Aceitacdo familiar no processo de enfrentamento de doencas genéticas: revisdo de

literatura
Family acceptance in the process of coping with genetic disease: Review of literature
RESUMO

A descoberta de uma doenca genética que desponta deficit intelectual afeta a estabilidade
familiar através da quebra de expectativa, inseguranca quanto aos riscos de letalidade e o
sentimento de culpa dos pais diante do diagndstico. Esse artigo tem como objetivo avaliar a
aceitacdo familiar e as estratégias de enfrentamento utilizadas nesse processo. Para o
levantamento de dados, foram utilizados 24 artigos das bases de dados “Google Académico” e
SciELO. Destes, apenas cinco se enquadraram nos critérios de selecdo por abordarem a relacao
parental com doencas genéticas e medidas de enfrentamento familiar. O processo de aceitacao,
muitas vezes, é dificultado pela desinformacao sobre a doenca, pelo desemparo da rede de apoio
e pela forma como a noticia é comunicada pelos profissionais de satde. Os progenitores, desse
modo, culpabilizam-se pelo ocorrido, principalmente a mae. Estratégias de enfrentamento, nesse
contexto, sdo buscadas, como: suporte religioso, familiar, de amigos e pablico. Tratar a familia
como personagem central do problema, e ndo a patologia, € um passo fundamental para o inicio
do enfrentamento dessa condicdo. A importancia desse artigo fundamenta-se na capacidade de
fornecer informacdo tanto as familias, como aos profissonais de salde, visando a melhor forma

de realizar o processo de enfrentamento.
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ABSTRACT

The discovery of a genetic disease that raises intellectual deficits affects family stability through
the breakdown of expectations, insecurity regarding the risks of lethality and the parents' guilt at
the diagnosis. This article aims to assess family acceptance and coping strategies used in this
process. For data collection, 24 articles from the “Google Scholar” and SciELO databases were
used. From these, only five met the selection criteria for addressing the parental relationship with

genetic diseases and family coping measures. The acceptance process is often hampered by



misinformation about the disease, the lack of support from the support network and the way the
news is communicated by health professionals. The parents, therefore, blame themselves for
what happened, especially the mother. Coping strategies in this context are sought, such as:
religious, family, friends and public support. Treating the family as the central character of the
problem, and not the pathology, is a fundamental step towards starting to face this condition. The
importance of this article is based on the ability to provide information to both families and

health professionals, aiming at the best way to carry out the coping process.
KEYWORD: genetic syndrome; coping; face; family; acceptance.
INTRODUCAO

MutacOes genéticas podem acarretar em sindromes que evidenciam deficit intelectual e
afetam a vida das pessoas presentes no circulo social, em decorréncia de limitagdes significativas
tanto no funcionamento intelectual como no comportamento adaptativo. Essa instabilidade
possui varias causas, como, especificamente: quebra de expectativas, devido do receio familiar
de possiveis ocorréncias de mas formacdes ou comprometimento multissistémico; inseguranca
quanto a gravidade ou a letalidade da alteracdo genética; e sentimento de culpa expresso

inconscientemente pela geragdo de um filho com comprometimento genético*>67,

Ademais, situacdes como maiores responsabilidades; gastos extras com medicamentos e
tratamentos; e desafios enfrentados pela prépria crianca, como discriminacdo social, dificuldade
de comunicacdo, bullying e inadaptagdo social, sdo fatos que afetam diretamente toda a

familial®’.

As respostas de negacdo ou aceitacdo refletem diretamente no lagco estabelecido e nos
cuidados dispensados ao filho. Quanto melhores atendidas as necessidades basicas da crianca de
afeto e carinho, mais positivas sdo as respostas de adaptacéo e desenvolvimento®’. Ou seja, ha a
necessidade de atender tanto a parte fisiologica como a afetiva. E nesse contexto que se

estabelecem as estratégias de enfrentamento familiar.

