EBSCO

University of
Texas ij;aﬁcs
REDIB

Red Iberoamericana

e-revist@s

MM A DIRECTORY OF
| J| J/\ |OPEN AccEss
LN J/\J JOURNALS

Centro UnverstéSanto Agostinho

{7
; &(l St

B

Wissenschaftszentrum Berlin
fur Sozialforschung

F

Zeitschriftendatenbank

www4.fsanet.com.br/revista . -

Rev. FSA, Teresina, v. 20, n. 3, d@, p. 204-230, mar. 2023
ISSN Eletrénico: 23983
http://dx.doi.org/10.12819/2023.20.3.10

ISSN Impresso: 1806-6356

MmiaR

Di’adorim

Percepcdes do cuidador de criancas e adolescentestadores de picnodisostose

Perceptions of caregivers of children and adolescenwith pycnodysostosis

Maria Raimunda Brito Pinheiro Ramos

Mestra em Saude Coletiva pela Faculdade Sao Leojmddalic

Médica do Hospital Dr. Juvéncio Matos — Sdo Luisdiado

E-mail: mabritopt@gmail.com
Maria do Socorro Silva Ferreira Mendes

Mestre em Saude Coletiva pela Faculdade Sao Leojvddalic

Professora Faculdade Santa Teresinl$dio Luis-Maranh&o

E-mail - socorro_dantas2018@outlook.com
Luciane Zanin de Souza

Doutora em Ciéncias da Saude pela Universidadewsdtdd Campinas

Professora Faculdade S&o Leopoldo Mandic
E-mail: luciane.souza@slmandic.edu.br

Arlete Maria Gomes Oliveira

Doutora em Ciéncias da Saude pela Universidadewsdtdd Campinas

Professora Faculdade S&o Leopoldo Mandic
E-mail: arlete.oliveira@slmandic.edu.br

Flavia Martédo Fl6rio

Doutora em Ciéncias da Saude pela Universidade lEdtdd Campinas

Endereco: Maria Raimunda Brito Pinheiro Ramos

R. S&o Pantaledo — Centro, Sdo Luis — MA, CEP: 65065-
545, Brasil.

Endereco: Maria do Socorro Silva Ferreira Mendes

Av. Casemiro Junior, 12, Anil - Sdo Luis — MA, CEP:
65045-180 Brasil

Endereco: Luciane Zanin de Souza

R. Dr. José Rocha Junqueira, 13 — Ponte Preta, Casnpina
— SP — CEP: 13045-755, Brasil

Endereco: Arlete Maria Gomes Oliveira

R. Dr. José Rocha Junqueira, 13 — Ponte Preta, Casnpina
— SP — CEP: 13045-755, Brasil

Endereco: Flavia Martéo Flério

R. Dr. José Rocha Junqueira, 13 — Ponte Preta, Casnpina
— SP — CEP: 13045-755, Brasil

ros

Professora Faculdade S&o Leopoldo Mandic
E-mail: flavia.florio@slmandic.edu.br

Editor-Chefe: Dr. Tonny Kerley de Alencar
Rodrigues

Artigo recebido em 28/01/2023. Ultima verséo
recebida em 13/02/2023. Aprovado em 14/02/2023.

Avaliado pelo sistema Triple Review: a) Desk Review
pelo Editor-Chefe; e b) Double Blind Review
(avaliagdo cega por dois avaliadores da area).

Revisdo: Gramatical, Normativa e de Formatacdo

[@lolsle)]



Percepcdes do cuidador de criangas e adolescentestdores de picnodisostose 205

RESUMO

Compreender as percepcdes e experiéncias de quadiedores de criancas e adolescentes
portadores de picnodisostose, identificando-se iffsuldades encontradas no percurso do
cuidado. Estudo qualitativo, método da historid ereenomenologia hermenéutica. Amostra
Intencional por exaustdo, com a participacao deidadores. As interlocucdes partiram de
questbes problematizadoras, investigando-se a nalliidade do cuidador. A trajetéria dos
portadores da doenca e cuidadores é exaustivdiem acesso ao servigo especializado de
genética do SUS e definicAo diagndstica. As fakagelaram emocdes refletindo as
dificuldades encontradas, e o sentimento de resiée aceitacdo emergem nas historias. Os
discursos revelam a fragilidade do sistema de salifisuldades de acesso a especialistas na
rede publica e ao diagnéstico preciso para doengeass, levando a longos itinerérios
terapéuticos, fatores que impactam no psicologisoodiidadores.

Palavras-chave Doenca Rara. Picnodisostose. Cuidadores. Ded?isimnldgico.
ABSTRACT

Understand the perceptions and experiences of darggivers of children and adolescents
with picnodisostosis were analyzed, identifyindidiflties encountered in the care pathway.
Qualitative study, with oral history method andrheneutic enomenology. The interlocutions
started from problematizing issues investigating trulnerability of the caregiver. The
trajectory of the pairs is exhaustive until theyngaccess to the specialized genetic service of
the Unified Health System (SUS) and diagnosticriigdin. The speeches reveal longings and
emotions reflecting difficulties, and feelings ddsilience and acceptance emerge in the
stories. The speeches reveal the fragility of tlealth system, the difficulties faced in
accessing specialists in the public health systerd,the precise diagnosis for rare diseases,
thus avoiding long therapeutic itineraries, a faab negative impact on the psychological
stability of caregivers.

Keywords: Rare Disease. Pycnodysostosis. Caregivers. Pleggbal Decline.
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1 INTRODUCAO

A sobrecarga do cuidador € um fator que deve sepreeconsiderado, pois leva o
individuo ao desenvolvimento da fadiga ocupacioma¢, quando somada a rotina dos
cuidados/cuidador, atividade essa que exige detag@do, destreza e atencdo, poderd
contribuir para o desgaste emocional e, possivakmgrara o desequilibrio no processo de
saude e doenca (RE& al, 2017).

As consequéncias se agravam quando todas as rabpioiasles do cuidar se
concentram na figura de um anico cuidador, quefodma solitaria e sem orientacdes
adequadas, estara sujeito a maiores chances da Qaalidade de vida, com risco de
desenvolver problemas de saude, cansaco e deprags@ado pelo apoio social deficitario e
baixa escolaridade, aspectos que contribuem paraurgimento de dificuldades na
compreensao dos manejos necessarios para um cufiealn (ALMEIDA et al, 2010). Para
Ahnerthet al (2020), a auséncia de atividades de lazer, daeda confinamento e cansaco
gerados pela tarefa de cuidar, resulta nos senisele sobrecarga e esgotamento emocional
no cuidador.

O cuidador familiar é alguém da familia que tome s a responsabilidade de cuidar
do paciente que apresenta incapacidades permarmnt&ansitorias, recaindo com maior
frequéncia sobre o sexo feminino que, muitas vezesessita conciliar o trabalho fora de
casa as atividades do lar, além da atividade dfadara, reduzindo drasticamente seu tempo
livre (FERREIRA; ISAAC; XIMENES, 2018). A praticaad mulheres no exercicio do cuidar
€ historica, permeada pela heranca cultural pamseprprotecdo, nutricdo e abrigo para
garantir a manutencdo e a continuidade da vida RAEet al, 2017), ja que sempre foi
responsavel pelo cuidado, seja da casa ou dossfikmmquanto o papel do homem era de
trabalhar fora para garantir o provimento finarceia familia (PEREIRAt al, 2013). Uma
pesquisa realizada no decorrer do processo do rcuaacluiu que 0s sentimentos
experimentados pelos cuidadores familiares sao mer,aindignacao pela situacao,
sentimentos de pena, tristeza e dificuldade (CABRAILUNES, 2015).

