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RESUMO

Por serem “raras”, o diagndstico definitivo, na maioria dos casos, leva muito tempo para ser
concluido e ndo existe tratamento efetivo para o controle de grande parte das doengas. Sendo
assim, o objetivo principal deste estudo inicial de teste do roteiro de entrevistas de abordagem
qualitativa foi avaliar a percepgao dos pais sobre a trajetdria em busca do diagndstico e acesso
ao tratamento das criancas com Doengas Raras (DRs). Participaram do estudo pais e/ou
cuidadores de criangas com DRs encaminhadas pelo Ambulatorio de Genética para o “Projeto
de Extensdo Promog¢do de satde bucal para criangas com deficiéncia de zero a cinco anos de
idade”. Os instrumentos de pesquisa foram dois questiondrios aplicados em forma de entrevista.
O primeiro continha dados sociodemograficos sobre a crianca, a familia e as DRs e o segundo
dez perguntas sobre a percepcao dos pais com relagdo ao diagnoéstico, o tratamento e o cuidado
da crianga. As entrevistas foram gravadas e transcritas. Os dados sociodemograficos foram
tabulados e avaliados de forma descritiva e as entrevistas pela Andlise de Conteido Tematico
por trés pesquisadores. Participaram do estudo cinco familias de criangcas com DRs. A idade
média das criangas foi de 3 anos. A percep¢ao com relacao a trajetoria em busca do diagndstico
e acesso ao tratamento foi organizada em cinco nucleos tematicos: (1) percepgao inicial dos
pais quanto a condicdo da crianca; (2) busca e dificuldade no diagndstico; (3) acesso e
dificuldades no tratamento; (4) percepcao dos responsaveis frente ao tratamento ofertado aos
seus filhos, e (5) cuidados das criancas. De acordo com a metodologia usada e os resultados
obtidos foi possivel concluir que: a trajetoria entre a busca e o diagnéstico definitivo foi
relativamente curta, entretanto, com forte impacto e sofrimento tanto para as criangas quanto
para as familias; foram relatadas dificuldades com relagdo ao tratamento, principalmente na
realizacdo dos exames e obtengdo dos medicamentos, ¢ quanto ao cuidado da crianga,
necessidade do uso de varias medicacdes, dietas especificas e ajustes na rotina diaria em casa e
no trabalho.

Palavras-chave: Crianga; Doengas Raras; Diagnostico; Terapéutica.



INTRODUCAO

Por defini¢do, doencgas raras (DRs) tém baixa prevaléncia'. Considera-se doenga rara
(DR) aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para
cada 2.000 individuos®. No Brasil, ha 13 a 15 milhdes de pessoas com DRs, que representam
mais do que a populagdo da cidade de Sao Paulo, duas vezes a do Rio de Janeiro, quatro vezes
a de Salvador e nove vezes a de Porto Alegre. O grupo mais acometido pela doenga (75,0%) ¢
composto por criangas e jovens®.

Ainda ndo hd um consenso quanto ao niimero exato, mas estima-se que ha entre seis e
oito mil DRs. A maioria (80,0%) decorre de fatores genéticos, € as demais advém de causas
ambientais, infecciosas, imunologicas, entre outras. Elas sdo geralmente cronicas, progressivas,
degenerativas e até incapacitantes, caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e
sintomas que variam ndo s6 de doenga para doenca, como também de pessoa para pessoa com
a mesma condi¢do. As manifestacdes relativamente frequentes podem simular doengas comuns,
dificultando o seu diagnostico, causando elevado sofrimento clinico e psicossocial aos afetados,
bem como para suas familias®.

Por serem condigdes incomuns, na maioria dos casos, o diagnostico definitivo leva
muito tempo para ser concluido, em média, 8,47 anos’. Estima-se que pessoas afetadas por DRs
e seus familiares transitam por diversos cenarios politicos, associagdes de pacientes, congressos
cientificos e audiéncias publicas®, hospitais universitarios’ e centros de referéncia®’, como
também projetos de extensao académica e residéncia multiprofissional em satide, mesmo nao
sendo referéncias do servigo, oferecem atendimentos multidisciplinares que acolhem pacientes
com diversas doengas genéticas, autoimunes e metabolicas que se enquadram na classificagao
de DRs da Orphanet Report Series!®.

