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RESUMO

Introdugao: A ocorréncia de uma alteragédo
ou sindrome genética em um filho nunca é
esperada por uma familia. Tal descoberta implica
em diversas mudangas, principalmente para os
cuidadores. Objetivo: O objetivo deste estudo foi
identificar, por meio de uma revisao sistematica
da literatura, os aspectos envolvidos na familia
diante de uma sindrome ou alteragdo genética
de criangas. Método: O estudo consiste em uma
revisdo sistematica da literatura sobre familia e
sindrome genética. As buscas foram realizadas
nas bases de dados LILACS, SciELO e PePSIC.
Foram empregadas seis combinacdes de termos
em cada uma das bases: familia AND doencga
genética; familia AND sindrome rara; familia
AND doenga rara; sindrome genética AND
parentalidade; doenga rara AND parentalidade;
anomalia congénita AND familia. Resultados:
Foram encontrados 732 artigos, dos quais 11
foram selecionados apds aplicagao dos critérios
de inclusdo e exclusdo. Os artigos abordavam
assuntos que foram agregados em duas categorias:
trajetorias terapéuticas e busca por diagnésticos.
Conclusodes: Os artigos apontam que a crianga
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com alteragcéo ou sindrome genética traz impacto
na familia, principalmente no que diz respeito a
busca por atendimentos especializados. Mostra-
se necessario estudos que discorram sobre a
dinamica familiar, o exercicio da parentalidade e
aspectos emocionais e afetivos dos pais.

Palavras-chave: Genética Humana; Doencas
Raras; Revisdo Sistematica; Familia; Cuidadores.

ABSTRACT

Introduction: The occurrence of a genetic
alteration or syndrome in a child is never expected
by a family. Such a discovery implies diverse
changes, mainly for the caregivers. Objective:
The aim of this study was to identify, through a
systematic literature review, the aspects involved
in the family faced with a genetic syndrome or
alteration in children. Method: The study consisted
of a systematic review of the literature on family and
genetic syndromes. The searches were performed
in the LILACS, SciELO and PePSIC databases.
Six combinations of terms were used in each of the
databases: familia AND doenca genética; familia
AND sindrome rara; familia AND doencga rara;
sindrome genética AND parentalidade; doenca
rara AND parentalidade; anomalia congénita AND
familia. Results: 732 articles were found, of which
11 were selected after applying the inclusion and
exclusion criteria. The articles addressed subjects
that were grouped into two categories: therapeutic
trajectories and seeking diagnoses. Conclusions:
The articles highlight that the child with a genetic
alteration or syndrome has an impact on the family,
particularly with regard to seeking specialized
care. Studies that investigate family dynamics,



parenting and emotional and affective aspects of
parents were found to be necessary.

Keywords: Human Genetics; Rare Diseases;
Systematic Review; Family, Caregivers.

INTRODUGCAO

O nascimento de um filho acarreta diversas
mudancgas para uma familia, principalmente para
os cuidadores. A intensidade da situacédo envolve
uma repercussao complexa e imprevisivel no
contexto familiar, principalmente para os pais. Silva
e Ramos' apontam que a chegada de um novo
membro a familia produz mudancgas relacionadas
a fatores emocionais, fisicos, comportamentais,
sociais e econdmicos.

Quando ocorre a noticia que a crianga
possui uma deficiéncia ou sindrome genética, os
pais passam por um periodo dificil envolvendo
fatores emocionais e sociais. De acordo com
Brito e Dessen?, o impacto sentido pelos pais é
intenso, visto que o nascimento do bebé que
apresenta uma deficiéncia torna-se um evento
traumatico e desestruturador, que interrompe o
equilibrio familiar. Tal impacto também diz respeito
a qualidade de vida da crianca afetada e de suas
familias que podem se deparar com a falta de
informacao sobre a doencga, além do estigma e
preconceito que podem ser enfrentados.

Segundo Fiamenghi Jr. et al.® o nascimento
de uma crianca com deficiéncia confronta toda a
expectativa dos pais e a familia € acometida por
uma situacgao inesperada. Os planos de futuro para
essa crianga sdo abdicados e a experiéncia de
parentalidade deve ser ressignificada. Santos et
al.*apontam que a noticia de uma malformacgao traz
impacto emocional para a familia, considerando
um momento marcante para todos os membros.