Cuidar de um familiar adoecido configura grand@oesabilidade e desafio. Ocorre a
necessidade de novos recursos de enfrentamergoe ja familia se encontra num momento
de reestruturacdo. A partir do significado quebatriao adoecimento, a familia segue em
busca de equilibrio a fim de adaptar-se a novadess#. Popest al (2017) destacam a
importancia de uma maior integracdo entre os sesuilep salude e os cuidadores, visando a

uma assisténcia integral que promova ndo s6 supoairiéormacfes que o auxiliem na sua
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Percepcdes do cuidador de criangas e adolescentestdores de picnodisostose 207

pratica de cuidado, mas que também forneca apaneesencdes em prol de sua saude
emocional e fisica.

Além da capacidade de enfrentar a vida, a resiaésera necessaria para lidar com as
situacdes adversas. E um processo que excede desiftguperar’ experiéncias, ja que
permite sair fortalecido e com um novo olhar, o gaeessariamente contribuira com a saude
mental de cuidador e familiar que necessita dodadais (GARCESt al, 2012). Por nao
possuirem conhecimento prévio e especifico pataaeam o cuidado de maneira adequada,
cuidadores leigos sdo expostos a riscos ergondraibagogicos (SANTO®t al, 2019).

Lidar com a doenca rara é complexo, atinge até &sgqas em cada 100 mil
habitantes, ou seja, 1,3 para cada 2 mil pessddS,(@011). Nos paises desenvolvidos, essas
patologias constituem-se a segunda causa basivartaidade infantii em menores de 1 ano
de idade, com uma prevaléncia de 25-60 por milimestos (FRANCISCATTOet al,
2020). No Brasil, estima-se que haja entre 13 enillsdes de pessoas com alguma doenca
rara (AURELIANO, 2018). Apresenta ampla diversidddesinais e sintomas, grande parte de
origem genética (SOUZAet al, 2019). As doencas raras geralmente sdo crbnicas,
progressivas, degenerativas e, muitas vezes, f@hlROPEAN JOURNAL OF HUMAN
GENETICS, 2019).

Doencas raras implicam em aumento significativovalaerabilidade dos individuos
com a doenga bem como de suas familias, decomentiiagnosticos tardios; os exames, as
consultas e as opinides se multiplicam, as resposta sdo adequadas, as necessidades nao
sao atendidas, e a urgéncia do cuidado contrastaodempo longo da espera. Diante disso, a
protecdo dos individuos quanto as vulnerabilidadas itinerério terapéutico € uma fortaleza
que garante o prognoéstico da doenca e o respeilreito a vida. De acordo com Barbosa e
Portugal (2018), ndo séo raras as demandas judjuéaa conseguir acesso a beneficios de
direitos, como a medicacdo de alto custo para asemas que dela necessitam, para
prolongar ou melhorar a qualidade de vida (QV).

As Osteocondrodisplasias (OCD), ou displasias éstices, sdo compreendidas como
um grupo dissonante de doencas genéticas rarasrejuelicam a producdo e o crescimento
de ossos e cartilagens, cuja prevaléncia estinemstorno de 3 a cada 10 mil nascimentos
(BARBOSA-BUCK et al, 2012; STEVENSONet al, 2012). Entre mais de 350 OCD
classificadas, encontra-se a picno — uma doengasmica recessiva atipica, pertencente ao
grupo das displasias, com aumento da densidade, Geselltante de um erro congénito da
degradacéo da matriz 6ssea cuja funcéo osteoeal@spirejudicada devido as modificagdes no
gene da catepisina k (BONAFRE al, 2015).
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No Brasil, o0 maior nimero de casos de picno estéegiio Nordeste, com maior
prevaléncia no estado do Ceara, devendo-se a aleettdo de consanguinidade. Relatos
referem quatro mutacdes, o que pode ter sido dwsgror imigrantes que colonizaram o
Nordeste, tendo essas se disseminado pela altade&xendocruzamento local (ARAUJO;
RIBEIRO; BORGES, 2014), assim como outras referjaele processo de migracao interna
da populagdo (ARAUJO, 2016).

Cuidar de um familiar adoecido gera um cotidiangeasb, envolvendo sofrimento
para o cuidador e familiares. As formas e a intat do cuidado variam porque somos mais
vulneraveis em alguns momentos da vida (PASSOSa80&omo na infancia e na velhice, e
porque somos desigualmente vulneraveis durantela adulta, devido a condi¢des fisicas
especiais, a enfermidades e a fatores sociais (BIIRXD18).

A sobrecarga do cuidador apresenta consequénciasveis” dos problemas
decorrentes das funcdes de cuidar, sendo caradaripelo excesso de assisténcia ao
paciente, alteracdo na rotina familiar e nos posjale vida, e diretamente associada as
questbes subjetivas, como o grau de incobmodo pdcebelo familiar nos cuidados
despendidos ao paciente nas atividades cotidi@@ARES NETO; TELES; ROSA, 2011).

De acordo com Brotto e Rosaneli (2021), os cuidsldamiliares e as pessoas com
doencas raras vivenciam uma realidade complex&etaege vulnerabilidade e é de extrema
importancia cuidar de quem cuida, para além desrddeapoio e ac¢des politicas, € necessario
cuidar da saude mental de quem assume a respatadditio cuidado.

A busca por acompanhamento psicolégico por parsecdaladores de pessoas com
doencas raras € importante para melhor lidar continsento de frustracdo, vergonha, culpa e
tristeza (BROTTO; ROSANELI, 2021). Uma rede de apbiextremamente importante para
ajudar os pais e, em especial as maes, a lidaremasdlificuldades que surgem dia apos dia
(LOPESet al, 2018).

Segundo Silva e Macedo (2020), em seu artigo gseutdi o papel do homem na
relacdo de cuidador, o cuidado exige performanpe&ticas e jeitos distintos; dupla
inseparavel, cuidados e cuidador, quem cuida e gum®be o cuidado, constitui-se de
particularidades multiplicadas por dois, tudo édsro.

As colocacdes que se seguirdo sao o produto delissertacdo de mestrado e tiveram
como objetivo compreender as percepcbes e expm®eran cuidador de criangcas e
adolescentes portadores de Picno, buscando-seficenas dificuldades enfrentadas nessa
trajetéria e conhecer as necessidades em saudes desdadores, dificuldades e obstaculos

no cuidado de seus filhos(as).
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2 REFERENCIAL TEORICO

2.1 Caracteristicas da doenca e suas inter-relactes

As sindromes raras podem ser consideradas comimneonfos de longa duracdo
cruzando geracdes, gerando um grande impacto nal&@\pessoas acometidas por essas
doencas e de seus familiares. Dentre os variddgmas que angustiam os pacientes e o0s
seus familiares no enfrentamento de uma sindrométiga rara, destaca-se a demora para
obtenc¢&o do diagnostico, em razéo de os sinaissentzanas serem parecidos aos de outras
doencas comuns (IRIAR@t al, 2019). Além disso, falhas e demoras em diagrastiessas
sindromes raras sao repetidas entre profissionats especialistas, o que implica a
necessidade de maior orientacdo e formacdo contiausquipe que eventualmente esteja
inserida nesse contexto das doencas genéticas (MEHal, 2017).