Com relacdo as dificuldades no diagndstico e tratamento das DRs, os pacientes,
familiares e profissionais de saide sao unanimes em afirmar que as pessoas afetadas e suas
familias sdo impactadas do ponto de vista fisico, emocional e social’ e que h4 a necessidade de
construcao de uma pauta continua sobre as DRs capaz de promover o acesso universal e integral
ao Sistema Unico de Saude (SUS)°. A realidade de longas e tortuosas jornadas para obtencio
de diagnostico, falta de conhecimento de médicos ndo geneticistas sobre DRs, dificuldades de
transporte e acesso a especialistas, exames diagnosticos e complementares, medicamentos de
alto custo e insumos alimentares foram desafios comuns em todas as narrativas analisadas no
Rio de Janeiro, Salvador e Porto Alegre’. O acesso aos servicos especializados possibilitou a

obtencdo do diagndstico, mas a realizacdo do tratamento foi um desafio, pois hd poucos



medicamentos disponiveis e a judicializagdo foi fundamental para o acesso e a manutengao
terapéutica®.

Considerando que as DRs acometem um porcentual significativo da populagdo e,
portanto, merecem especial atengdo, pois elas resultam em um problema para a saude publica
relevante; que o itinerario diagndstico e terapéutico das pessoas com DRs ¢ um dos principais
desafios na relacdo com os servi¢os de saude; que o relato das dificuldades encontradas pode
orientar ¢ melhorar a efetividade das acdes no contexto multidisciplinar, possibilitando maior
adesdo ao tratamento contribuindo com a estabilizacdo das doencas e reduzindo os agravos, o
objetivo principal deste estudo de abordagem qualitativa foi avaliar a percep¢ao dos pais sobre

a trajetoria em busca do diagndstico e acesso ao tratamento das criangas com DRs.



MATERIAL E METODOS

Consideracoes éticas

O desenvolvimento do estudo seguiu as normas nacionais ¢ internacionais de ética em
pesquisa envolvendo seres humanos. O projeto foi analisado e aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa da Universidade Federal de Uberlandia (CEP-UFU), com o numero do parecer
4.341.862 ¢ CAAE de registro 38448820.7.0000.5152. Os participantes foram devidamente
esclarecidos e informados sobre a pesquisa, seus métodos e objetivos. Foi realizada a coleta de
dados mediante concordancia e assinatura do termo de consentimento livre e esclarecido
assinado em duas vias em conformidade com a resolucao 466/12 do Conselho Nacional de

Saude.

Delineamento do estudo
Esta pesquisa trata-se de um estudo inicial de teste do roteiro de entrevistas com

abordagem qualitativa.

Participantes

Os participantes foram pais de criancas com DRs de zero a cinco anos de idade
encaminhadas pelo Ambulatorio de Genética do Hospital de Clinicas da Universidade Federal
de Uberlandia (HC-UFU) para o “Projeto de Extensdao Promogao em saude bucal para criangas
com deficiéncia de zero a cinco anos de idade” desenvolvido pela Area de Odontologia

Pediatrica da Faculdade de Odontologia da Universidade Federal de Uberlandia (FOUFU).

Coleta dos dados

Os dados sociodemograficos foram coletados, por meio de entrevista (Apéndice A),
utilizando um questionario contendo informagdes sobre a crianga (idade, sexo, etnia € posi¢ao
da crianca na familia), da familia (nimero de filhos, escolaridade dos pais, tipo de familia e
renda familiar) e da doenga (nome e origem da doenga genética ou ndo genética).

Posteriormente, dados especificos sobre a doenga (CID-10), nimero Orpha e nome do
gene) foram obtidos no Portal sobre DRs e medicamentos 6rfios da Orphanet Report Series'”.