As avos também se apresentam como fonte
de suporte, principalmente as maes e as criangas.
Matsukura et al.’ identificaram que as maes destas
criangas se sentem frequentemente sobrecarregadas
pelas demandas de cuidado do filho com deficiéncia
e que as avos parecem aliviar esta sobrecarga a
medida que conferem apoio nao somente as proprias
maes, mas também aos netos, oferecendo suporte
pratico, financeiro, emocional e afetivo.

A familia de uma crianca com alteracao
manifesta temores e inquietacdes em relagcado aos
cuidados, referindo a falta de pratica e de experiéncia.

Essas criancas, muitas vezes, possuem doencas
complexas e que necessitam de cuidados continuos
e especializados. E comum que algumas fiquem
hospitalizadas, aumentando essa sobrecarga.
Falkenbach et al.® (2008) sinalizam que os pais
vivenciam sentimentos de duvidas e incertezas
referentes as primeiras experiéncias no papel de
ser mae e pai de uma crianca com deficiéncia.
Ha, ademais, dificuldades em relacdo aos servigcos
especializados, sendo necessario percorrer longos
itinerarios em busca de diagnéstico e tratamento.

Henn et al.” pontuam que o nascimento de
uma crianga com alguma alteracao ira exigir um
processo de adaptacdo muito maior por parte
dos pais e maes, pois elas, em sua maioria,
apresentam atrasos em seu desenvolvimento
e limitagdes em suas aquisi¢gdes. Precisam de
mais tempo para desenvolver habilidades, tais
como andar e falar e, deste modo, cada momento
tera suas peculiaridades. Pensa-se, assim, no
conceito de parentalidade proposto por Barroso et
al.8, que a entendem como um conjunto de tarefas
e fungcbes que sdo designadas aos pais, com a
primordial intengéo no zelo, no cuidado e no modo
em como ajudam os seus filhos no seu crescimento
saudavel, tendo sempre em consideracdo a
promocéao do desenvolvimento das criangas.

As condicdes apresentadas pelos filhos
podem ocasionar problemas familiares envolvendo
questdes financeiras, tensdes acumuladas, brigas
e a sensacdo de nao saber o que fazer. Guerra
et al.® apontam que uma crianga com deficiéncia
desencadeia uma repercussdo complexa no contexto
familiar, havendo sobre uma sobrecarga materna e
os conflitos referentes a este cuidar, identificando,
igualmente, mudangas na vida do casal. Outro
aspecto relaciona-se ao fato da mulher abdicar da
vida profissional que acarreta consequéncias de
ordem financeira ao contexto familiar.

Pressupbe-se que ha maior angustia
nos pais ao terem conhecimento que a crianca
apresenta uma alteragéo genética, sem conseguir
nomea-la devido a dificuldade de diagndstico.
Além disso, lidam com o fato de uma anomalia
genética ndo ter cura e que, muitas vezes, as
dificuldades apresentadas podem ser progressivas
e degenerativas, levando a morte do familiar. Por
outro lado, segundo Aureliano et al.’®, sabe-se que
um tratamento adequado é capaz de melhorar a
qualidade de vida da pessoa afetada e reduzir
complicagdes e sintomas
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Portanto, o objetivo deste estudo foi identificar,
por meio de uma revisdo sistematica da literatura,
os aspectos envolvidos na familia diante de uma
sindrome ou alteragdo genética de criangas de
acordo com as recomendagdes metodoldgicas da
declaragao Preferred Reporting ltems for Systematic
Reviews and Meta-analyses (PRISMA)".

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo sistematica da
literatura sobre familia e sindrome genética. O
estudofoiconduzido combase nasrecomendacdes
do PRISMA™ 2 cujo procedimento consistiu em
uma busca sistematizada de artigos, analise dos
titulos e resumos, a partir de critérios de inclusao
e exclusao para seleg¢ao dos textos e, finalmente,
a leitura na integra e categorizacdo dos artigos
selecionados. A revisdo ocorreu em dezembro
de 2019, sem limitacdo com relagdo ao periodo
de publicacdo. Foram considerados apenas
conteudos ja publicados em canais cientificos.