Outro parametro de extrema importancia para a aceitagdo do diagndstico e o inicio do

processo de enfrentamento € 0 modo como a noticia é revelada. O desamparo do sistema de



saude e a comunicacéo de forma rispida e ndo empatica gera um sentimento de revolta nos pais,

dificultando o processo de aceitagd0.%"®

Busca-se com o estudo aprofundar, por meio das publica¢des selecionadas, artigos que
provém de bases multidisciplinares, contribuindo de forma significativa com o saber sobre a area
do impacto do diagndstico da doenca genética e processo de enfrentamento familiar. Abordagens
psicanaliticas, sociolégicas e humanistas complementam a subjetividade desse assunto e
conferem um carater mais empético e mais completo, ao abordar tanto o lado fisico quanto o

psicoldgico, ao estudo.

Dessa forma, este trabalho tem como objetivos apresentar dados da literatura cientifica

sobre o contexto da aceitacdo familiar no processo de enfrentamento de doencas genéticas

METODOLOGIA

Este estudo apresenta-se como uma revisdo bibliogréfica. A fase da coleta de dados
ocorreu no periodo de 23 de agosto até 30 de outubro de 2019. O processo de identificacdo e
selecdo de busca para o estudo se deu por meio de publicacGes indexadas em bases eletrénicas
cientificas como Scientific Eletronic Library Online (SciELO) e Google Académico. Utilizou-se
para selecdo dos artigos: artigos completos disponiveis para analise; publicados no idioma
portugués, entre os anos 2007 a 2017 sendo excluidos artigos que ndo atendiam os critérios de
inclusdo, como o intervalo de tempo delimitado de 2007-2017 e que ndo possuiam relacdo direta
com o0s objetivos desse estudo. No processo de busca utilizaram-se 0s descritores: aceitagdo
familiar de sindromes genéticas, enfrentamento perante sindromes genéticas e enfrentamento da
deficiéncia intelectual, resultando em 24 artigos. Apos leitura e avaliacdo dos periddicos, dos 19
artigos que ndo atendiam aos critérios de inclusdo, sendo cinco por ndo se enquadrarem no
periodo analisado e 14 por divergirem do tema proposto, a amostra final contou com 05
publicacdes. Para a sintese dos artigos foi elaborado um instrumento de coleta que possibilitou a
estratificacdo de varidveis organizadoras: base de publicacéo, titulo do periddico, autores, dados

do periddico, objetivos e resultados do estudo.
RESULTADOS

Representacao dos 05 artigos organizados por meio de um fluxograma (Figura 1).



Figura 1 - Fluxograma de identificacao e selecdo dos artigos
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Quando analisados os periddicos frente a associacdo entre as tematicas abordadas e 0s
objetivos desse estudo, dos 05 artigos incluidos, 2 apresentam em seus escritos a necessidade de
estabelecer vinculos com a crianca para um maior beneficio no enfrentamento da doenca
genétical#, 3 abordam a tematica sob a Otica da quebra de expectativas do imaginario de um
filho saudavel e perfeito?3 e 1 faz associagBes entre a presenca de uma rede de apoio slida,
com intenso auxilio as familias e o0 melhor enfrentamento da situagéo®.

Ao estratificar o material por ano de publicacdo, entre os anos de 2007 e 2017, observou-
se que a média de publicacdo por ano varia entre um a dois artigos. No entanto, 0s anos que mais
tiveram publicacdes foram em 2007, com dois artigos publicados (1,3) e 0 ano de 2016, também
com duas publicacdes (2,5).

Buscando atender a o processo de busca e andlise de periddicos na revisao, dos 05 artigos
publicados entre o periodo de setembro de 2007 a outubro de 2017 considerou-se as bases de
dados: SciELO (N=4) e Google Académico (N=1)

Apbs leitura e andlise criteriosa dos artigos incluidos e para contemplar os objetivos
propostos pelo estudo, os artigos foram organizados por base de dados, titulo, autor, dados do
periddico, objetivos e principais resultados. Para maior compreensdo, os artigos foram

organizados na Tabela 1, possibilitando sua avaliacao criteriosa.



