Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"

REZULTATELE SONDAJULUI

Opinia persoanelor care traiesc cu o boala rara asupra
screening-ului nou-nascutului

Un sondaj Rare Barometer cu proiectul de cercetare
Screen4Care

P latia tinta . T
opuiatia i & 24 mai - 23 iulie 2023.
e Persoane care traiesc cu o boala rara sau
« Membri ai familiei (parinti si rude apropiate) 6.179 de respondenti la nivel mondial si

5.569 de respondenti in Europa

@ 24 de limbi
@ 50 de tari

M* y Peste 1.300 de boli rare reprezentate
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

TABLA DE BORD PENTRU EUROPA

Q CUM SA UTILIZATI ACEST TABLOU DE BORD

Tn acest tablou de bord, veti gasi rezultate pentru fiecare intrebare a sondajului Rare Barometer privind

opinia persoanelor care traiesc cu o boala rara la screening-ul nou-nascutilor.
Va rugam sa nu utilizati rezultatele intrebarilor pentru care exista mai putin de 30 de respondenti.

LISTA DE CONTINUT

Va rugam sa consultati Rare Barometer sau adaugati sigla Rare Barometer atunci cand utilizati

rezultatele. 1. Exemplu de informatii (paginile 3-12)
2. Vointa respondentilor ca boala lor rara sa fi fost diagnosticata la nastere
(paginile 13-24)
LIMBURI

3. Opinia respondentilor cu privire la screening-ul nou-nascutilor pentru

Puteti schimba limba in partea din stéanga jos a acestei pagini si puteti avea acces la intrebadrile si ) o
toate bolile rare (paginile 25-41)

modalitatile asa cum au aparut respondentilor in cele 24 de limbi ale sondajului.

Traducerea nu este disponibild pentru unele variabile care au fost calculate dupa inchiderea
chestionarului si pentru unele comentarii addaugate in acest tablou de bord.

ﬂ Informatie
Pentru mai multe informatii:

o Contactati echipa Rare Barometer la rare.barometer@eurordis.org.
o Vizitati site-ul web Rare Barometer la eurordis.org/voices.

MAI MULTE LA SONDAJ

Intrebarile de cercetare si analiza aprofundaté a rezultatelor europene sunt in raportul
complet in limba engleza: tiny.cc/RB NBS

Rezultatele cheie sunt disponibile Tn fisele informative: tiny.cc/RB_NBS

Chestionar original: tiny.cc/RB NBS questionnaire

o \Vizitati pagina noastra web dedicata screening-ului nou-nascutilor: eurordis.org/rare-barometer-
survey,
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https://www.eurordis.org/rare-barometer/rare-barometer-romanian/
https://www.eurordis.org/rare-barometer-launches-new-survey-on-newborn-screening/
https://www.eurordis.org/rare-barometer-launches-new-survey-on-newborn-screening/
http://tiny.cc/RB_NBS
http://tiny.cc/RB_NBS
http://tiny.cc/RB_NBS_questionnaire

Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"

Sample size 5569 responses

Numarul de respondenti

9.569

Numarul mediu de minute pentru Numarul mediu de minute pentru

completarea chestionarului

Dispozitivul folosit pentru a raspunde
completarea chestionarului
26 19
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

in ce tara traiti?
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

in ce tara traiti?
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Sunteti...
Sunteti...
Fost pacient sau pacient aflat in curs de l 1% N
recuperare (de ex., supravietuitor al unui
cancer) Pacient 2.514

boala rara 53

ex., supravietuitor al unui cancer)

Parintele unei persoane care traieste cu o boala rara 2.701
1%

Bunicul/bunica unei persoane care traieste

cu o boala rara Bunicul/bunica unei persoane care traieste cu o boala

) 80
rara
Sotul/sotia unei persoane care traieste cu o 2% Sotul/sotia unei persoane care tréieste cu o boala rar 93
boala rara
Unchiul/matusa unei persoane care traieste cu o boala
39
. . . < rara
Unchiul/matusa unei persoane care traieste 1%
cu o boala rara Frate/soré a unei persoane care traieste cu o boal& rara 49
Alta enerifirati an
Frate/sora a unei persoane care traieste cu o 1%
boala rara
Alta, specificati 1%
s
A
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Sunteti reprezentant al pacientilor, implicat(a) in activitati legate de politici pentru a sustine cauza Sunteti reprezentant al pacientilor, implicat(a) in activitati legate de politici pentru a
bolilor rare? sustine cauza bolilor rare?
N
Nu stiu
(8%) Da 1.675

Nu 3.475
Nu stiu 419
< (30%) TOTAL 5.569
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"

Sample size 5569 responses

Selectati fraza ce descrie cel mai bine situatia dvs. sau a persoanei pe care o ingrijiti.

Cunosc NUMELE bolii rare, sindromului
sau malformatiei si a fost
CONFIRMATA prin teste genetice,
clinice, imagistice medicale, moleculare
sau biochimice corespunzatoare (de
ex., biopsie, analizad de sange sau
urind)

Cunosc NUMELE bolii rare, sindromului
sau malformatiei, insa nu a fost INCA
confirmata prin teste genetice, clinice,
imagistice medicale, moleculare sau
biochimice corespunzatoare

Detin numai informatii PARTIALE
despre numele bolii rare sau genei
implicate sau despre tipul bolii

Stiu ca boala este rara, insa numele
sau cauza nu au fost inca
IDENTIFICATE

Alta, specificati

5%

2%

4%

0%

89%

Selectati fraza ce descrie cel mai bine situatia dvs. sau a persoanei pe care o ingrijiti.

N
Cunosc NUMELE bolii rare, sindromului sau malformatiei si a fost
CONFIRMATA prin teste genetice, clinice, imagistice medicale, moleculare 4.984
sau biochimice corespunzatoare (de ex., biopsie, analiza de sange sau urina)
Cunosc NUMELE bolii rare, sindromului sau malformatiei, insa nu a fost
INCA confirmata prin teste genetice, clinice, imagistice medicale, moleculare 258
sau biochimice corespunzatoare
Detin numai informatii PARTIALE despre numele bolii rare sau genei
implicate sau despre tipul bolii 1o
Stiu ca boala este rara, insa numele sau cauza nu au fost inca
IDENTIFICATE 19
Alta, specificati 22
TOTAL 5.569
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Notd: Aceste Intrebdri au fost adresate doar respondentilor care au spus ca boala rara a fost diagnosticata.Ultimul item a fost
solicitat doar celor care au indicat ca boala rara este genetica.