Tais achados sao decisivos para identificar o distigo adequado, tendo em vista um
diagnéstico diferencial limitado, sobretudo sigrafivo, composto por outras displasias
0sseas esclerosantes (SCHIEPPA(Tadl, 2008), sendo imprescindivel, seja para a oriéotag
e precaucdo de fraturas, como para conduzir aslegidpdes odontologicas e respiratorias,
favorecendo uma melhor qualidade de vida a essaenpes (XUEet al, 2011; ALVES;
CANTIN, 2014; TESTANIet al, 2014; TURAN, 2014).

Diante das sequelas e das complexidades genétieas gicnodisostose apresenta aos
portadores, ha necessidade do diagnéstico precdaceutocuidado e de uma assisténcia
multiprofissional, tendo em vista que o individumtpdor bem como a familia necessitam de
preparo especifico para lidar com toda a sintorogial e com o quadro clinico dessa
condicédo (COUTO, 2010).

2.2 Impacto da doenca na qualidade de vida de podares de sindromes raras e
cuidadores

Aureliano (2018), Caravante e Parra (2016) desoregen suas pesquisas que, ao
tomar conhecimento do diagndstico de uma doencétigana familia se depara com a real
situacao dos cuidados e praticas doravante dispenses portadores de uma sindrome. Os
cuidados com o novo membro serdo cotidianos. Destagie, na sua grande maioria, séo as
maes, mulheres, esposas, irmas ou filhas as reésmspelo cuidado do portador da doenca.

Ha casos em que a mae abandona o emprego, destis@nsl esforcos apenas para aquele
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filho. A mé&e que cuida do doente pode modificar p&pel de esposa e mulher e centralizar
apenas no papel de cuidadora (AURELIANO, 2018; CXNRNTE; PARRA, 2016).

As deformidades congénitas e genéticas tornaraacsptuadas na saude publica,
posto que séo responsaveis por 20% das mortes apresale um ano, ultrapassando a soma
total entre a terceira e quarta causa, que saajtaimeamente, pertinentes com enfermidades
respiratorias e doencas infecciosas (FRANCISCAETal, 2020).

Via de regra, as sindromes genéticas configuragmseronicas e gradativas, o que
implica transformacdes em toda a estrutura famidiague requer uma reorganizacdo do seu
cotidiano para aceitar e tratar da crianca do&tgahuma familia esta preparada para receber
um diagnostico de uma doenga sem perspectivas de eotre 0S seus membros
(FRANCISCATTOet al, 2020).

Tendo em vista que as doencas genéticas rarasnsétwem em complexas, essas
podem se apresentar contendo configuracdo degeaerat cronicamente debilitantes,
afetando as aptiddes fisicas, mentais, sensori@sn@ortamentais da pessoa adoecida e sua
familia. Tal aspecto mostra que, dependendo deacifispade de cada doenca e do modo
como acontece na vida dessas pessoas, exigiraddogidamplexos e ininterruptos ao longo
do tempo (THUY; BERRY, 2013).

3 METODOLOGIA

A pesquisa foi conduzida de acordo com os preceditasrminados pela Resolucao
466/12 e 510/16 para estudo com seres humanos,odselfio Nacional de Saude do
Ministério da Saude, protocolo de aprovacao par8cé04.533 - CAAE: 12735419.0.0000.

O estudo foi realizado em Sao Luis — Maranhdo, mspial de referéncia no
atendimento materno infantil no Estado, que atgraentes do Sistema Unico de Sautde
(SUS). A comunidade de destino foi representadaspehcientes tratados no ambulatério de
endocrinologia pediatrica e a escolha da popul&gidde forma intencional e por exaustao,
representada por responsaveis de quatro portaderggcno (N=4), atendidos no referido
Hospital, sendo trés maes e um pai de criancasiscoites portadores de Doenca Rara.
Utilizou-se o0 método da historia oral, com narmgique ampliam o conhecimento sobre os
acontecimentos e conjunturas, aprofundado nas iérp&xrs e versdes particulares
(ALBERTI, 2005). As questdes norteadoras foramaiatbas com o intuito dos participantes
narrarem suas histérias livremente bem como quegsadn adentrar questdes relativas as

suas necessidades de saude e seus direitos (E)gura
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Figura 1 — Questdes que nortearam a entrevista edindo sentimentos do cuidador.

Fonte: Elaboracéo propria (2022).

As entrevistas foram orientadas por um roteiroiflelx com questdes abertas em
profundidade, construidas a partir da seguinte|lpnaditizacdo: A complexidade da doenca
impacta negativamente na vida dos portadores elidaes. O cuidador principal esta
vulneravel as alteragfes psicoldgicas sofridas erordéncia do cuidado.

As memodrias de cada cuidador, que vivencia os doglaom o portador de Picno, séo
também memoarias coletivas e fendbmenos sociaiseseptam a coletividade a medida que
ocorre a repeticado de certos fatos nas narratMasHY; HOLANDA, 2013).

A investigacgéo foi orientada por uma fase de lemaento de material bibliogréafico e
por uma fase empirica por meio das entrevistasogageram no periodo de 30 dias do més
de julho de 2019, reservada uma semana para cad@ipaate, de acordo com a
disponibilidade de cada um. Foram fornecidas eapfies sobre a pesquisa; em seguida,
procedeu-se a assinatura do Termo de Consentirhemeoe Esclarecido (TLCE). Os dados
foram coletados em um consultério médico pela @eadara, no préprio hospital. As
entrevistas foram gravadas e, ap0s a fase oralnforanscritas em seu teor e textualizadas
para o preparo e analise dos textos, sendo es$idades por seus interlocutores. Foi
realizada a leitura e a releitura das historias aatéentificacdo das memodrias coletivas,
guando discorriam sobre oss diagndstico (pontosedtda doenca. Pontos esses analisados e
discutidos considerando-se as dimensdes tematicasrdanizacdo no cuidado e qualidade de
vida de pacientes e cuidadores. Em seguida, ins®oa analise dos textos com o processo de
reflexao e cristalizacao intuitiva, extraindo ogn#icados das narrativas. Nesse momento,
buscaram-se evidéncias nos relatos de fragilidanheionais, sensacdes, sentimentos, dores,
gestos, trejeitos, entre outros significados quadifigassem as narrativas. Para tanto, durante

as entrevistas, o pesquisador se coloca em umarpoatenta, apreendendo todos os
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pormenores da comunicacao verbal e ndo verbal patteipante e pesquisador, anotando
pontos importantes para o processo de analise atagtimas (notas de campo). Segundo
Borkan (1999), a “Imerséao e Cristalizacao” € coeiida como um estilo de organizacéo dos
dados da pesquisa baseado na fenomenologia hetmcanéyproposta metodologica para a
compreensao de vivéncias de pessoas em seu mumauas particularidades e relagdes.
Compreende-se que o fendbmeno se constitui nas cragmre criagdo do pesquisador em
relacdo com o seu objeto de pesquisa admitido emcensciéncia; ou seja, o fendbmeno
percebido (DITTRICH, 2004).
Com a finalidade de manter a confidencialidadeesgwar o sigilo do participante, os

nomes dos cuidadores foram substituidos por noreefforks, respectivamente, conforme
denominados: Azaleia, Camélia, Orquidea e Tulipa.

