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INTRODUCAO: A Paramiloidose é uma doenca hereditaria de transmissdo autossémica
dominante, cujo maior foco mundial é Portugal. Os portadores podem utilizar o Diagndstico
Genético Pré-implantacao (DGPI) para evitar a transmissdo da doenca desde finais de 2001.

OBJETIVOS: Determinar a prevaléncia do uso de DGPI em portadores de Paramiloidose, e
identificar os seus determinantes e os motivos da nao utilizacéo.

MATERIAL E METODOS: Entre janeiro e maio de 2013, recrutou-se sistematicamente uma
amostra representativa de 253 portadores entre 0s 18 e o0s 55 anos, acompanhados na
Unidade Clinica de Paramiloidose. Com base num questionario autoadministrado recolheram-
se dados sociodemograficos e informacfes sobre a histéria reprodutiva e obstétrica e os
motivos para ndo usar DGPI. Para comparacdo de proporc@es foi utilizado o teste de qui-
quadrado e odds ratios (OR) e os respetivos intervalos de confianca de 95% (IC95%) foram
estimados através de regressao logistica multivariada. A andlise baseia-se em 104 portadores
que referiram ter tentado alguma vez engravidar depois de 2001 e com diagndstico familiar da
doenca.

RESULTADOS: A prevaléncia de uso de DGPI foi de 21,1% (IC 95%: 13,8-30,3). Os portadores
que recorreram ao DGPI eram significativamente mais escolarizados (>12° ano: 72,7% vs.
37,8%, p=0,003), possuiam rendimentos familiares mais elevados (>2000 €/més: 71,4% vs.
31,3%, p=0,001) e tinham menos frequentemente filhos (>1 filho: 68,2% vs. 92,7%, p=0,002)
do que aqueles que nunca recorreram ao DGPl. Apds ajuste para as variaveis
significativamente associadas com o uso de DGPI, sé se mantiveram as associa¢des descritas
para o rendimento (OR=7,442; 1C95% 2,21-24,89) e a existéncia de filhos (OR=0,11; IC95%
0,022-0,45). A principal razdo para nao usar DGPI (n=82) foi desconhecer esta técnica (26,8%).
Além disso, 24,4% alegaram desconfiar da técnica (diagnostico errado, baixo sucesso, causar
danos futuros na crianga), 23,1% custos financeiros e 10,3% ter que esperar muito tempo para
engravidar. Entre os participantes que declararam néo ter usado a DGPI por ndo conheceram a
técnica apenas 1 (4,6%) ndo tinha filhos nascidos apds 2001.

CONCLUSOES: Um quinto dos portadores de Paramiloidose referiu ter recorrido ao DGPI. O
rendimento familiar e o nimero de filhos foram os principais determinantes da utilizacdo
desta técnica. As principais razdes invocadas para a ndo utilizagdo de DGPI incluem a falta de
conhecimento, a desconfianga, e 0s custos financeiros. Estes resultados salientam a
necessidade de reforcar a acessibilidade e de investir na disseminagdo de informagéo sobre o
DGPI entre os portadores de Paramiloidose.
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