Se aplica urmatoarele propozitii in situatia dvs.? Se aplica urmatoarele propozitii in situatia dvs.?
NU SUNT
DA NU SIGUR(A)

Boala rara a fost diagnosticata

Boala rara aAfogt diagnosticata  £¥Z 149 5.139 32
inainte de nastere fnainte de nastere
Anterior au fost diagnosticati si alti
725 4.329 266
membri ai familiei cu aceeasi boala
membri ai familiei cu aceeasi boala Cunosc numele genei sau genelor
3.261 927 406
care sunt implicate in boala
Cunosc numele genei sau genelor 71% 9%
care sunt implicate in boala

®Da O Nu Nu sunt sigur(a)
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Cat timp a trecut de la prima vizita medicala pana cand diagnosticul a
fost confirmat prin teste genetice, clinice, de imagistica medicala,
moleculare sau biochimice adecvate (de exemplu, biopsie, analiza de
sange sau urina):

N

Mai putin de 1 lun& 825

. Intre 1 an si 5 ani 1.222

Cat timp a trecut de la prima vizita medicala pana cand diagnosticul a fost confirmat prin teste
genetice, clinice, de imagistica medicala, moleculare sau biochimice adecvate (de exemplu,
biopsie, analiza de sadnge sau urina):

Mai mult de 5 ani 1.284
Mai mult de 5 ani 25% Nu sunt sigur(a) 152
TOTAL 5.138
Nu sunt sigur(a) 3%
Ce varsta aveati cand ati primit un diagnostic confirmat? Ce varsta aveati cand ati primit un diagnostic confirmat?
N
Intre 0 si 3 luni 587
Intre 2 si 9 ani 1.335
ntre 2 si 9 ani ° Intre 10 si 19 ani 574
Intre 30 si 49 de ani 1.040
R ) , o
Intre 20 si 29 de ani 10% 50 de ani sau mai mult 474
ntre 30 si 49 de ani 20% LS R/
50 de ani sau mai mult 9% Nota: Aceste intrebdri au fost adresate doar respondentilor care au spus ca boala rara a fost diagnosticata.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Aceasta Intrebare a fost pusa doar atunci cand pacientii au fost diagnosticati cu

Boala rara a fost diagnosticata prin teste standard efectuate la nastere? N ;
’ varsta sub 3 luni.

Nu sunt sigur(a)
(4%)

Boala rara a fost diagnosticata prin teste standard efectuate la nastere?

N
Da 289
Nu 275
Nu sunt sigur(a) 23
__Da TOTAL 587

(49%)

Nu
(47%)
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

In general, would you say that your health is... 10% 0%
Cum ati evalua calitatea vietii dvs.? 12% 1%
@ Foarte proasta @ Proasta @ Nici proasti, nicibuna @ Buna Foarte buna Nu stiu/nu sunt sigur(a)
_ _ NICI PROASTA, NICI _ _ NU STIU/NU SUNT
FOARTE PROASTA PROASTA BUNA BUNA FOARTE BUNA SIGUR(A) TOTAL
In general, would you say that your health is... 274 1.200 1.667 1.822 579 27 5.569
Cum ati evalua calitatea vietii dvs.? 250 875 1.524 2.191 683 46 5.569
1V W
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Capitolul 1.

Vointa respondentilor ca boala lor
rara sa fi fost diagnosticata la
nastere
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among “Non-response” And CONTINENT among “Europe” And case_controle does not contain ‘control” And Consent_rep_leg is not among "Nu
Sample size 5569 responses

Sunt dezvoltate noi tehnologii si ar putea fi folosite pentru a diagnostica boli rare la copii la nagtere. Urmatoarele intrebari se vor referi la opinia dumneavoastra cu privire la posibilitatea de screening
pentru BOALA RARA CU CARE TRAITI la nastere. Va rugam sa ne spuneti cat de mult sunteti de acord cu urmatoarele afirmatii: Daca este sau ar fi posibil ...

Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were
possible, ...... | would have liked to be diagnosed AT BIRTH

23% 50%

Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were
possible, ... ... newborns should be screened for MY rare disease with parents
having the OPTION TO REFUSE

27% 37%

Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were 20% 35%
possible, ...... screening newborns for MY rare disease should be MANDATORY
@ Nu sunt deloc de acord @ Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord Sunt de acord Sunt complet de acord

Sunt dezvoltate noi tehnologii si ar putea fi folosite pentru a diagnostica boli rare la copii la nagtere. Urmatoarele intrebari se vor referi la opinia dumneavoastra cu privire la p05|b|I|tatea de screening
pentru BOALA RARA CU CARE TRAITI la nastere. Va rugam sa ne spunetl cat de mult sunteti de acord cu urmatoarele afirmatii: Daca este sau ar fi posibil ..

NU SUNT DELOC NU SUNT DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET
DE ACORD ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD DE ACORD TOTAL

Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible,

323 287 902 1.263 2.794 5.569
...... | would have liked to be diagnosed AT BIRTH
Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible, ...

533 534 931 1.499 2.072 5.569
...newborns should be screened for MY rare disease with parents having the OPTION TO REFUSE
Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible,

546 767 1.204 1.117 1.935 5.569

...... screening newborns for MY rare disease should be MANDATORY
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Cross: Status of the respondent / Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible, ...... | would have liked to be diagnosed AT BIRTH
PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
STATUS OF THE RESPONDENT N % N % N % N % N % N %
Person living with a rare disease 207 8% 201 8% 548 21% 629 25% 982 38% 2.567 100%
Parent of a person living with a rare disease 98 4% 77 3% 314 12% 561 21% 1.651 61% 2.701 100%
Other family members of a person living with a rare disease
18 6% 9 3% 40 13% 73 24% 161 53% 301 100%

(partner, grandparent, sibling...)
TOTAL 323 6% 287 5% 902 16% 1.263 23% 2.794 50% 5.569

B Under-represented elements [ Over-represented elements

The relationship is very significant. p-value= < 0,01 ; Chi2= 335,7 ; dof= 8.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ... sa vezi rezultatele n tabelul de Status of the respondent
mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care .

traiesc cu o boala rara)

Parent of a person
living with a rare
disease

49%)

Person living with
a rare disease

N

(46%)

Other family

members of a

person living with

-_4 arare disease

(partner,

grandparent,

sibling...)