Apds exportar os estudos das diferentes
fontes de dados procedeu-se ao refinamento dos
resultados por meio do software de gestdo de
referéncias bibliograficas Mendeley Desktop?.

Apo6s o levantamento inicial, aplicaram-se
os critérios de inclusdo e exclusdo. Como critério
de inclusao, teve-se: (a) publicagcdes que tinham
relacdo com o tema da pesquisa selecionados
por meio da leitura dos titulos e resumos; (b)
publicacbes apenas em lingua portuguesa; (c)
textos na integra disponiveis para a pesquisa; (d)
artigos cujos titulos ndo especificassem alguma
sindrome ou alteragédo genética e (e) publicacdes

que abordassem o tema familia. Referentes aos
critérios de exclusdo foram descartados artigos
que tinham como caracteristicas: (a) lingua
estrangeira; (b) artigos relacionados apenas com
aspectos genéticos/biolégicos; (c) artigos que néo
focalizavam o tema estudado e (d) estudos que se
caracterizavam como revisao da literatura.

RESULTADOS

As buscas foram realizadas nas seguintes
bases de dados: LILACS (Literatura Latino-
Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude),
SciELO (Electronic Library Online) e PePSIC
(Periodicos Eletrénicos de Psicologia). Foram
empregadas seis combinag¢des de termos em cada
uma das bases de dados: a) familia AND doenca
genética; b) familia AND sindrome rara; c) familia
AND doenga rara; d) sindrome genética AND
parentalidade; €) doencga rara AND parentalidade;
f) anomalia congénita AND familia (Tabela 1).

Com o término das buscas nas bases de
dados a partir dos descritores mencionados, foram
encontrados 732 artigos, sendo 582 no LILACS,
150 na SciELO e zero no PePSIC.

O diagrama da Figura 1 apresenta um
resumo das etapas de identificagao inicial, analise
da elegibilidade a partir dos critérios estabelecidos
e resultado de artigos selecionados para a leitura
na integra.

Para facilitar a visualizacdo dos dados
extraidos para analise, utilizou-se um quadro com
as seguintes variaveis: referéncia, revista, método,
objetivo e resultados (Tabela 2).

Tabela 1. Estratégias de busca nas bases de dados LILACS, SciELO e PePSIC e publicagbes encontradas.

Estratégia de buscas LILACS SCIELO PEPSIC
Familia AND doenca genética 344 65 0
Familia AND sindrome rara 57 33 0
Familia AND doenca rara 95 44 0
Sindrome genética AND parentalidade 0 0 0
Doenca rara AND parentalidade 0 0 0
Anomalia congénita AND familia 86 8 0
TOTAL 532 150 0
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Figura 1. Fluxograma (baseado nas recomendagdes do modelo PRISMA'™, com os resultados das
etapas de identificagdo inicial, analise da elegibilidade e total de artigos incluidos.
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Tabela 2. Principais caracteristicas dos estudos selecionados.

Referéncia Ravista Wétodo Cbjetivo Resuliados
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Conhecer o experifncis da
famila no cuidado & crianca
perlaccra da anamealia
congénia.

Avaliar a sobrecarga parental
e ajustamento individual de
paiz  de  criangas  com
dizgndstico de  Anomalia
Cangénita & compreender &
variabilidade da adaptacio
dos  pais  (sobrecarga e
ajustamento  individual) em
funcéo dos defermimantes da
crianga.

Explarar a influéncia de
tradicBes culurais amaigadas
na construcho do discurso de
meédicos  produzidos  acerca
das olangas com doangas
gensticas associadas 8
malformacies congénitas e &
deficiéncia intelectual.

Confwecer € compreander a
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sa ohijetve fundamantal

Conhecer a vivéncia dos pais
referente ac mascimenio de
uma crianga portadora de
malformagio  congédnits e
identificer 0% processos
emocienals  desancadeados
nos pais apos o diagnostico
de maformacao congeniia.