Tabela 1 - Apresentacéo dos artigos selecionados para compor a amostra do estudo

Base de Titulo do Autores Dados do | Objetivo do Resultados
publicagdo artigo periodico estudo principais do
estudo
SciELO A repercussao | Sunelaitis, R. C; Acta Identificar Os dados
de um Arruda, D. C; Paulistade | comoamée | revelaram que
diagnostico de Marcom, S.S | Enfermagem | percebe o as vezes este
Sindrome de ; 2007, processo de | diagndstico €
Down no namero 3; p. | revelacdo do | informado em
cotidiano 264-271 diagndstico | circunstancias
familiar: de Sindrome | inadequadas,
perspectiva da de Down que as maes
méae (SD) e conhecem
repercussdes | pouco sobre a
disto no SD e que
cotidiano quando os
familiar. problemas de
saude séo
muitos, suas
expectativas
se restringem
amelhoria e
avancos em
curto prazo.
Google O diagndstico Ataide, C. A; Interfaces | Compreender Fatores
Académico | das criangas Ricas, J. Cientificas - | o impacto do | socioeconomi
com doenca Salde e diagnostico cos; a
Falciforme: Ambiente; da doenca ausencia da
desafios e 2016; falciforme participacao
perspectivas do volume 4; para o paterna no
enfrentamento p.19 contexto tratamento da



http://www.scielo.br/cgi-bin/wxis.exe/iah/?IsisScript=iah/iah.xis&base=article%5Edlibrary&format=iso.pft&lang=i&nextAction=lnk&indexSearch=AU&exprSearch=SUNELAITIS,+REGINA+CATIA
http://www.scielo.br/cgi-bin/wxis.exe/iah/?IsisScript=iah/iah.xis&base=article%5Edlibrary&format=iso.pft&lang=i&nextAction=lnk&indexSearch=AU&exprSearch=ARRUDA,+DEBORA+CRISTINA
http://www.scielo.br/cgi-bin/wxis.exe/iah/?IsisScript=iah/iah.xis&base=article%5Edlibrary&format=iso.pft&lang=i&nextAction=lnk&indexSearch=AU&exprSearch=MARCOM,+SONIA+SILVA

familiar.

criancae a
educacao em
saude na
compreensao

diagnostico da

doenca
falciforme.
SciELO Pais, filhose | Junior, G. A. F; | Psicologia: Discutir Transtornos
deficiéncia: Messa, A. A. Ciénciae | estudos sobre familiares
estudos sobre Profissdo; a familia e depende: as
as relacoes 2007; situacOes que | crencas dos
familiares. namero 2; p. com uma pais até os
236-245 crianca recursos da
deficiente na familia em
familia. lidar com a
deficiéncia.
SciELO A experiéncia Bastos, O. M; | Cadernos de | Identificar os | O impacto do
de ter um filho | Deslandes, S. F. Saude significados | diagnostico e
com Publica; construidos a busca de
deficiéncia 2008; por estas artificios no
mental: namero 9; p. | maes diante | cotidiano para
narrativas de 2141-2150 | do obstaculos | adaptar-se aos
maées. que tiveram | cuidados com
que enfrentar | o filho, assim
para alcancar Como as
0 melhor dificuldades
tratamento atendimento
para 0s enfrentadas na
filhos. rede publica.
SciELO Estratégias de | Santos, M. A. Ciéncia & | Investigaras | O cuidar de
enfrentamento D; Saude estratégias de | pessoas com




adotadas por Martins, M. L. Coletiva; enfrentament Dle
pais de D.P.L.P 2016; 0 adotadas estressante
criangas com namero 10; | por paisde | paraa familia.
deficiéncia p. 3233- criangas com | Apoio social
intelectual. 3244 deficiéncia | foi altamente
intelectual associada ao
(D). fortalecimento
da resiliéncia
familiar.