Cross: Ce varsta aveati cand ati primit un diagnostic confirmat? / Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible, ...... | would have liked to be diagnosed AT
BIRTH
PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
B ) B ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
CE VARSTA AVEATI CAND ATI PRIMIT UN DIAGNOSTIC
CONFIRMAT? N % N % N % N % N % N %

intre 0 si 3 luni 17 3% 8 1% 48 8% 121 21% 393 67% 587 100%
ntre 4 luni si1an 24 4% 12 2% 73 1% 133 21% 396 62% 638 100%
Tntre 2 si 9 ani 50 4% 46 3% 183 14% 276 21% 780 58% 1.335 100%
Intre 10 si 19 ani 23 4% 32 6% 74 13% 140 24% 305 53% 574 100%
Intre 20 si 29 de ani 29 6% a1 8% 93 19% 121 25% 205 42% 489 100%
ntre 30 si 49 de ani 29 10% 84 8% 246 24% 261 25% 350 34% 1.040 100%
50 de ani sau mai mult 57 12% 47 10% 128 27% 110 23% 132 28% 474 100%
TOTAL 299 6% 270 5% 845 16% 1.162 23% 2.561 50% 5.137

B Under-represented elements WM Over-represented elements

The relationship is very significant. p-value= < 0,01 ; Chi2= 467,6 ; dof= 24.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ...sd vezi rezultatele in tabelul de q
’ P 8 Status of the respondent

mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care
traiesc cu o boala rara)

Parent of a person
living with a rare
/ disease

49%)

Person living with
a rare disease
(46%)

N

Other family
members of a
person living with
___arare disease
4 (partner,
grandparent,
sibling...)

Cross: Cat timp a trecut de la prima vizita medicala pana cand diagnosticul a fost confirmat prin teste genetice, clinice, de imagistica medicala, moleculare sau biochimice adecvate (de exemplu, biopsie,

analiza de sange sau urina): / Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible, ...... | would have liked to be diagnosed AT BIRTH
QA'I: TIMP A TRECUT DE LA PRIMA VIZITA MEDICALA PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
PANA CAND DIAGNOSTICUL A FOST CONFIRMAT PRIN
TESTE GENETICE, CLINICE, DE IMAGISTICA NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
MEDICALA, MOLECULARE SAU BIOCHIMICE ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
ADECVATE (DE EXEMPLU, BIOPSIE, ANALIZA DE
SANGE SAU URINA): N % N % N % N % N % N %
Mai putin de 1 luna 47 6% 37 4% 120 15% 197 24% 424 51% 825 100%
Intre 1 luna si 1 an 103 6% 97 6% 290 18% 359 22% 806 49% 1.655 100%
intre 1 an si 5 ani 77 6% 67 5% 202 17% 267 22% 609 50% 1.222 100%
Mai mult de 5 ani 68 5% 62 5% 198 15% 301 23% 655 51% 1.284 100%
TOTAL 295 6% 263 5% 810 16% 1.124 23% 2.494 50% 4.986

B Under-represented elements [ Over-represented elements

The relationship is not significant. p-value= 0,5 ; Chi2= 10,9 ; dof= 12.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ...sa vezi rezultatele in tabelul de q
Status of the respondent

mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care
traiesc cu o boala rara)

Parent of a person
living with a rare
disease

49%)

Person living with
a rare disease
(46%)

Other family
members of a
person living with
___arare disease
A (partner,
grandparent,
sibling...)

Cross: Si COUNTRY parmi "Bulgaria™ ou COUNTRY parmi "Czech Republic” ou COUNTRY parmi "Slovakia” ou COUNTRY parmi "Hungary"” ou COUNTRY parmi "Poland” ou COUNTRY parmi "Ukraine" ou
COUNTRY parmi "Romania"” ou COUNTRY parmi "Moldova" ou COUNTRY parmi "Russia" alors V="Eastern Europe" sinonsi COUNTRY parmi "Sweden" ou COUNTRY parmi "Denmark" ou COUNTRY parmi
"Norway" ou COUNTRY parmi "Ireland” ou COUNTRY parmi "United Kingdom" ou COUNTRY parmi "lceland” ou COUNTRY parmi "Finland" ou COUNTRY parmi "Estonia" ou COUNTRY parmi "Lithuania"
ou COUNTRY parmi "Latvia" alors V="Northern Europe" sinonsi COUNTRY parmi "Bosnia and Herzegovina" ou COUNTRY parmi "Italy" ou COUNTRY parmi "Serbia" ou COUNTRY parmi "Spain" ou
COUNTRY parmi "Malta" ou COUNTRY parmi "Portugal” ou COUNTRY parmi "Greece" ou COUNTRY parmi "Macedonia" ou COUNTRY parmi "Croatia” ou COUNTRY parmi "Andorra" ou COUNTRY parmi
"Slovenia" ou COUNTRY parmi "Albania" alors V="Southern Europe" sinonsi COUNTRY parmi "Germany" ou COUNTRY parmi "Switzerland" ou COUNTRY parmi "Austria"” ou COUNTRY parmi
"Luxembourg" ou COUNTRY parmi "Belgium" ou COUNTRY parmi "France” ou COUNTRY parmi "Netherlands" alors V="Western Europe" finsi / Please tell us how much you agree with the following
statements: If it is or were possible, ...... | would have liked to be diagnosed AT BIRTH

S| COUNTRY PARMI "BULGARIA" OU COUNTRY PARMI
"CZECH REPUBLIC" OU COUNTRY PARMI "SLOVAKIA"
OU COUNTRY PARMI "HUNGARY" OU COUNTRY PARMI
"POLAND" OU COUNTRY PARMI "UKRAINE" OU
COUNTRY PARMI "ROMANIA" OU COUNTRY PARMI
"MOLDOVA" OU COUNTRY PARMI "RUSSIA" ALORS
V="EASTERN EUROPE" SINONSI COUNTRY PARMI .
“SWEDEN" OU COUNTRY PARMI "DENMARK" OU PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
COUNTRY PARMI "NORWAY" OU COUNTRY PARMI

"IRFI ANIN" NI CNALINTRYV DARMI "IINITEN KINCNDNM"
B Under-represented elements M Over-represented elements

The relationship is very significant. p-value= < 0,01 ; Chi2= 205,0 ; dof= 12.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ... sa vezi rezultatele in tabelw
Status of the respondent

mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care
traiesc cu o boala rara)

Parent of a person
living with a rare
disease

N 49%)

Person living with
arare disease
(46%)

Other family
members of a
person living with
___arare disease
4 (partner,
grandparent,
sibling...)