O Quadro 1 descreve as caracteristicas sociodefitagrdos participantes.

Quadro 1 — Caracterizacao do perfil dos cuidadoresfiancas/adolescentes

Cuidadores
Perfil Azaleia Camélia Orquidea Tulipa
(3 filhos) (5 filhos) (5 filhos) (2 filhos)
ldade 32 45 53 35
Estado civil Vilva Casada Solteira Casado
Escolaridade Ensino Médio Ensino Médip Fund/Incom. Ensino Superior
Moradia Urbana/propria Urbana/propria Rural Urbana
Religido Evangélica Evangélica Catdlica Catolicaidstico
Beneficio/Gov Bolsa Familia Bolsa Familia Bolsa Ham N&o recebe
Renda/SM* 1 SM 1 SM 1 SM 4 SM
PACIENTES
Perfil Abacate Caju Oiti Tamara
Idade 10 anos 10 anos 13 anos 10 anos
Escolaridade 42 ano fund. 42 ano fund. 62 ano fund. 62 ano fund.
Tipo de escola Puablica Publica Puablica Privada

Fonte: Elaboracéo propria (2022).

Algumas questbes emergiram das narrativas, aprafgltdse as interpretacées que

auxiliaram na analise dmrpusdocumentabpresentadas no Quadro 2 abaixo.

Quadro 2 — Questdes emergentes e pontos de intes@s das narrativas dos cuidadores.

QUESTOES EMERGENTES

Colaboradores

Qual a perspectiva para a vida
futura?

Sentimentos/ doenca e cuidados com

paciente

1. AZALEIA

“Eu gostaria que ele continue

estudando, que se forme, pois é muijto
inteligente, tem sonhos e eu sonho jy
com ele para ele ter seus sonhos

realizados”.

“Eu quero que ele desenvolva no
crescimento, porgue acho que a

ntq ... . ~
feficiencia dele nao impede de ser u

bom profissional”.

m
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—

“Eu tenho a esperanca dele ser un
médico mesmo porque ele é bem
interessado nisso”. “Eu tenho que “Mas eu espero que ele possa se

pensar no melhor pra ele e o melhor |pdasenvolver e ter a capacidade um dia de
cada um. Toda mée € assim, sO querter interesse, mas eu espero que ele gossa

2. CAMELIA melhor pros seus filhos, e pra isso gter um futuro, ter uma boa formacao. E o

preciso trabalhar pra conseguir | que a gente espera. E tenho expectativa

enguanto ele ndo puder fazer por contpie ele tenha uma profisséo, pra tudo|vai
propria. E a gente que tem que fazer| Eu ter um jeito”.
tenho lutado espero que va da tudo
certo”.

“A esperanca € que o meu filho poss& vida familiar € muito boa. E familia, |a
se desenvolver, porque ele ainda ndo gente faz o0 maximo que pode. Ele

3. ORQUIDEA aprendeu nada, ainda nem sabe escret@nbém interage com as pessoas, brinca
0 nome”. livremente”

“Se a gente melhorasse um pouquinho
“Néao tenho davida que ela serd umaessa estatura dela seria assim fenomenal,

4 TULIPA excelente profissiona] no que ela ~ porque realmente quando a gente a vé

escolher. A sindrome criou um desafio proxima das pessoas da mesma faixa

nela”. etaria dela, a gente vé que ela fica a
desejar”.

Fonte: Elaboragéo propria (2022).

4 RESULTADOS E DISCUSSAO

ApoOs o preparo das falas transcritas, analisamasaterial produzido, buscando
aspectos do sentido dado por cada um dos entidosst@® que constitui fator relevante.
Inicialmente, identificamos os pontos de intersegftre as narrativas, qualificando as
historias individuais e coletivas, extraindo seigniicados para o principal ponto — o
diagnéstico:

Quando recebi esse diagnéstico, fiquei tricdaaleia).
No comeco, quando recebi o diagnéstico foitmdificil. (Camélia).

Pra mim, nao foi facil receber essa infornmeabre o diagnostico. (Orquidea).
Senti uma tristeza muito grande quando reoatiagnéstico. (Tulipa).

[...
[...
[...
[...

— e —

No Brasil, estima-se que haja mais de 10 milh6ggsedsoas com alguma doenca rara
(AURELIANO, 2018). O Nordeste apresenta a maiovaiéncia de casos de doencas raras
(ARAUJO; RIBEIRO; BORGES, 2014), e um baixo indide desenvolvimento humano
favorece as maiores adversidades. Observamos quédaglores com menor escolaridade e
renda (Camélia, Orquidea e Azaleia) se mostrarans mesilientes as adversidades e
adaptabilidade com a doenca, o que pode ser edpligalo contato com situacdes adversas
desde a infancia, tendo maior adaptabilidade sestamcoes (FERREIRAL al, 2012), fato
esse também observado nesta pesquisa, quandaladangs reportam sentimento de tristeza

ao receberem o diagnostico de uma sindrome rgsardebivel a preocupacdo sentida com o
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futuro que os espera, e ressalta-se que o Uniticipante com melhores condi¢cfes de vida
foi 0 mais enfatico na negacédo da doenca, demastreevolta (sentimento expressado por
Tulipa). Inferimos que pessoas com maior vulneiddule lidam melhor com as questfes das
doencas limitantes; muitos ja tém outros filhosss® os auxilia para que se sintam menos
penalizados. Tulipa tinha apenas uma filha poradta doenca, com poder aquisitivo de
nivel médio a alto e se declarou agndstico.

Observa-se que a religiosidade emerge como um porteonas narrativas. Quando a
fé em Deus é encarada como beneficio para o cyigdalcé traduzida em fortalecimento
espiritual, resignacao e aceitacao, cujos sentwsefioram observados nos discursos de trés
cuidadores, diferindo apenas do discurso de Tufipado esse o Unico que se declarou sem
religido, sentindo-se penalizado com a doencalluka fi

As experiéncias passadas nas narrativas sao evmroeEptiveis de relatos de dor e
angustia, mas também de conquistas ao longo dorteato, resultando no desenvolvimento
da resiliéncia e na habilidade dessas pessoasaggasEm as experiéncias de um novo
caminhar, dispostos a lembrar para a sociedade ggehumano ndo se resume apenas a um
diagndéstico. Compartilham relatos de vida em conpemtuados por momentos Unicos com
seus filhos/filhas. Em contraponto, mostram-seralggivezes vulneraveis diante da situacéo
vivenciada, ndo conseguindo aceitar o fato de merfilho(a) com deficiéncia. Contudo,
perseveram na luta, embora seja demasiado doldrodas os quatro participantes receberam
o diagndstico com tristeza e preocupacao, ideatlis nas memoarias coletivas.