A andlise da pluralidade temética permitiu a criacdo de um panorama geral acerca dos

materiais computados. Os temas principais estudados foram: “Deficiéncia intelectual: narrativa

91,4 22,3,5

materna”~" e “Deficiéncia intelectual: narrativa dos familiares

Com relacdo a deficiéncia intelectual, associada a condi¢Ges genéticas, diante da
perspectiva da narrativa materna, dois dos artigos relatam a problemaética que a mée enfrenta,
desde a punicdo, por se intitular uma fonte de culpa sélida, até a falta de preparo e de
conhecimento para estabelecer vinculos com a criancal*®°. O saber da causalidade da
deficiéncia (erros genéticos advindos da mée) escamoteia, para a visdo materna, todos os outros
fatores dessa doenca, responsabilizando-a pela condicdo do filho. A mde, nessa situacdo, assume
sozinha a culpa da doenga®*®, fato que, diante de uma 6tica ndo humanista, fere o individuo sob
uma perspectiva que vai além de concepcdes cientificas clinicas (problemas de satde fisicos),

abrangendo o campo da psicologia*®.

O sentimento de culpa pela condi¢do de satde degradante do filho; pelo estigma social
criado sobre o portador da deficiéncia e sobre toda a familia; por ser a progenitora dos problemas
familiares existentes ap0s a descoberta da anomalia fetal, especialmente com relacdo a
socializa¢do conjugal; e por ser a causadora da provavel e precoce morte do filho assolam a
consciéncia materna. O abalo familiar pode ser demonstrado pela mée, com medo e culpa,
esconder da familia ampliada, e até do pai da crianca, o diagnostico do filho®. Dessa forma, a
figura da mée se diminui frente ao filho com deficiéncia, escamoteando problemas individuais

que ela enfrenta. Nesse contexto, a salde materna, tanto fisica (baixa imunidade) quanto




psicoldgica (problemas de socializacdo, depressdo e outros), fica renegada, gerando um novo

problema: salde materna deficitéria.

A experiéncia individual de sofrimento, por ser especifica de cada pessoa, é inacessivel
aos demais, de modo que narrativas, ensinamentos e conselhos funcionam apenas como
importantes mediadores entre a experiéncia e as representacdes culturais, e ndo como resolucéao
dos problemas. Colocar o paciente com deficiéncia genética e toda a sua familia como
personagens centrais, e ndo sua patologia, é a forma mais singela de auxilio®. Uma focalizacio

errdnea reflete em problemas de aceitagéo da crianga.

Uma das tematicas abordadas em um dos estudos que tem como constituinte pessoas com
problemas socioecondmicos, pressdo social e falta de conhecimento sobre a enfermidade, mostra
que a projecdo de um certo conceito de si é vista como incompativel com os padrdes de
reconhecimento. Dessa forma, embora a mée tenha o sentimento materno caracteristico e ame
incondicionalmente seu filho, ndo compreende, de inicio, a condicdo e recorre a religido em
busca de explicacdo e aceitacdo. Assim, a religiosidade é usada nos desfechos de resignacao a

situagdo da deficiéncia*"®,

No estudo sobre a Sindrome de Down?3, foi abordada a relagdo materna com seu filho
portador dessa condicdo. O desconhecimento sobre a doenca, somado a pouca informacao que a
equipe de saude fornece, geram sentimentos de inseguranca e desamparo. A maioria das maes
entrevistadas afirma que sua resposta inicial ao diagndstico era o choquel*"891011 sequida da
frustracdo pela ruptura da imagem ideal do filho, tida no imaginario materno como “saudavel e

perfeita”, e de todas as mudancas e dificuldades impostas a familial2# 781011,

O temor quanto a possibilidade de uma ma formacéo na crianca existe desde a concepc¢éo
desta, contudo, o ideal imaginado sempre ¢ o de um filho saudavel e “perfeito”. A quebra de
expectativa pode acarretar em falta de estimulo ao vinculo com a crianca. A negacéo e tristeza,
sdo fortes sentimentos que acompanham a nova vida da familia de um portador de deficiéncia
genétical"®%1011 De acordo com a revisdo de bibliografia, destacam-se as seguintes etapas no
processo de aceitacdo: o0 impacto do diagnostico, mudanca de vida e estratégias de

enfrentamento.