Cross: Si COUNTRY parmi "Bulgaria™ ou COUNTRY parmi "Czech Republic” ou COUNTRY parmi "Slovakia"” ou COUNTRY parmi "Hungary"” ou COUNTRY parmi "Poland” ou COUNTRY parmi "Ukraine" ou
COUNTRY parmi "Romania" ou COUNTRY parmi "Moldova" ou COUNTRY parmi "Russia" alors V="Eastern Europe" sinonsi COUNTRY parmi "Sweden" ou COUNTRY parmi "Denmark" ou COUNTRY parmi
"Norway" ou COUNTRY parmi "Ireland” ou COUNTRY parmi "United Kingdom" ou COUNTRY parmi "lceland” ou COUNTRY parmi "Finland" ou COUNTRY parmi "Estonia" ou COUNTRY parmi "Lithuania"
ou COUNTRY parmi "Latvia" alors V="Northern Europe" sinonsi COUNTRY parmi "Bosnia and Herzegovina" ou COUNTRY parmi "Italy" ou COUNTRY parmi "Serbia" ou COUNTRY parmi "Spain" ou
COUNTRY parmi "Malta" ou COUNTRY parmi "Portugal” ou COUNTRY parmi "Greece" ou COUNTRY parmi "Macedonia" ou COUNTRY parmi "Croatia” ou COUNTRY parmi "Andorra" ou COUNTRY parmi
"Slovenia" ou COUNTRY parmi "Albania" alors V="Southern Europe" sinonsi COUNTRY parmi "Germany" ou COUNTRY parmi "Switzerland" ou COUNTRY parmi "Austria” ou COUNTRY parmi
"Luxembourg” ou COUNTRY parmi "Belgium" ou COUNTRY parmi "France” ou COUNTRY parmi "Netherlands" alors V="Western Europe" finsi / Please tell us how much you agree with the following
statements: If it is or were possible, ...... | would have liked to be diagnosed AT BIRTH

S| COUNTRY PARMI "BULGARIA" OU COUNTRY PARMI
"CZECH REPUBLIC" OU COUNTRY PARMI "SLOVAKIA"
OU COUNTRY PARMI "HUNGARY" OU COUNTRY PARMI
"POLAND" OU COUNTRY PARMI "UKRAINE" OU
COUNTRY PARMI "ROMANIA" OU COUNTRY PARMI
"MOLDOVA" OU COUNTRY PARMI "RUSSIA" ALORS
V="EASTERN EUROPE" SINONSI COUNTRY PARMI
"SWEDEN" OU COUNTRY PARMI "DENMARK" OU
COUNTRY PARMI "NORWAY" OU COUNTRY PARMI

"IRFI ANR" NI CALINTRY DARMI "IINITEN KINNCDhNAM"

PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH

B Under-represented elements M Over-represented elements

The relationship is very significant. p-value= < 0,01 ; Chi2= 205,0 ; dof= 12.

- L ET
SCREEN <4 j \
4CARE :3 Rare ‘

- Barometer E|JRORDIS

A EURORDIS % INITIATIVE RARE DISEASES EUROPE



Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Status of the respondent

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ... sa vezi rezultatele in tabelw

mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care

traiesc cu o boala rara)
Parent of a person

living with a rare
/ disease
49%)

Person living with
arare disease
(46%)

Other family
members of a
person living with
___arare disease
grandparent,

sibling...)
(5%)

Cross: Ati primit sau primiti TREATMENT(E) OR INTERVENTIE(ll) pentru a reduce sau controla efectele bolii rare, inclusiv medicamente, interventii chirurgicale, dieta sau alte mijloace medicale? / Please

tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible, ...... | would have liked to be diagnosed AT BIRTH
PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
ATI PRIMIT SAU PRIMITI TREATMENT(E) OR
INTERVENTIE(Il) PENTRU A REDUCE SAU CONTROLA NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
EFECTELE BOLII RARE, INCLUSIV MEDICAMENTE, ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
INTERVENTII CHIRURGICALE, DIETA SAU ALTE
MIJLOACE MEDICALE? N % N % N % N % N % N %

Da, chiar si partial (de exemplu, pentru unul dintre simptome) 257 6% 231 5% 719 16% 1.017 23% 2.279 51% 4.503 100%
Nu 61 6% 51 5% 169 17% 230 23% 476 48% 987 100%
Nu sunt sigur(a) 5 6% 5 6% 14 18% 16 20% 39 49% 79 100%
TOTAL 323 6% 287 5% 902 16% 1.263 23% 2.794 50% 5.569

B Under-represented elements M Over-represented elements

The relationship is not significant. p-value= 1,0 ; Chi2= 2,7 ; dof= 8.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ...sa vezi rezultatele in tabelw Status of the respondent

mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care

traiesc cu o boala rara)

Parent of a person
living with a rare
disease

49%)

Person living with
arare disease
(46%)

N

Other family
members of a
person living with
___arare disease
4 (partner,
grandparent,
sibling...)