A obtencdo do diagnostico tardio esta entre ososdsroblemas que angustiam os
pacientes e os seus familiares no enfrentamentordesindrome genética rara (IRIART
al., 2019), pois o diagnéstico errado e ou tardi@ego estado geral de saude dos pacientes,
deixando sequelas irreparaveis, fato observado&amiesta pesquisa. Os Sinais e sintomas
das doencas raras sao parecidos aos de outrasadaemguns (MEHTAet al, 2017), o que
intensifica as falhas e a demora no diagnosticeadedoencgas, muitas vezes repetidas entre
profissionais ndo especialistas, mostrando a irapoi de maior orientacédo, capacitacao e
formacdo continua da equipe que esteja inseridaenesntexto das doencas genéticas,
minimizando dificuldades e sofrimentos dessas famil

Os cuidadores expressaram um misto de desalengperaeca diante do que os
esperava, ao receberem o diagndstico, referidadisoarsos abaixo:

[...] eu imaginava descobrir um diagnéstico de eéncEu estava mais preocupada,

mas quando foi descoberto essa Picnodisostose,eesenti mais aliviada com a
explicacdo da médica. (Camélia).
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[...] no comego achava que era um problema nuti@iou uma alergia a lactose,
depois veio um falso diagndstico de um problemaaiégico. (Tulipa).

Nesse momento, emerge o0 sentimento de inseguranta duturo do ente querido,
por um diagnadstico inconclusivo. Ao mesmo tempuo,sentimento de alivio por finalmente
saberem o verdadeiro diagnéstico, mesmo sendo dedoenca rara, vendo assim a luz no
fim do tunel em protocolos definidos, por terem sist&ncia nas informacdes, encurtando,
assim, os itinerarios terapéuticos, ja que os distigos para as doengas raras muitas vezes
séo dificeis e demorados.

Tendo em vista todo o quadro clinico do seu filmgluindo as fraturas com
deformidades 0sseas, baixa estatura, entre oubr@s,se sem ainda ter certeza do que era,
Cameélia conjecturou ser uma doenca ja conhecideao cmnsancer. Os sinais de fraturas
constantes levantaram a possibilidade de ser unemcdoincuravel pela cuidadora.
Inicialmente percebe-se o sentimento de inseguranga o futuro do ente querido, em
decorréncia de um diagndstico inconclusivo, ao neeempo um sentimento de alivio por
finalmente saber o diagndstico final, mesmo serelarda doenca rara, vendo assim a luz ao
fim do tunel em protocolos definidos, por terem gisténcias nas informacdes, encurtando
assim os itinerarios terapéuticos, ja que os distipus para as doencas raras muitas vezes sédo
dificeis e demorados.

Estudos relacionados com esses itinerarios teriap8u(PINHEIRO et al, 2016;
AURELIANO, 2018; IRIART et al, 2019) ante as doencas raras enfatizam quecalddide
estd em conseguir consulta com um especialistairqusolicitar o0 teste genético para
descobrir de “qual tipo da doenca o paciente éadort. Grandes sdo as expectativas dos
familiares que almejam um diagndstico conclusivo @icio do tratamento rapidamente,
trazendo assim, o sentimento de impoténcia poe pir$ cuidadores. Quando os pacientes e
seus cuidadores acessam um servico de referéncgemrética, surge um periodo permeado
por sentimentos e expectativas por uma rapida uedol (PINHEIROet al, 2016); esses
sentimentos efluem ao tomarem conhecimento de gue filhos sédo portadores de uma
doenca rara, como referido nos relatos abaixo:

[...] quando eu recebi esse diagnostico fiquetetiirque eu nao queria ter um filho
deficiente portador de uma doenca rara (Azaleia).

[...] depois de muitas idas e vindas, quando reunebeo diagndstico de
Picnodisostose, eu como pai senti um alivio poesabque ela tinha e fazer o
tratamento (Tulipa).

[...] como eu ja vinha sofrendo com as inimeratifes dele, para mim, nao foi
facil receber essa informacgéo (Orquidea).
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A descoberta do diagnostico de uma doenga genétiosen momento marcante e
envolto de sentimento de revolta para os pais, gless promovem mudancas em suas rotinas
e perspectivas para os pares, realidade essa qugachara toda a vida dessa familia,
conforme mostra o relato emocionado de Tulipa guesguntar: [...] poxa, por que a minha
filha, a minha primeira filha

Compreender o diagnostico é um processo permeadaqoetudes, pois, ao recebé-
lo, a familia passa a encarar uma nova realidadeo miferente daquela que havia planejado
(FRANCISCATTOet al, 2020).

Todos 0s sentimentos remetem a uma pergunta @gpast veio permeada de muita
dor e sofrimentoRecebi o diagndstico de Picnodisostose, e agora?

Codificamos nas histérias respostas, como desalsofitmento, desesperanca. Sobre

a pessoa que é a principal cuidadora do portadounda doenca genética recai muita
responsabilidade, fazendo com que ela desenvolvatéas de enfrentamento para lidar
Ccom 0S novOos contextos e exigéncias que a videeBerva; sdo como molas propulsoras para
motivacdes, sentindo-se mais capazes de enfrentarproblema. Almeidateal. (2006) e
Ferreiraet al. (2012) referem, em suas pesquisas, ser as maexipa cuidador. Para estes,
a mulher cuida de varias geracdes, bebés, criangakos e idosos, sadios ou ndo, agregando
vérias funcdes de cuidados para manter a ordeniidan® cuidado, construido e enraizado
na sociedade patriarcal, atribuiu e atribui as erngls a efetiva participagdo na manutencéo da
vida de sua familia, por meio de diversos cuidadiepensados aos seus membros, como
amamentar, cozinhar, lavar e passar as roupasparra casa, educar as criangas, cuidar de
sua higiene, cuidar de deficientes e idosos, sarelsposa etc. Isso implica a construcéo de
uma identidade feminina ligada ao papel de maeguarcabe a mulher como Unica, exclusiva
e possivel funcdo social a de cuidadoras e repyaBI{ALMEIDA d al., 2006; PASSOS,
2018b; SILVA, 2019). H4 uma pressao social e famnipara que a mulher se mantenha
sempre no papel de cuidadora, mesmo quando inseddmercado de trabalho formal
(BERG; WOODS, 2009; CAMARGO, 2010). Ferreira, Isaa¥imenes (2018) destacam que,
desde os tempos remotos, ha uma divisado de tateflimadas a cada género, havendo uma
construcdo cultural passada de geracdo para gers@adsendo diferente na reflexdo acerca
da atividade de cuidar de idosos. O papel de éssist conferido a mulher pode ser um
produto de uma construgdo historica e social, poigenina é ensinado, desde cedo, realizar
tarefas que envolvam o cuidado, gerando sobreaelasumbéncia de ser cuidadora, sempre
gue necessario, no decorrer da sua vida (FERRBBR®AC; XIMENES, 2018).

Pintoet al (2019) ressaltam em seu estudo o papel dos aremdob dois aspectos: 0
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primeiro refere-se a rotina diaria, intensiva emmpe dedicado ao cuidado do paciente,
guando 72% dos entrevistados relataram que maisetiede do dia estavam comprometidos
com os cuidados ao paciente, e 0 segundo, ao dapedulher como principal cuidadora.
Quando se faz necessario, € comum a mulher abandata até mesmo a sua vida
profissional, para exercer 0 seu papel de cuidadm@ao podemos observar no relato a
sequir:

[...] @ minha atencéo € voltada toda para esse. fills outros filhos sempre dizem,

mae, tudo é Oiti! E respondo: o Oiti precisa m@sguidea).