Com relacéo a deficiéncia intelectual sob a narrativa dos familiares, diante do impacto do
diagnostico de doenca genética fetal, os progenitores sentem-se incapazes de melhorar a
qualidade de vida da crianca. Rea¢Bes emocionais como: negacdo, revolta, ansiedade, angustia
(devido ao medo de morte, de incapacidade e dos obstaculos provocados pelo adoecimento) e
frustracdo pela ruptura da imagem construida do filho ideal*2*"810.11 reyvelam a probleméatica em

torno da condicdo de aceitacdo familiar no processo de enfrentamento de doencas genéticas.

Sob a perspectiva da mudanca de vida, as familias analisadas pelos estudos revelam falta
de apoio e insensibilidade do profissional no momento de revelar e fornecer informacdes sobre o
diagnostico” %12 A influéncia das relagbes familiares tem grande importancia no modo como
os pais assumem o filho com deficiéncia genética. O lugar da crianca na familia é determinado
pelas expectativas que os progenitores tém sobre ela. O confronto desse ideal gera a necessidade
de uma ressignificacdo da parentalidade. A adaptacdo ou nao frente a essa condicao inusitada é a

causa de desarranjos familiares®8°10.1%,

Quanto a tematica abordada em um estudo sob a optica do estresse, da autoestima e do
arranjo familiar, constata-se que o impacto da crianca com deficiéncia intelectual na familia pode
ser grande. A falta de adaptacdo — precursora de toda essa situacdo degradante — reflete em
estresse, preocupacdo constante e cuidados integrais ao enfermo, fatores potencializadores do
desarranjo da pacificidade no meio familiar. A presenca de uma rede de apoio sélida, com
intenso auxilio a essas familias, seria a forma correta de minimizar esses impactos
negativos>34>78_Contudo, a constante auséncia de suporte plblico, familiar e de amigos e a
prépria capacidade do casal em manter uma relacdo estavel, barra o desenvolvimento saudéavel

de uma familia com um filho portador de deficiéncia genética®.

Por fim, a respeito das estratégias de enfrentamento, hd a categorizacdo em duas
modalidades basicas: focalizadas no problema, quando o individuo tenta lidar ou transformar o
conflito que esté vivenciando no momento; e focalizadas na emogéo, quando o enfrentamento é
pautado no sentimento momentaneo, fazendo com que o individuo tenha uma atitude de esquiva
ou de negacdo diante do conflito. Mas, como mediador da aceitacdo familiar diante dessas
condicdes, 0 apoio social, entendido como o conjunto de sistemas e de pessoas de quem recebe

suporte para a satisfagdo de suas necessidades, € relatado como fundamental?3457#8,



DISCUSSAO

Considerando o impacto do diagnostico de doencgas genéticas na familia e a vivéncia
relacionada aos sentimentos dos pais diante da mudanca de estilo de vida, os autores analisados
afirmam que a chegada de uma crianga portadora traz mudangas significativas no funcionamento
e na dindmica da familia, alterando a rotina dos pais e de todos os familiares>°. A familia passa
por um processo de ressignificacdo apos 0 nascimento, apresentando um nivel de estresse mais
elevado do que familias de criangas com o desenvolvimento tipico, sendo possivel constatar os
sentimentos de luto, revolta, tristeza e culpa frente ao impacto do diagnostico no filho”891011,
Desta forma, torna-se essencial a busca de estratégias, tais como uma rede de apoio sélida e
intenso auxilio a essas familias, de forma a adapta-las as limitacdes frente a essa nova

faseZ,3,4,5,7,8

Com relacdo ao impacto do diagnostico, observa-se que ha diferentes formas dos
profissionais de salide comunicarem a noticia de uma doenga genética aos pais, assim como ha
diferentes formas da familia recebé-la. A chegada de uma crianca portadora a torna o centro de
sentimentos, pensamentos, dvidas, incertezas e, principalmente, de medo dos maleficios que
podem ser gerados a ela. Além disso, o estigma social em torno do individuo e de suas

capacidades gera preconceito tanto para a crianga quanto para seus pais®> 9101113,