Cross: in ansamblu, cat de eficient este tratamentul pe care il primiti pentru boala dumneavoastra rara? / Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible, ...... |
would have liked to be diagnosed AT BIRTH

PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
IN ANSAMBLU, CAT DE EFICIENT ESTE TRATAMENTUL ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
PE CARE iL PRIMITI PENTRU BOALA
DUMNEAVOASTRA RARA? N % N % N % N % N % N %

Deloc 18 8% 19 8% 43 18% 43 18% 112 48% 235 100%
Putin 47 6% 47 6% 141 17% 185 22% 420 50% 840 100%
Moderat 84 7% 59 5% 209 17% 303 24% 591 47% 1.246 100%
Semnificativ 80 6% 76 6% 204 15% 321 23% 690 50% 1.371 100%
Extrem de mult 25 4% 21 3% 91 14% 137 20% 397 59% 671 100%
Nu sunt sigur(a) 8 4% 15 7% 45 20% 47 21% 108 48% 223 100%
TOTAL 262 6% 237 5% 733 16% 1.036 23% 2.318 51% 4.586

B under-represented elements M Over-represented elements

The relationship is very significant. p-value= < 0,01 ; Chi2= 48,0 ; dof= 20.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ... sa vezi rezultatele in tabel% Status of the respondent

mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care

traiesc cu o boala rara)

Parent of a person
living with a rare
/ disease

49%)

Person living with
arare disease N
(46%)

Other family
members of a
person living with

_’_ a rare disease
(partner,
grandparent,

LY

Cross: Did you receive or are you receiving SUPPORTIVE CARE, for example physiotherapy, behavioural interventions (meant for self-control or emotional regulation)? / Please tell us how much you agree

with the following statements: If it is or were possible, ...... I would have liked to be diagnosed AT BIRTH
PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
DID YOU RECEIVE OR ARE YOU RECEIVING NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
SUPPORTIVE CARE, FOR EXAMPLE PHYSIOTHERAPY, ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
BEHAVIOURAL INTERVENTIONS (MEANT FOR SELF-

CONTROL OR EMOTIONAL REGULATION)? N % N % N % N % N % N %
Da 173 6% 134 5% 418 15% 619 22% 1.460 52% 2.804 100%
NU, insa este/a fost necesara 88 6% 71 5% 256 16% 345 22% 797 51% 1.557 100%
NU, thsa NU este/a fost necesara 54 5% 75 7% 207 19% 260 24% 477 44% 1.073 100%
Nu sunt sigur(a) 8 6% 7 5% 21 16% 39 29% 60 44% 135 100%
TOTAL 323 6% 287 5% 902 16% 1.263 23% 2.794 50% 5.569

B Under-represented elements M Over-represented elements

The relationship is very significant. p-value= < 0,01 ; Chi2= 34,3 ; dof= 12.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Status of the respondent

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ...sa vezi rezultatele in tabelw

mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care
trdiesc cu o boala rara) Parent of a person
living with a rare
disease

49%)

Person living with
arare disease

N

(46%)

Other family

members of a

person living with

___ a rare disease

(partner,

grandparent,

sibling...)
Cross: Overall, how effective is the supportive care you are receiving for your rare disease? / Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible, ...... | would have

liked to be diagnosed AT BIRTH
PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
OVERALL, HOW EFFECTIVE IS THE SUPPORTIVE CARE
YOU ARE RECEIVING FOR YOUR RARE DISEASE? N % N % N % N % N % N %

Deloc 8 6% 6 5% 24 19% 20 16% 67 54% 125 100%
Putin 37 6% 39 7% 77 13% 132 23% 290 50% 575 100%
Moderat 57 6% 45 5% 138 15% 226 25% 439 49% 905 100%
Semnificativ 57 6% 40 4% 129 14% 199 22% 473 53% 898 100%
Extrem de mult 18 5% 10 3% 47 14% 60 18% 195 59% 330 100%
Nu sunt sigur(a) 4 4% 2 2% 24 22% 24 22% 57 51% 111 100%
TOTAL 181 6% 142 5% 439 15% 661 22% 1.521 52% 2.944

B Under-represented elements WM Over-represented elements

The relationship is weakly significant. p-value= 0,1 ; Chi2= 30,3 ; dof= 20.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Status of the respondent

Faceti clic pe una dintre categoriile din lateral... ... sa vezi rezultatele in tabelw

mai jos doar pentru acest tip de respondenti (ex. doar pentru persoanele care
traiesc cu o boala rara) Parent of a person
living with a rare
disease

49%)

Person living with
a rare disease N

(46%)
Other family
members of a
person living with
___ a rare disease
(partner,
grandparent,
sibling...)
Cross: Genetic diseases / Please tell us how much you agree with the following statements: If it is or were possible, ...... | would have liked to be diagnosed AT BIRTH
PLEASE TELL US HOW MUCH YOU AGREE WITH THE FOLLOWING STATEMENTS: IF IT IS OR WERE POSSIBLE, ...... | WOULD HAVE LIKED TO BE DIAGNOSED AT BIRTH
NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
GENETIC DISEASES N % N % N % N % N % N %
Genetic diseases 174 4% 163 4% 543 14% 885 22% 2.187 55% 3.952 100%
Non Genetic diseases 89 12% 67 9% 202 28% 169 23% 197 27% 724 100%
TOTAL 263 6% 230 5% 745 16% 1.054 23% 2.384 51% 4.676

B Under-represented elements [ Over-represented elements

The relationship is very significant. p-value= < 0,01 ; Chi2= 272,7 ; dof= 4.
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

"v Capitolul 2

Opinia respondentilor cu privire la
screening-ul nou-nascutilor pentru
toate bolile rare

***"
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Urmatoarele cateva intrebari se vor referi la despre parerea dvs. despre utilizarea testelor pentru screening pentru ORICE BOALA RARA la nastere. in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa
screening-ului la nastere:

Daca exista tratament(e) sau interventie(ii) pentru a reduce sau controla efectele 33% 51%
bolii rare, inclusiv medicamente, interventii chirurgicale, dietad sau alte mijloace
medicale
Chiar si in absenta unui/unor asemenea tratament(e) sau interventie(ii) 32% 37%
@ Nu sunt deloc de acord @ Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord Sunt de acord Sunt complet de acord

Urmatoarele cateva intrebari se vor referi la despre parerea dvs. despre utilizarea testelor pentru screening pentru ORICE BOALA RARA la nastere. in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa
screening-ului la nastere:

NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE
ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL
Daca exista tratament(e) sau interventie(ii) pentru a reduce sau controla efectele
bolii rare, inclusiv medicamente, interventii chirurgicale, dieta sau alte mijloace 136 178 584 1.846 2.825 5.569
medicale
Chiar si in absenta unui/unor asemenea tratament(e) sau interventie(ii) 220 436 1.090 1.776 2.047 5.569
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nastere, CU CONDITIA sa afecteze:

Mai mult de 1 persoana din 100.000 31% 39%

Mai putin de 1 persoana din 100.000 29% 37%

@ Nu sunt deloc de acord @ Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord Sunt de acord Sunt complet de acord

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nastere, CU CONDITIA s afecteze:

NU SUNT DELOC DE ACORD NU SUNT DE ACORD NICI ACORD, NICI DEZACORD SUNT DE ACORD SUNT COMPLET DE ACORD
Mai mult de 1 persoana din 100.000 413 328 953 1.703 2.172
Mai putin de 1 persoana din 100.000 295 375 1.232 1.631 2.036

4CARE

TOTAL

5.569
5.569
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

O boala poate fi diagnosticata la nastere, dar se manifesta doar mai tarziu in viata. in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nastere, CU CONDITIA ca primele simptome sa

apara in mod tipic:

La nastere sau imediat dupa aceea [/ 33% 50%

Tnainte de varsta de 2 ani 5% 5% 35% 43%

@ Nu sunt deloc de acord
intre 2 si 9 ani 7% 7% 32% 38% @ Nu sunt de acord

@ Nici acord, nici dezacord
Sunt de acord

Intre 10 si 17 ani 9% 9% 30% 35%
Sunt complet de acord

La 18 ani sau mai mult 9% 9% 29% 33%

La o varsta necunoscuta (varsta necunoscuta la debut) 7% 7% 29% 36%

O boala poate fi diagnosticata la nastere, dar se manifesta doar mai tarziu in viata. in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusi screening-ului la nastere, CU CONDITIA ca primele simptome sa
apara in mod tipic:

NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI SUNT COMPLET DE

ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD ACORD TOTAL

La nastere sau imediat dupa aceea 195 190 552 1.854 2.778 5.569

Tnainte de varsta de 2 ani 292 268 685 1.944 2.380 5.569

Intre 2 si 9 ani 406 392 873 1.808 2.090 5.569

Intre 10 si 17 ani 483 474 1.006 1.672 1.934 5.569

La 18 ani sau mai mult 516 529 1.095 1.603 1.826 5.569
La o varsta necunoscuta (varsta necunoscuta la

416 406 1.115 1.637 1.995 5.569
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"

Sample size 5569 responses

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nastere, CU CONDITIA sa fie:

Destul de severa (pune viata in pericol sau duce la dizabilitati severe)  [ERIVAL 27%

Usor 35%

Lipsita de severitate (are doar efecte marginale asupra sanatatii si calitatii vietii) 25%

@ Nu sunt deloc de acord @ Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord Sunt de acord

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusi screening-ului la nastere, CU CONDITIA sa fie:

NU SUNT DELOC DE NICI ACORD, NICI

ACORD NU SUNT DE ACORD DEZACORD SUNT DE ACORD
Destul de severa (pune viata in pericol sau duce la dizabilitati severe) 158 126 308 1.502
Usor 237 459 1.076 1.953
Lipsita de severitate (are doar efecte marginale asupra sanatatii si calitatii vietii) 462 824 1.386 1.407

Sunt complet de acord

62%

33%

SUNT COMPLET DE
ACORD

3.475

1.844

1.490
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among “Non-response” And CONTINENT among “Europe” And case_controle does not contain ‘control” And Consent_rep_leg is not among "Nu

Sample size 5569 responses

La screening-ul pentru o boala, poate exista sansa ca boala sa nu se dezvolte chiar daca testul
este pozitiv. In opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screenmg -ului la nastere CU
CONDITIA CA daca testul este pozitiv, sansele ca boala sa apara cu adevarat sa fie:

Mari (80%) ERALA 32% 52%

Moderate (50%) ANV 36% 37%

Reduse (20%) BE¥A) 14% 26% 27%

@ Nu sunt deloc de acord @ Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord
Sunt de acord

Sunt complet de acord

La screening-ul pentru o boala, poate exista sansa ca boala sa nu se dezvolte chiar daca testul
este pozitiv. In opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screenlng -ului la nastere CU
CONDITIA CA daca testul este pozitiv, sansele ca boala sa apara cu adevarat sa fie:

NICI
NU SUNT ACORD, SUNT
DELOC DE NU SUNT NICI SUNT DE COMPLET
ACORD DE ACORD DEZACORD ACORD DE ACORD TOTAL
Mari (80%) 176 196 532 1.779 2.886 5.569
Moderate (50%) 196 329 972 2.005 2.067 5.569
Reduse (20%) 349 757 1.514 1.454 1.495 5.569

*"‘*'

SCREEN -4 nN«r j

4CARE o Rare ‘
- Barometer

A EURORDIS % INITIATIVE RIREDISEASESEUHI]PE



Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"

Sample size 5569 responses

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nagtere DACA NU EXISTA

NICIUN TRATAMENT SlI:

Exista posibilitatea ca persoana sa
participe la cercetari pentru a-si
ameliora PROPRIA boala

37% 50%

Exista posibilitatea ca persoana sa
participe la cercetari pentru a ameliora
bolile ALTOR OAMENI

36% 45%

Aceasta ar permite familiilor sa 36% 50%
planifice sau sa faca ajustari ale stilului
de viata in avans (cum ar fi mutarea
intr-o casa noua sau amenajarea unei
case pentru dizabilitati)

Ingrijirea de sustinere, de exemplu 36% 52%
fizioterapie sau interventii
comportamentale (destinate
autocontrolului sau reglarii
emotionale), POATE imbunatati

. gestionarea bolii
Ingrijirea de sustinere, de exemplu 12% 12% 26% 30%
fizioterapie sau interventii
comportamentale (destinate
autocontrolului sau reglarii
emotionale), NU POATE imbunatati
gestionarea bolii

Aceasta ar permite persoanei sa-si
recunoasca mai bine dizabilitatile si sa
obtina un sprijin social mai adecvat si o
viata independenta

35% 55%

@ Nu sunt deloc de acord @ Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord Sunt de acord

Sunt complet de acord

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nagtere DACA NU EXISTA
NICIUN TRATAMENT SI:

NU SUNT NICI SUNT
DELOC NU SUNT ACORD, COMPL...
DE DE NICI SUNT DE DE
ACORD ACORD DEZAC... ACORD ACORD TOTAL

Exista posibilitatea ca persoana sa
participe la cercetari pentru a-si 87 123 527 2.040 2.792 5.569
ameliora PROPRIA boala

Exista posibilitatea ca persoana sa
participe la cercetari pentru a ameliora 101 186 731 2.030 2.521 5.569
bolile ALTOR OAMENI

Aceasta ar permite familiilor sa planifice

sau sa faca ajustari ale stilului de viata

in avans (cum ar fi mutarea intr-o casa 88 153 515 2.004 2.809 5.569
noua sau amenajarea unei case pentru

dizabilitati)

ngrijirea de sustinere, de exemplu

fizioterapie sau interventii

comportamentale (destinate 99 112 475 2.006 2.877 5.569
autocontrolului sau reglarii emotionale),

POATE imbunatati gestionarea bolii

Ingrijirea de sustinere, de exemplu

fizioterapie sau interventii

comportamentale (destinate 657 671 1.155 1.430 1.656 5.569
autocontrolului sau reglarii emotionale),

NU POATE imbunatati gestionarea bolii

Aceasta ar permite persoanei sa-si

recunoasca mai bine dizabilitatile si s&
74 101 397 1.952 3.045 5.569

ARHAR 1n anriiin cAanial mAl AdAAUAE A A
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nastere DACA NU
EXISTA NICIUN TRATAMENT SI:

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nagtere DACA NU EXISTA
NICIUN TRATAMENT SI:

Este important sa primiti un P24 36% 46%
di tic chiar si Tn absenta alt NICI SUNT
lagnostic chiar si In absenia altor NUSUNT NUSUNT  ACORD, COMPLET
' 'beneflcn (cum arfi trata'merjtZ DELOC DE DE NICI SUNT DE DE
participare la cercetare sau ajustari ACORD ACORD DEZACO... ACORD ACORD TOTAL

de viata)
Este important sa primiti un
diagnostic chiar si in absenta altor
i i i 2 % 38% 51%
Ar(;i?j t?nps;r:gﬁcliﬁ? ﬂgﬁ,?;jt?: :: ) ° ° beneficii (cum ar fi tratament, 121 239 646 1.998 2.565 5.569

persoanelor care il ingrijesc participare la cercetare sau ajustari

de viata)

Aceasta permite un diagnostic mai

g . M

rapid, in beneficiul individului si al 70 116 397 2.141 2.845 5.569
Aceasta permite un diagnostic mai 36% 44% o
rapid, reducand astfel costurile la persoanelor care il ingrijesc
nivel national Aceasta permite un diagnostic mai
rapid, reducand astfel costurile la 130 201 776 1.991 2.471 5.569
nivel national
Aceasta poate permite parintilor 37% 47% Aceasta poate permite parintilor
alegeri mai bune de planificare alegeri mai bune de planificare 89 171 606 2.062 2.641 5.569
familiala
familiala
Aceasta NU ofera parintilor informatii
733 912 1.672 1.135 1.117 5.569
pentru planificarea familiala
Aceasta NU ofera parintilor informatii 13% 16% 20% 20%

pentru planificarea familiala

@ Nu sunt deloc de acord @ Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord
Sunt de acord Sunt complet de acord
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nagtere DACA NU EXISTA

NICIUN TRATAMENT S in opinia dvs., ORICE BOALA RARA ar trebui supusa screening-ului la nastere DACA NU EXISTA

NICIUN TRATAMENT Sl:

NU SUNT NICI SUNT
DELOC NU SUNT ACORD, COMPL...
Cunoasterea prealabila a limitarilor gz 37% 50% DE DE NICI SUNT DE DE
mentale sau fizice ale copilului poate ACORD ACORD DEZAC... ACORD ACORD TOTAL
permite o educare mai adecvata a
copilului Cunoasterea prealabila a limitarilor
mentale sau fizice ale copilului poate
) . 5 72 154 476 2.080 2.787 5.569
Boala poate fi urmarita si efectele Y&/ 38% 51% permite o educare mai adecvata a
negative pot fi evitate prin practici de copilului
prevenire
Boala poate fi urmarita si efectele
negative pot fi evitate prin practici de 73 91 411 2.136 2.858 5.569
Aceasta poate prezice raspunsul - 36% 37% prevenire
pacientului la medicamente, fara ) .
leg&tura cu prezenta unei boli rare Aceasta poate prezice raspunsul
pacientului la medicamente, fara 116 237 1.132 2.016 2.068 5.569
legatura cu prezenta unei boli rare
A‘F??St? pgate p(?rmite rvnemprilor 38% 51% Aceasta poate permite membrilor
familiei sa stie daca poarta varianta
care provoac boala familiei sa stie daca poarta varianta 66 120 423 2.106 2.854 5.569
care provoaca boala
Exista posibilitatea de a va alatura
ety ihili A 3 i 0, o,
Existd posibilitatea de a va alatura unui - 2Zg S 44% unui grup de sprijin pentru pacienti 92 152 704 2.159 2.462 5.569
grup de sprijin pentru pacienti sau unei ’
comunitati online sau unei comunitati online
NU exista nicio posibilitate de a va
alatura unui grup de sprijin pentru 624 819 1.624 1.249 1.253 5.569

NU exista nicio posibilitate de a va
alatura unui grup de sprijin pentru
pacienti sau unei comunitati online

@ Nu sunt deloc de acord o
Sunt complet de acord

1% 15% 22%

Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord

22%

Sunt de acord

pacienti sau unei comunitati online
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Dupa parerea dvs., este posibil ca screening-ul pentru ORICE BOALA RARA la nastere... Dupa parerea dvs., este posibil ca screening-ul pentru ORICE BOALA RARA la nastere...
NU SUNT NICI SUNT
DELOC NU SUNT ACORD, COMPL...
...s& ducé la discriminare? 25% 27% 19% 9% DE DE NICI SUNT DE DE
ACORD ACORD DEZAC... ACORD ACORD TOTAL
...8a duca la discriminare? 1.372 1.505 1.141 1.069 482 5.569
.53 capaciteze familia? FNAA 39% 30% ...sa capaciteze familia? 221 384 1.101 2.181 1.682 5.569
...sa stigmatizeze familia? 970 1.522 1.616 1.073 388 5.569
...sa provoace anxietatea parintilor? 362 577 1.216 2.331 1.083 5.569
...sa stigmatizeze familia? 17% 27% 19% 7% s submineze increderea in
1.019 1.893 1.841 538 278 5.569

sistemul care ofera teste?