Compreender o significads da
vivéncia do processo de cuidar

da ecranca com  anomalia
congénita sob a perspactivada
familia.

diagndslico  fiai

familia Apds &858
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de sintomatologia psicopalologica =
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maior  percepcdo  de  sobrecarga
global & financeira

O=  resultados  apontaram  para
quatro  tradiches cufurais  muito
presentes no discurse médiceo: &
norma, a razac, a familia e a
religlosidade Judakco-cristd.
Enfatizow na concepcac da familia,
principalments & mitificacao da mae,
que pode tomar invisivel & crianca
com uma doenca gendfica, como
também contribui para que a
condicdo de mulher da mas fique
subestimada diants de SLE
maternidade

A descoberta o a2 confirmacdo da

maliormacie  produzem oise
negacao das expeclabvas na mae &
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A0S pouces, @ mie demonsira
superacac e aprende manelras para
enfrentar o problema.

E de grande impacio emocienal a
noticia de malfermacio congénifa, o
que desencadeia reagfes diversas
nas pais, configurando-se como uma
vivéncis maercante poars todos oo
membros da famflla. © estede
aponta a necessidade de  os
profissionais de czaude esiarem
capacitados para intervir
adequadamente nos  casos  de
malformacio congénita, bem como a
necossidade de  pecgquisas  de
anfermagem sobre este lema.

Foram evidenciados dois fendmenas
na experiéncia da familia ao cuidar
da crianca com anomelia congénita -
deparande-se com uma experiéncia
inicialmente  dificl & tende o
soffimento amenizado com o lempo
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12009) Latino
Americana
de
Enfermagem
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A presente revisao sistematica teve por
objetivo verificar os aspectos envolvidos na familia
diante de uma sindrome ou alteragdo genética
de criangas. Percebeu-se, por meio das analises
dos textos, que os estudos referentes ao campo
da Psicologia sdo escassos, de maneira que 0s
assuntos referentes as malformagdes e anomalias
estavam vinculados ao campo da enfermagem.

Apodsaleitura, osestudosforamcategorizados
em duas unidades tematicas, assim, denominadas:
1) itinerario diagnostico e 2) questdes familiares,
respectivamente apresentadas a seguir.

ITINERARIO DIAGNOSTICO

Observa-se a peregrinagdo de familias a
hospitais e consultas avarios profissionais de saude
para a obtengcdo de um diagnéstico. Os estudos
revisados, em sua grande parte, analisavam
principalmente as trajetérias das familias em busca
de um atendimento especializado. Aureliano et
al.’°, Franscicatto etal.’®, Luzetal.* e Luzetal.”® e
Soares et al.'®, apontam para a dificuldade de um
diagnéstico preciso devido a falta de conhecimento
dos profissionais de saude diante de um problema
genético. Muitas criancas recebem um diagndstico
equivocado, e, em algumas situagdes, iniciam um
tratamento sem sucesso. Os autores apontam
para a dificuldade em conseguir consultas com
um especialista que ira solicitar o exame genético
para facilitar este diagndstico.

Ao se tratar das informacdes ofertadas
pelos profissionais de saude, referentes ao
diagnodstico, Santos et al. argumentaram que
os pacientes encontravam dificuldades relativas
a forma com que os profissionais de saude se
comunicavam, que estes nao eram claros ao
explicar a condicdo da crianga, e que muitas
vezes concediam a outros profissionais a
responsabilidade de comunicara doenga aos pais.
Além disso, usavam uma linguagem inadequada
ou com terminologias cientificas, aumentando a
dificuldade de compreenséao.

Aureliano et al.’® discorreram sobre
dificuldades dos familiares no campo das doencas
raras referentes a auséncia de terapias efetivas
para tais enfermidades. Levantaram como principal
queixa dos familiares a dificuldade de chegar a um
diagnostico preciso e que em algumas situagoes,
o diagndstico ocorreu quando a familia conseguiu

um atendimento com algum especialista que
solicitou o exame genético.

Além desta dificuldade, foram apresentados
aspectos relacionados a trajetoria familiar,
onde muitas familias necessitavam se deslocar
para grandes centros de referéncia em busca
de um tratamento correto, visto que a maioria
dos servigos especializados esta localizado em
grandes cidades, dificultando o acesso para
familiares que residem em municipios menores.
Este deslocamento pode trazer complicagdes
envolvendo a falta de recursos financeiros e de
transporte.

Luz et al." relatam que apds a confirmagao
dodiagnéstico, as familias vivenciam problemas de
deslocamento e encontram problemas de ordem
politica e social. Tais problemas dizem respeito
a insuficiéncia de politicas publicas, tanto sociais
quanto de saude, além da dificuldade financeira
do familiar para realizar este deslocamento. Em
algumas situagbes, sdo necessarios suportes
judiciais para a continuidade do tratamento.