[...] foi tudo muito dificil pra mim. Foi numa épacue descobri o diabetes na
minha filha. A outra encostada dele, vive me direqde eu s6 cuido do Abacate.
(Azaleia).

[...] infelizmente eu descobri que ele tinha esedreme depois de muito tempo, a
gente enfrenta muita dificuldade pra marcar umasuitéd até mesmo pelo SUS,
custou muito pra eu marcar uma consulta com a igesiat (Azaleia).

[...] quando veio o diagndéstico pela geneticista,uim misto de sentimentos...vocé
sente uma certa tristeza porque vocé nunca imagi@aai acontecer com vocé - ter
um filho com necessidade especial. (Tulipa).

Compreender o diagnostico é um processo permeadaqoetudes, pois, ao recebé-
lo, a familia passa a encarar uma nova realidadio miferente daquela que havia planejado
(FRANCISCATTO ¢ al., 2020).

4.1 Principais dificuldades relatadas pelo cuidador

Os resultados deste estudo possibilitaram conha&lgeins aspectos da sobrecarga
emocional que recai sobre os cuidadores de filbos doenca rara e a percepcao deles sobre
0 impacto em sua qualidade de vida. Aspectos egpsepodem ser conferidos em estudos
sobre cuidados, sendo que o cuidador detém a maiga de trabalho (GUIMARAES:;
FERREIRA; MOURA, 2022).

As dificuldades referidas pelos cuidadores naoreliledas encontradas em outras
situacdes cujo pacientes recebem o diagndsticoelecds raras ou mesmos das que requerem
cuidados intensos, como mudancgas de rotina egstirtuosos. No inicio, quando ainda néo
esta definido o diagndstico, mas os primeiros gia®ja se manifestam, os servicos de saude
parecem nado solucionar os problemas da pessoaafet@isando angustia e sentimento de
impoténcia a quem cuida. Com o tempo, essa etapaigara a necessidade de servigos
especializados em grandes centros. Saatoal (2017)enfatizam que a ocorréncia de

sindrome rara na crianca ou adolescente acarrgiartemtes e profundas alteracdes na
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dindmica familiar, interferindo no cotidiano de ¢sdatribuindo muita inseguranca. Salientam
ainda que a familia carece de atencao, principabreecuidador, que precisa de apoio na fase
de descoberta da doenca e total acolhimento noenmtomdificeis (SANTOS®t al, 2017).

A sobrecarga do cuidador caracteriza-se como urpari&acia de fardo a carregar,
referida por mudancas negativas no cotidiano @kacias com o processo de cuidado,
implementacdo de habitos e maiores responsabibdadalidades duras experenciadas por
essas pessoas que convivem com doengas raras.

QuandoAzaleia, Camélia, Orquidea e Tuligxpressam em suas narrativas palavras
gue descrevem esses sentimentos voltados paraclmegarga psicossocial, em que rotinas,
trabalho, profissdo sdo desorganizados, e sontusdergados, codificamos nas histérias
muita dor nessa caminhada, inconformismo com ades® e o futuro que esta por vir,
sentimentos do quéo dificil é aceitar o que nao selcdo: meu filho/a é portador de uma
doenca genética rara, pouco conhecida, poucosgimiais capacitados para o atendimento,
sistema de saude fragmentado e fragilidade parssiaténcia, indignacdo, e tristeza, que
caminho nos espera? Esse nucleo tematico abordgetditia das familias desde o momento
em que o filho manifestou os primeiros sinais ¢osmas, a procura pelo primeiro servico de
saude, a confirmagcdo do diagndstico e a buscagreiggs especializados no atendimento
para a doenca.

Até a descoberta do diagnéstico, a trajetoria daseptes e de seus familiares é
composta por consultas e exames, inclusive na padeular, de forma geral, até que os
pacientes obtenham acesso ao servico especiald@adgenética do SUS, caminho esse
dificultado pelo desconhecimento das patologiaspgawte dos profissionais, agravado pelo
fato de esses pacientes morarem distantes doss ldégioniveis para o tratamento nas
especialidades, como aponta lIriattal (2019) em sua pesquisa. Longos trajetos que terdo
que percorrer, obstaculos a ultrapassar, dificégaab sair de seus municipios em busca
desses atendimentos:

[...] tinha dificuldade também com o transporteisggumas vezes tive que dormir
na porta do hospital [...] (Azaleia).

[...] a dificuldade é de me deslocar da minha adpih ca e ndo ter um local onde
ficar. Algumas vezes eu enfrento condicdo finamcejue nao € muito boa [...]
(Orquidea).

[...] as passagens pra vir para capital eram tamir@endificuldade, por isso resolvi
fazer um plano de salde pra ele com a ajuda qubagedo “bolsa familia” [...]
(Camélia).
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Comumente, o0s tratamentos demandam acompanhameunlttprofissional por
geneticista, ortopedista, dentista fisioterapegusa;6logo entre outros, objetivando minimizar
0s sintomas ou adiar sua manifestacdo, considerafidoexistir uma terapéutica eficaz
(AURELIANO, 2018).

[...] 1& no municipio ndo tinha pediatra, um mod& médico ndo tinha, dentista
também ndo, dependia de Imperatriz, era a maiguttitde (Camélia).

[...] esta sendo muito dificii marcar algumas eielmades do tratamento
multiprofissional (Orquidea).

[...] a dificuldade é a continuidade do tratamentdtiprofissional. (Tulipa).

[...] a gente enfrenta muita dificuldade para margaa consulta pra continuar o
tratamento multiprofissional (Azaleia).

Muitas doencgas genéticas ndo tém tratamento oucaradnto disponivel, contudo, o
amparo por parte de uma equipe multiprofissionap@rciona aos cuidadores e pacientes
uma égide emocional e dire¢cdes para o0 acompanhargaatsao fundamentais ao longo da
vida dos portadores de picno, assim como de odiwascas semelhantemente complexas
(FERREIRA ¢ al., 2012).

4.2 Relacionamento familiar e suporte social

Tendo em vista a falta de conhecimento sobre agaggeconceito e estigma, e a
grande necessidade de cuidado, muitas vezes, te\@os pais a abandonar o trabalho para
se dedicar excepcionalmente ao filho(a) doente (LRIZVA; DEMONTIGNY, 2016).

Habitualmente, a noticia do diagnostico de uma cloeara impacta negativamente na
familia, proporcionando sentimentos duvidosos, atinreceio pela vida do filho. Por ser
uma situacdo delicada, exige empatia da equipeadées pois afeta a vida familiar,
considerando o conhecimento desses familiares solil@enca, o tratamento, os cuidados
exigidos e o prognostico (KAdt al, 2009; PIZZIGNACCO; MELLO; LIMA, 2011).

Nas entrelinhas de cada narrativa, percebemosaguesceber o diagnéstico de uma
doenca incuravel, o cuidador teve uma parte de sausos tolhidos, ndo s6 para a vida dos
seus filhos, como também para a sua prépria vidaubjetividade é parte integrante em todo
0 contexto da entrevista, e sua manifestacdo spodaneio da observacdo dos aspectos
psicolégicos, como comportamentos, pensamentoessquos, 0s desejos, as fantasias, 0s
conflitos e as lembrancas expressadas.