...sa provoace anxietatea parintilor?  FAZESNIE) 42% 19%

...sa submineze increderea in 18% 34% 10% 5%
sistemul care ofera teste?

@ Nu sunt deloc de acord @ Nu sunt de acord @ Nici acord, nici dezacord
Sunt de acord Sunt complet de acord
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Mai multe intrebari despre dvs. Aceste informatii ne vor permite sa analizam mai in detaliu datele culese. Ma consider o persoana:

...rezervata 13% 18% 19% 17% 2%

...In general increzatoare KA 10% 16% 28% 2%

...care tinde sa fie lenesa 35% 29% 17% 4% 1%

...relaxata, care face fata bine stresului 10% 22% 23% 14% 2%

...are putine preocupari artistice 22% 29% 18% 1% 2%
...comunicativa, sociabila 4% 11% 16% 31% 2%

...tinde sa gaseasca defecte la altii 18% 31% 27% 4% 2%

...1si indeplineste obligatiile cu constiinciozitate — WAEF) 1% 47% 2%
...se emotioneaza usor 10% 24% 22% 15% 1%

...are o imaginatie activa ¥ 7% 20% 31% 2%

@ Dezacord puternic o Putin dezacord @ Nici acord, nici dezacord ) Putin acord Acord puternic Nu pot sa spun
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Mai multe intrebari despre dvs. Aceste informatii ne vor permite sa analizam mai in detaliu datele culese. Ma consider o persoana:

NICI ACORD, NICI

DEZACORD PUTERNIC PUTIN DEZACORD DEZACORD PUTIN ACORD ACORD PUTERNIC NU POT SA SPUN TOTAL
...rezervata 680 905 946 1.5685 867 101 5.084
...In general increzatoare 156 514 811 2.110 1.406 87 5.084
...care tinde sé fie lenesa 1.769 1.495 857 699 193 71 5.084
...relaxata, care face fata bine
483 1.119 1.193 1.496 712 81 5.084
stresului
...are putine preocupari artistice 1.132 1.449 940 913 544 106 5.084
...comunicativa, sociabila 183 551 810 1.862 1.594 84 5.084
...tinde sa gaseasca defecte la allii 922 1.595 1.368 921 196 81 5.083
...Tsi indeplineste obligatiile cu
56 150 542 1.823 2.396 116 5.083
constiinciozitate
...se emotioneaza usor 514 1.202 1.129 1.397 765 76 5.083
...are o imaginatie activa 144 370 1.020 1.868 1.576 105 5.083
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"

Sample size 5569 responses

Femeie
Barbat
Alta
TOTAL

Barbat
(19%) \

Sunteti :

Alta

Sunteti :

4.235
967
21
5.223

Sub 18

18-24

25-34

35-49

50-64

65 sau peste

Sub 18
18-24

25-34

35-49

50-64

65 sau peste

TOTAL

1%

2%

How old are you?

10%

32%

How old are you?

N

35

92
590
2.206
1.640
518
5.081
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"

Sample size 5569 responses

Ce varsta are persoana afectata de boala rara?

Ce varsta are persoana afectata de boala rara?

N
Mai putin de 2 ani - 6%
Mai putin de 2 ani 157
intre 2 5i-10-ani | :
Intre 2 si 10 ani 1.040
~ . . 0, a
intre 20 si 24 de ani [ 9% ntre 20 si 24 de ani 235
35.49 6% 35-49 152
50-64 53
50-64 2%
65 sau peste 41
0,
65 sau peste 2% Alta, specificati 42
Alta, specificati 2% TOTAL 2.733
Cati copii aveti? Cati copii aveti?
N
1 1.203
3 sau mai multi 876
TOTAL 5.070

3 sau mai multi

17%

38%
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Ce varsta are cel mai mic copil? Ce varsta are cel mai mic copil?
N
Mai put,in de 2 ani - 8% Mai pu’gin de 2 ani 324
Intre 2 si 9 ani 1.189
Intre 10 si 17 ani 959
TOTAL 4.010
Intre 10 si 17 ani 24%
18 de ani sau mai mult 38%
Cati copii afectati de o boala rara aveti? Cati copii afectati de o boala rara aveti?
N
1.045
0 0 (26%)
1 2.560
2 sau mai multi? 405
] TOTAL 4.010
2 sau mai multi? 2 sau mai multi? (10%)
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain "control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

La ce varsta ati incheiat pregatirea scolara (cursuri de zi)? Cum ati descrie cunostintele dvs. de genetica?

15 ani sau mai putin . 3% Excelente - 5%

24 de ani si peste 34% Slabe 22%

inca studiez 5% Inexistente 4%

La ce varsta ati incheiat pregatirea scolara (cursuri de zi)?
! preg s ( ) Cum ati descrie cunostintele dvs. de genetica?

N
N

15 ani sau mai putin 142
’ Excelente 270

intre 16 si 19 ani 1.222
’ Buna 1.618

intre 20 si 23 de ani 1.757
’ Moderat 1.850

24 de ani si peste 1.699
: Slabe 1.105

inca studiez 243
Inexistente 220

TOTAL 5.063
TOTAL 5.063
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Care este cea mai buna descriere a dvs.? Care este cea mai buna descriere a dvs.?
N
Apartin unei majoritati etnice in tara unde locuiesc 4.217
Apartin unei majoritati etnice in tara 92% ) o ) )
unde locuiesc Fac parte dintr-o minoritate etnica in tara unde locuiesc 224
Alta, specificati 139
TOTAL 4.580
Fac parte dintr-o minoritate etnica in 5%

tara unde locuiesc

Alta, specificati 3%
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Sample information : Cnsqcs__undermined_tests_system is not among "Non-response” And CONTINENT among "Europe” And case_controle does not contain “control” And Consent_rep_leg is not among "Nu"
Sample size 5569 responses

Multumesc!

Pentru orice intrebari, va rugam sa contactati echipa Rare
Barometer la rare.barometer@eurordis.org
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