O nascimento de uma crianca sindrémica gera implicacdes no contexto familiar, ja que o
impacto mais significativo é o vivenciado pelas mées, que lidam diretamente, desde o choque
inicial do diagndstico até o convivio cotidiano, com as limitagOes caracteristicas da sindrome. A
construgdo psiquica dos progenitores de um modelo de crianga “perfeita” 124781011 "hem como
0s preceitos socioculturais favorecem a quebra de expectativas, problemas familiares e a
estigmatizagdo social da crianca e de toda a sua familial®. Dessa forma, a aceitacdo é uma das
dificuldades enfrentadas por todo o ndcleo familiar e, com grande enfoque, pelas mées, que, na
tentativa de encontrar uma fonte de culpa sélida, assumem a responsabilidade sozinha pela

deficiéncia do filho'*°,

O processo de nascimento de uma crianga nao sindromica demanda, de toda a familia,
mecanismos de ajuste para o enfrentamento e incorporacdo da nova situagcdo, 0 que causa

alteracfes na dinamica familiar. De forma analoga, o nascimento de um filho com alguma



condicdo especial, também transforma a dinamica familiar, contudo, de modo exacerbado. A
mudangca de vida maior ¢ vista nas maes®*. Além da culpa pela doenca do filho, elas, tradicional
e culturalmente, intituladas como responsaveis pelos cuidados da crianga, precisam abdicar de
coisas em suas vidas para exercer esta funcdo. Assim, a vida profissional e pessoal da mée é

bastante afetada por essa condigdo?®°1013,

Outra mudanca significativa enfrentada pela familia, nesse interim, é o estresse
parental>>%1013 Qs principais preditores de estresse familiar sdo: a estratégia de enfrentamento
adotada pela familia e o locus de controle interno dos pais, ou seja, a relacdo entre eles. Pais mais
positivos, que ndo tinham suas vidas controladas exclusivamente pela crianca com deficiéncia e
gue apostavam na integracdo e na cooperacdo familiar tenderam a ser menos vulneraveis ao
estresse; diferentemente dos que viam a crianga com deficiéncia apenas como fonte de tristeza e
de problemas®®. A construcdo de uma rede de apoio também se mostrou fundamental para a
manutencdo do equilibrio familiar. Embora lidar com opiniGes alheias e possivelmente
estigmatizantes possa ser cansativo, 0 acesso a servigos de suporte e o apoio familiar foi

associado a menor estresse parental®4578,

Em suma, os artigos pesquisados constituiram fontes essenciais de conhecimento sobre a
dindmica das familias que possuem uma crianca com uma doenca genética, sendo possivel
observar 0s impactos nessa nova vida, a mudanca da estrutura familiar, da rotina e 0 modo como

ocorreu o processo de aceitacdo das familias e o trabalho com o luto.
CONCLUSAO

O conhecimento gerado pela revisdo contribui para uma maior compreensao da situacdo das
familias que tém membros portadores de doenca genética. A revisdo efetuada oferece suporte
tedrico e empirico para as familias que vivem essa situacdo e para pesquisadores da area de
genética e aconselhamento familiar. Baseada em uma reflexdo desenvolvida a partir de
diferentes referéncias e enfoques, o estudo pode abrir novas perspectivas para os desafios
enfrentados por familias que possuem um constituinte com sindrome genética ou deficiéncia
intelectual e pode auxiliar profissionais da area da saude a adquirir maior conhecimento sobre o

tema.
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