Diante desses discursos, destaca-se a importanamoditoramento de situagbes de
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isolamento, autodepreciacdo, marginalizagdo e imaaga, além de outros sintomas, como
ansiedade, labilidade afetiva e depresséo, refenmioestudo de Luz, Silva e Demontigny
(2016), que avalia a semelhanca entre doencas eagases sintomas. Para esses autores, 0
apoio econbmico, a ajuda de amigos e de parentesnps para cuidar do filho séo
fundamentais para a conservacgao da unidade familiar

A familia tem um papel importante como parte daerdd ajuda, tendo em vista a
promocao da seguranca e socializacdo dos seus ognaltdm de servir como suporte no
enfrentamento das dificuldades resultantes da doemgica e de sua terapéutica (SANTOS
et al, 2017).

Dados esses observados na interse¢édo das falasamm um cunho de coletividade
em suas percepcoes:

[...] em casa ele se irrita com facilidade comrosibs [...] na escola é da mesma
forma. Na minha familia todo mundo me acolheu (Q&né

[...] a vida e o apoio familiar sdo muito bons. Eenbém interage com a familia
(Orquidea).

[...] ele tem um relacionamento muito bom com famdls. Todo o suporte esta
restrito aos familiares, como o pai, a mée e assdgvido a inseguranca em locais
estranhos (Tulipa).

4.3 Declinio psicoldgico do cuidador e perspectivasra a vida futura

O cuidado com o paciente e o cuidador deve atemdedas as dimensdes fisicas,
sociais e psicologica. Porém, considerando-se qasebeecarga no cuidador pode ensejar
quadros morbidos na dimensao psicolégica, comcedsfio e ansiedade, desencadeadas pela
sobrecarga do cuidado, muitas vezes, provoca uradimmegativo na qualidade de vida do
cuidador. A falta de preparo dos cuidadores é dieildsolucdo em curto prazo, pois
vivenciam problemas distintos, que estdo relaciogads condicbes socioecondmicas e
culturais de cada familia, para que seja prestadaassisténcia mais direcionada, adequando
as condutas a realidade de cada um (DietlZl, 2018).

As narrativas mostram a importancia da presengasiologo na vida dos cuidadores:
“[...] eu tento superar, mas estou precisando destdta com um psicologo” (Azaleia)
“[...] todo servico que eu vou, me indicam acompamiento com psicélogo, eu acho que
preciso de um psicologCameélia).

A fragilidade diante do processo de cuidar € pedegpela informacédo da necessidade

de apoio psicoldgico de si mesmos no decorrer dagdos que serdo dispensados ao longo
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da vida. A sobrecarga do cuidador pode aparecerococomsequéncia da reciprocidade
emocional, ocorrendo quando esse chega ao sew lfigito e psicolégico devido a uma

dedicacdo intensa ao seu filho. Os cuidadores slessancas tornam-se, gradualmente,
pessoas com necessidades prementes, visto qusapnede direcionamento sobre como lidar
com a situacdo, acerca da reorganizacdo da estrd&umiliar e das estratégias de
enfrentamento da doenca e seus efeitos (SALVARO&., 2015). Os cuidadores familiares

necessitam destinar um momento para cuidar ddisi, @& poder dedicar-se da melhor forma
aos cuidados a crianca.

Nessa perspectiva, os cuidadores referem:

[...] as vezes eu me sinto irritada, tento me aarlm.]. Eu estou precisando de
atendimento psicologico. Eu gostaria que ele caatestudando (Azaleia).

[...] eu nunca tive um acompanhamento com um psjodleu preciso. Depois eu
penso: meu psicologo é Deus. Eu tenho a esperangaed filho ser um médico
(Camélia).

[...] eu tenho quer me preparar, pedir pra Deuslandorca e sabedoria pra eu poder
lidar com essa situacdo. Tenho a esperanca quefilneupossa se desenvolver
(Orquidea).

[...] quem cuida também se torna uma pessoa limitd medo e davida quanto ao
tratamento. N&o tenho dividas que a Tamara sera exvelente profissional
(Tulipa).

As historias estdo emaranhadas por circunstanciascgusaram sofrimento, e que,
mesmo sendo préprias a esséncia do ser humanmbdesas, nessa rede, particularidades
que compreendem trajetérias idénticas. No entaantte tanta aflicio, negacdo e ansiedade,
acontece o fen6meno do fortalecimento e da superggi meio do qual os cuidadores
resgatam a consciéncia de si, revigoram o amorrpropeconquistam a independéncia
perdida, seja com o apoio da espiritualidade, daili@ ou dos grupos (GUERRAt al,
2015). O fortalecimento espalté um forte aliado quando o ser humano se
depara com situagdes complexas, principalmentedguse refere a um ente muito querido. A
espiritualidade traz conforto, compreenséo e fectalento para o enfrentamento de situagoes
complexas que causam sentimento de impoténcia (MEBBLORIO; OLIVEIRA, 2020).

O trabalho do cuidador distingue-se pela assisiém@essoas que carecem e exigem
dele cuidados especiais, pois estdo doentes oucammatas a quadros morbidos, tolerando e
causando anseios na propria relacdo (ansiedadastenglor, raiva, tristeza e desesperanca),
ou originando sentimentos como frustragao, impaéaa apego, como descrevem Soatza
al. (2015). Assim, pode-se constatar a gama de emaEdas por essa convivéncia que

apresenta inumeras reacfes e adaptacdes acejassgicamente. Os cuidadores necessitam
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de tempo para reorganizarem-se fisica e emocionédmpara, entdo, adaptarem-se ao novo
cenario desenhado pela doenca do paciente, pavédsu@REITASet al, 2018).

4.4 Sentimentos do cuidador em relacdo ao paciergeb seus cuidados

Habitualmente, ao se deparar com o fato de a @iaag acometida de uma doenga
genética, a familia se vé cercada de duvidas q@arstcuidados e tratamento. Mesmo quando
a criangca com doenca cronica ndo depende exclusitardo familiar cuidador, esse sente-se
na obrigacdo de estar presente. A preocupacdo @stado de saude ou com a possibilidade
de alguma intercorréncia é constante (GOMESL, 2017).

Assim, os cuidadores referem certa aflicdo diaetealtos cuidados bem como em
relacdo ao desenvolvimento de seus filhos, confoeta¢os a seguir:

[...] eu quero muito fazer o exame para poderanioi tratamento com o horménio
de crescimento e quero ter a certeza que ele sandelver ou ndo (Azaleia).

[...] a preocupacdo agora € s6 pra ele ndo terdse fazer o acompanhamento tudo
direitinho que dé tudo certo e descubra algum rratdo mais eficaz, estou na
expectativa, né?! (Camélia).

[...] receio as vérias fraturas (Orquidea).

[...] a gente viu que a partir do diagndstico n&dastao facil lidar com certos
momentos, onde ela ia precisar de atendimento méglic causa das fraturas
(Tulipa).