Para obter informagdes sobre a percepg¢ao dos pais em relagdo a busca do diagnostico e
acesso ao tratamento, foram realizadas entrevistas (Apéndice B), gravadas, em um Unico
encontro, com o consentimento dos participantes em uma sala reservada para evitar

constrangimentos, livre de ruidos, norteada pelo acolhimento para coletar a historia da trajetoria



em busca do diagnostico e do tratamento (tempo decorrido entre a hipdtese de diagndstico e o
diagnostico final); as dificuldades encontradas durante toda a trajetéria na busca do diagnostico
e do tratamento; tipo de tratamento realizado (medicamentoso, dietético, reabilitacdo e outros);
tipo de servigo de satude (publico ou privado); a dificuldade dos pais no cuidado com seu(sua)
filho(a) e a percepgao dos pais sobre o tratamento que a crianga recebe. A durag¢ao da entrevista
foi de 30 a 40 minutos, apds gravadas, foram transcritas ¢ analisadas.

Para manter o anonimato do participante da pesquisa, as criancas foram denominadas
como Cl1, C2, C3, C4 e C5.

A coleta de todos os dados e as entrevistas foram realizadas por um pesquisador entre

os meses de julho a setembro de 2021.

Analise dos dados

As varidveis categoricas foram organizadas e descritas por meio de frequéncia absoluta
e relativa (porcentual) e as numéricas por meio da média.

Os dados obtidos nas entrevistas foram analisados de forma manual e individual por trés
pesquisadores pela Analise de Contetdo Tematico'!. Esta analise foi realizada em trés etapas.
Na primeira etapa (Pré-analise), as transcrigdes das entrevistas foram totalmente lidas. Em
seguida, a unidade de registro (palavra-chave), a unidade de contexto (a delimitagdo do contexto
de compreensdao da unidade de registro), os recortes, a forma de categorizagdo, a modalidade
de codificagao e os conceitos tedricos mais gerais que orientaram a analise foram determinados.
As palavras-chave e trechos considerados importantes para responder as perguntas sobre o tema
foram destacados no texto. Na segunda etapa, o material foi explorado, consistindo
essencialmente de uma operacao de classificacdo para chegar ao nucleo de compreensao do
texto. Para isso, buscou-se encontrar categorias (expressoes ou palavras significativas) segundo
as quais o conteudo de uma fala estava organizado. Na terceira e ultima etapa, os resultados
foram obtidos, e a interpretacdo realizada. Apos, a analise individual, os dados foram

confrontados entre os pesquisadores e foram estabelecidos os grupos tematicos.



RESULTADOS

Caracteristicas da crianca, da familia e da doenca rara

Participaram do estudo cinco pais de criangas com DRs. A distribuicdo numérica e
porcentual (%) das caracteristicas sociodemograficas das criancas, dos pais ¢ da familia estao
apresentadas na Tabela 1 e das caracteristicas das DRs na Tabela 2.

Os resultados referentes as criangas mostraram que a idade variou de 2 a 5 anos, com
idade média de 3 anos, sendo trés (60,0%) do sexo feminino, 5 (100,0%) da etnia branca e duas
(40,0%) primeiro ou terceiro filho (40,0%) (Tabela 1).

Com relagdo aos pais, quatro (80,0%) maes e dois (40,0%) pais tinham ensino médio
completo.

Com relagdo a familia, o nimero de filhos variou de um a trés, duas (40,0%) eram do
tipo nucleada e trés (60,0%) ndo nucleada, e duas (40,0%) tinham renda familiar de até dois
salarios-minimos (Tabela 1).

A Tabela 2 apresenta o nome, origem da doenca, idade de inicio, CID-10, nlimero
Orpha, nome do gene e tipo de exame para obtengao do diagndstico. Do total, quatro (80,0%)
e uma (20,0%) DRs tém origem genética e desconhecida, respectivamente. Uma DR pode ter
inicio neonatal ou tardio, duas (40,0%) DRs a idade de inicio ¢ apenas neonatal e duas (40,0%)

podem se manifestar em qualquer idade da infancia a vida adulta.

