrido ao DGPI, e que o
rendimento familiar mais elevado se associou diretamente
ao uso desta técnica, enquanto o diagnostico individual e
o nascimento de filhos ap6s 2001 se revelaram inversa-
mente associados ao recurso ao DGPI. Os unicos dados
divulgados publicamente sobre esta questdo foram apre-
sentados, oralmente, no European Advanced Postgraduate
Course on Transthyretin Amyloidosis, realizado em maio de
2013 no CHP (comunicacgéao oral de Filipa Carvalho, dados
nao publicados). Concluiu-se que, entre janeiro de 1999 e
maio de 2013, 62 homens e 36 mulheres portadores de
PAF realizaram DGPI no Centro Hospitalar de S. Jo&o, o
unico a proporcionar tal servigo no setor publico. Num total
de 186 ciclos de DGPI (136 ciclos com transferéncia de
embrides e 50 ciclos sem transferéncia), confirmaram-se
40 gravidezes clinicas (28 gravidezes Unicas, sete gravi-
dezes multiplas, trés em curso e dois abortos), das quais
nasceram 43 criangas. Trata-se, assim, de 98 portadores
que usaram DGPI nesta unidade, num contexto em que
se estima a existéncia, em margo de 2011, de 1657 por-
tadores de PAF em Portugal, 64% (n = 1055) dos quais
s&o seguidos na UCP, do CHP. Os nossos resultados sobre
a prevaléncia de uso de DGPI na UCP do CHP estdo em
aparente alinhamento com estes dados, se considerarmos
que os nossos participantes recorreram a DGPI, quer nesta
instituicdo publica, quer em centros de PMA privados.

Os resultados apresentados neste estudo devem ser
interpretados a luz do contexto sociocultural, politico e
econdémico que enquadra o0 acesso a estas técnicas, e em
particular ao DGPI. O Estado proporciona aos doentes o
acesso gratuito, e a titulo devolutivo, do material clinico de
apoio e a comparticipacao total de medicamentos, desde
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que os portadores sofram de uma incapacidade funcional
igual ou superior a 70%."%"" No entanto, o atual financia-
mento publico de DGPI apenas inclui casais cujo elemento
feminino n&o ultrapasse os 40 anos e nao tenham mais de
um filho em comum no momento de realizagéo da técnica,®
e estes tratamentos n&o s&o cobertos por seguros de sau-
de privados. O prego definido pela Portaria n.° 67/2011 para
um tratamento com recurso a injegéo intracitoplasmatica de
espermatozoides (ICSI) é de 2613 €,'° valor mais baixo do
que é praticado, por exemplo, num centro privado que es-
tabelece o montante de 4200 € para um ciclo completo de
ICSI, acrescendo 450 € para o DGPI através de biopsia
embrionaria.?® Neste contexto, estes fatores poderdo ex-
plicar a utilizagao mais frequente de DGPI por portadores
com um rendimento familiar mais elevado.

Esta conclusédo é suportada pelos resultados eviden-
ciados numa reviséo sistematica recente sobre os fatores
que influenciam o processo de decisdo de casais quanto a
utilizagdo ou ndo do DGPI,?* que salienta a importancia da
avaliacdo cognitiva em torno dos custos financeiros envol-
vidos na realizagdo de DGPI. Esta avaliagado é, no entanto,
ponderada em articulagdo com fatores que nao foram ava-
liados no ambito deste estudo, nomeadamente o tempo de
espera estimado para concretizar uma gravidez e as infor-
magbes complexas e incertas sobre as taxas relativamente
baixas de sucesso e a percegao dos riscos envolvidos nos
procedimentos médicos, a curto e longo prazo.??23 Também
as respostas emocionais associadas a dor e ao sofrimento
e os significados atribuidos a felicidade desempenham um
papel importante neste processo de tomada de decisdo,?
assim como as atitudes e representagbes sociais sobre o
estatuto do embrido e a aceitabilidade moral do uso de téc-
nicas que visam prevenir a doeng¢a.?>?® A decisdo dos po-
tenciais utilizadores € ainda influenciada por fatores como
o tempo necessario para organizar, programar e participar
nas consultas e exames médicos, bem como o numero
e tipo de sessbes de educagédo e aconselhamento com
profissionais de salude (p.e., geneticistas e psicologos).?”



Assim, a identificagdo dos principais fatores que influenciam
a decisdo quanto a utilizagdo de DGPI evidencia a comple-
xidade, dinamismo e interatividade do processamento de
informagédo neste dominio, assim como a heterogeneida-
de dos significados atribuidos pelos potenciais utilizadores
ao risco genético nas suas trajetdrias reprodutivas.?® Estes
elementos sdo fundamentais para explicar o facto de um
diagnéstico individual e ter filhos antes de 2001 surgirem
como fatores associados a utilizagdo de DGPI por portado-
res de PAF. Tais portadores poderao ter identificado a sua
condigao de risco ou estar envolvidos em trajetérias ativas
de parentalidade ha mais tempo, beneficiando, por isso, de
mais oportunidades para conhecer a técnica e para refletir
sobre as diferentes opgdes reprodutivas a medida que tém
mais consciéncia das consequéncias da doenga.

E de realgar que todos os portadores com diagnéstico
individual posterior a 2001 tinham um diagndstico familiar
da doenga quando se envolveram numa tentativa de esta-
belecer uma gravidez, o que podera revelar uma tentativa
mais ou menos explicita de ndo querer conhecer os re-
sultados do diagnodstico individual antes de conceber uma
crianga ou a percegao da PAF como uma heranga familiar.
Por outro lado, a nao utilizagdo de DGPI pode estar as-
sociada a preocupacgdes quanto ao estatuto do embrido e
a possibilidade desta técnica promover a estigmatizagao,
intolerancia e discriminagdo dos portadores.?>?62° No en-
tanto, estas razdes s6 muito raramente foram escolhidas
pelos participantes para justificar a ndo utilizagdo de DGPI,
realgando-se os custos financeiros, a desconfianga da téc-
nica e o tempo para engravidar como os principais motivos
para tal opgdo.® Importa, assim, promover a acessibilidade
ao DGPI, bem como investir em campanhas de sensibiliza-
¢ao e informagao que disseminem conhecimento preciso e
consistente sobre esta técnica, em particular entre os por-
tadores de PAF.
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