Mesmo diante da sobrecarga na atribuicdo dos anndsad percebemos que eles
exercem sua fungdo com muita perseveranca demadstfarca para o enfrentamento das
adversidades que estdo por vir, ndo demonstrandm@mento nenhum a desesperanca no
futuro do ente querido. Transformam a sobrecargacdmwados em gratificagdo, mesmo com
0s impactos negativos inerentes a funcdo do culMesse momento, este sentimento de
gratiddo atua como protetor contra 0s impactos tivegadessa fungcao, suplantando os
prejuizos que estdo por vir. Ha nessa dedicacao difitaldade de perceber o que é o
cuidado. Silva e Macedo (2020) afirmam que, engudnd cuidador que entende que a
atividade ndo é limitada, ha os que ndo percebenxtemsado e responsabilidade da funcéo.
Mesmo os cuidadores, no geral, comparando sua fdentaiidar e estabelecendo suas acgoes
como insuficientes, o cuidado provido por eles énstante, pois abrange desde
particularidades no dia a dia, até a superacawalasiras pessoais para limpar, dar banho e

realizar atividades mais praticas.
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4.5 Caracteristicas clinicas, preconceito e convivem sociedade

Outra fase complicada para os cuidadores é quandidaa social da crianca
sindromatica se amplia. A fase infantil é carazteta pelo desafio de ser bem recebido na
escola, de adaptacao e incluséo (LUZ; SILVA; DEMQGINY, 2016); e mesmo quando se
tornam adolescentes/adultos, principalmente no dasdoencas que causam alteracao fisica
significativa, cuidadores referiram que a dificdldamaior esta na falta de informacéo e na
discriminacdo existente nos grupos de relacionasseds filhnos com os amigos da escola e
da sociedade:

[...] Na escola ele sofre bullying...chamam eléa&io” pelo fato de ser o menor da

turma, ele ja tem 10 anos, mas aparenta ter idadeatos, ele sofre com isso e fica
um pouco agressivo (Azaleia).

[...] Sempre tem preconceito. Ele conta que ficdmantando-o de “anado”, e “que
néo pode fazer nada que se quebra todo (Camélia).

[...] se a gente melhorasse um pouquinho essalestidla seria, assim, fenomenal.
N&o houve nenhum caso de discriminacao (Tulipa).

As narrativas revelaram as dificuldades vivenciape®s cuidadores, sentimentos
esbocados pelo olhar, palavras ndo proferidas gatbas pela emocéo, interpretacdo de
sentimento negativo que se instalou nessas pessaasontinuidade, percebemos que a
aceitacdo e a vontade de vencer a doenca estaeasnfes e dando um novo sentido a vida.
Nota-se nesses dialogos de superacdo e esperagca€gmo que essa sobrecarga impacte
negativamente em suas vidas, as dificuldades sAwmnimadas, nunca sdo verbalizadas por
uma mae ou pai em relagdo aos cuidados com sey $iimdo muito dificil admitir que o
filho seja um peso, uma sobrecarga em sua vidap@@ande-se, entdo, a cleméncia nas
entrelinhas dos discursos, quando dizem que prect& um psicologo. Contudo, jamais
dizem que ndo aguentam ou ndo conseguem cuidaudestes queridos.

Observa-se na narrativa dos cuidadores, ambival@&gcsentimentos e sobrecarga ao
prestar o cuidado aos seus entes queridos. Em wmoesobre cuidados de pacientes que
sofreram Acidente Vascular Encefalico (AVE) (FERRE| ISAAC; XIMENES, 2018),
identificou-se o impacto da mudanca de papéis rado; as esposas passaram a ser 0 porto
seguro da familia, quando o homem, que antes déva at tomava decisfes, ap0s o0
adoecimento, ficava totalmente dependente, o queeata a sensacao de sobrecarga e de
soliddo devido a auséncia fisica e/ou emocionat@guge e a dificuldade de retomar as

atividades de lazer que antes eram comuns ao(84S&ARTHY, 2011).
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Batistaet al (2012) abordam em sua pesquisa a repercussaaidiy oas atividades
de lazer dos cuidadores informais, e demonstranaqueior parte dos cuidadores familiares
negligenciam ou reduzem drasticamente a particpagdsas atividades, devido as inUmeras
responsabilidades advindas do cuidado com seui&yrol que impacta na sua qualidade de
vida, como confirmado nesta pesquisa por meio dizgdos dos cuidadores. E essencial se
considerar a singularidade de cada individuo, scata profissional podera beneficiar na
elaboracdo, no enfrentamento, no entendimento @el gpe precisam desempenhar e na
compreensao de seus sentimentos frente aos montenaolyersidades.

As doencas raras representam um grande desafiopparentes e cuidadores, pois
demandam estratégias que viabilizem o acesso agsds servicos de prevencao,
diagnostico e tratamentos. E uma condicdo que aobsses pacientes e suas familias as
margens de um sistema de saude que esta orgapaadatender prioritariamente as doencas
mais frequentes na populagéo, tendo um impacte fatqualidade de vida dos cuidadores.
Portanto, a pesquisa possibilitou oportunizar memmhecimento sobre cuidados, orientando
cuidadores e familiares sobre as implicacbes geesesnpdem a pacientes e seu nucleo
familiar.

Os dados apresentados refletem a magnitude doepmablcontribuindo com uma
gama de detalhes que permeiam o trabalho do cuidaddliar. E imperativo o olhar
diferenciado e atento para a analise do cuidadajgmandar desafios constantes, fornecendo
a dimensao e a compreenséao do nivel de vulneradddido qual esse cuidador esta exposto.
As contribuicbes desse tipo de investigacdo esté@septes na sua capacidade de
compreensao dos fenbmenos relativos a doenca, emgue retrata toda a dindmica do dia a
dia dos cuidadores. Cuidar de si e do outro saacepsms que demandam muita
responsabilidade, dedicacio e, por vezes, ren{GtHMARAES; FERREIRA; MOURA,
2022), o que pressupbe atencdo especial a cuidaflamaais ou familiares, de forma a
garantir seu direito a saude. Alguns elementosefivols, como habitos de vida saudaveis,
possuir disponibilidade econémica, assim como dias ocupagdes de cuidado, sédo aspectos
que contribuem para a saude dos cuidadores. Agissar, existe uma certa dificuldade de se
entender a posicdo de ser cuidado, na maioria elsssy reconhecendo a prépria angustia,
mas ndo a denominando, o que confunde a percepb@e a propria condicdo de saude e
sinais para um potencial quadro de sobrecarga emici

Para tanto, sdo necessarias, como sugerido nesigoepoliticas de saude que
considerem essa populacdo, proporcionando reflexi@sres sobre os riscos e os fatores

protetivos para o cuidado sobre a sobrecarga emadci@ssim como estratégias de saude que
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promovam a saude mental e discutam as implicagiiee ® ato de cuidar e as relagbes de

cuidado.

5 CONSIDERACOES FINAIS

As falas traduzem sentimentos que refletem angudtiateza, incerteza, frustracoes,
mediante as dificuldades encontradas no percursioeiaca. O desconhecimento da doenca
por parte dos profissionais, as dificuldades cotesilocamento para as consultas e ao acesso
a especialistas bem como dificuldades na defindjdgnostica foram pontos de intersecao
nas narrativas que culminaram em impactos psicégnos cuidadores dos portadores de

Picnodisostose.
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