Guiller et al." apontam para a dificuldade
financeira, que gera uma afligdo do familiar
quando nao consegue dispor de recursos para
atender as necessidades da crianca, de maneira
que a falta de recursos pode gerar desestrutura
na dindmica familiar. Outro ponto vincula-se a
angustia que os familiares sentem com os gastos
com medicamentos e tratamentos especializados.

QUESTOES FAMILIARES

A chegada de uma crianga com uma
sindrome ou alteragao genética a familia acarreta
diversos sentimentos, pensamentos, duvidas
e incertezas. No momento da descoberta do
diagnostico de uma alteragéo de seus filhos, os
pais vivenciam sentimento de frustracido e choque.
Neste sentido, Bolla et al.’® apontam para uma
fragilidade emocional da familia desde a noticia de
uma anomalia. Neste momento, ocorre a quebra
do sonho do filho idealizado, observando-se um
processo de luto decorrente deste diagnaostico.

O impacto da descoberta da alteracao
ou sindrome genética causa medo diante da
possibilidade de perda da crianga e ansiedade
em imaginar como sera o futuro. Os familiares,
principalmente os genitores, vivenciam uma
situagcdo na qual sentem muitas duvidas e
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incertezas, frequentemente decorrentes da falta
de informagao sobre a condicao do filho.

Além dessa mudancga emocional,
Franciscatto et al.”® pontuam que as doencas
genéticas acarretam mudangas na vida familiar,
que precisa reorganizar sua rotina e cotidiano
para acolher e cuidar da crianga. A familia passa
a encarar uma nova realidade, diferente daquela
que tinham planejado.

Roecker et al.'®, ao estudarem as
malformacdes congénitas, defendem que os
sentimentos negativos do diagndstico podem
gerar conflitos no relacionamento da mae com
0 bebé. Surgem sentimentos de frustragéo,
vergonha e a ndo aceitacdo da condicédo da
crianca. Porém, apdés o pés-parto, considerado
um periodo de adaptacgao, inicia-se uma aceitacao
gradativa da crianga, onde a familia, incluindo
mae, busca encontrar pontos positivos no convivio
com a crianga, nao excluindo as preocupacoes
relacionadas ao desenvolvimento da mesma.

Diversos estudos apontaram para o
papel da mulher na situacdo de uma crianca
com alguma alteragdo genética. Relatam que é
delegado a mae o papel de principal cuidadora
das criangas' 7192021 Esta figura envolvida com
a rotina pesada do cuidado é, muitas vezes,
impedida de trabalhar fora e, consequentemente,
de contribuir com as despesas financeiras do lar.
Neste sentido, segundo Luz et al.’®, os homens,
na maioria das vezes, efetivam seu papel como
provedor financeiro e as maes acabam realizando
as idas as consultas e apresentam amplo dominio
a respeito da saude do filho.

CONCLUSAO

Os artigos analisados apontam que a
crianga com alteracédo ou sindrome genética gera
um impacto para a familia. Este impacto acontece
no momento em que é transmitido o diagnéstico
acarretando problemas relacionados ao ambito
financeiro e no préprio cotidiano da familia.
Percebe-se que a familia encontra dificuldades
no que diz respeito a busca pelos servigos
especializados e principalmente na falta de
preparo dos profissionais de saude para lidarem
com a condi¢cao de uma sindrome.

A leitura aprofundada dos artigos permitiu
sinalizar que as produgbes cientificas sobre

sindrome genética e familia sado escassas,
principalmente no que se refere as pesquisas
voltadas para o campo da Psicologia. Poucos
estudos discorrem sobre a dinamica familiar,
sobre o exercicio da parentalidade e os aspectos
emocionais e afetivos dos pais. Por fim, entende-se
que este tema se apresenta como um campo amplo
para a pesquisa, contribuindo para a promocéao
da saude das familias e desenvolvimento de
estratégias terapéuticas. Com isso, defende-se a
importancia de se efetuar investigagdes empiricas
no campo da Psicologia junto a familias com
familiares com alteracido ou sindrome genética.
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