Tabela 1 — Distribui¢do numérica e porcentual (%) das caracteristicas das criancas com DRs,

dos pais e das familias.

Caracteristicas N (%)
Idade (anos)
2 2 (40,0)
3 2 (40,0)
5 1 (20,0)
Sexo
Feminino 3 (60,0)
Masculino 2 (40,0)
Etnia
Amarela 0(0,0)
Branca 5(100,0)
Negra 0(0,0)
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Escolaridade da mae

Ensino médio completo 4 (80,0)
Ensino superior completo 1 (20,0)
Escolaridade do pai

Ensino médio incompleto 2 (40,0)
Ensino médio completo 2 (40,0)
Ensino superior completo 1 (20,0)
Numero de filhos

1 2 (40,0)
2 1 (20,0)
3 2 (40,0)
Tipo de familia

Nucleada 2 (40,0)
Nao nucleada 3 (60,0)
Renda familiar

Dois salarios-minimos 2 (40,0)
Trés salarios-minimos 2 (40,0)

Quatro salarios-minimos

1 (20,0)
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Tabela 2 — Nome, origem da DR, idade de inicio, CID-10, nimero Orpha, nome do gene e tipo de exame para obten¢ao do diagnostico.

Nome Origem da DR | Idade de inicio CID-10 Nuamero Orpha | Nome do gene Tipo de exame
- Teste estendido de triagem
Neonatal grave neonatal
Inicio tardio - Analise da urina por
' ' Genética intermitente PCCA (13qg32) cromatografia gasosa-
Acidemia
o (AutossOmica | (apds um ano ou E71.1 35 ou PCCB (3q21- espectrometria de massa
propidnica ) . . .
recessiva) mais) q22) Obs.: O diagnostico pré-natal pode
Forma crénica ser feito por meio do liquido
progressiva amniotico ou por ensaio de DNA
ou ensaio enzimatico da familia
‘ ‘ - Analise de sangue e urina
Genética Infancia, CTNS, '
o ' ‘ . - Testes genéticos moleculares
Cistinose (Autossomica adolescéncia e E72.0 213 localizado no ‘
‘ ‘ (Teste da Bochechinha)
recessiva) vida adulta cromossomo 17
- Sequenciamento do gene CTNS
Genética - Exames clinicos e radiograficos
(Ligada ao X - Densitometria dssea
Osteogénese ) ) COLIA ) )
recessivo ou Qualquer idade Q78.0 666 Obs.: O diagnodstico pré-natal pode
Imperfeita Ou COLI1A2 ‘ ‘
ser suspeitado mediante

autossomica

dominante ou

ultrassonografia e posteriormente
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autossomica confirmado pela analise molecular
recessiva) de amnidcitos
Dele¢ao do
brago longo do
Cromossomo 6 . o
- “Microarray” de hibridizagdo
Ou . Infancia, _ ]
Genética Q93.5 251056 Nao consta genOmica comparativa (CGH) e
Delegado 6q Neonatal o
fluorescéncia in situ (FISH)
Ou
Microdele¢ao
6925
- Desconhecido Acredita-se que
oL - Elevado grau seja
Associagao de o - Desconhecido
v | de multifatorial,
acter - Diagnosti ia-
heterogeneidade Neonatal Q87.2 887 associada a Diagndstico baseia-se no quadro
Ou . clinico ao nascimento
sugestivos de
Vater

fatores

hereditarios

mutagdes em
genes como

FOXFI1 e ZIC

Fonte: Orphanet Report Series (2019)!°.
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Percepcao dos pais sobre a trajetoria do diagnostico e do tratamento

A percepcao dos pais com relacdo a trajetéria em busca do diagndstico e do acesso ao
tratamento foi organizada em cinco nucleos tematicos: (1) percepgdo inicial dos pais quanto a
condi¢do da crianga; (2) busca e dificuldade no diagnostico; (3) acesso e dificuldades no
tratamento; e (4) percepgao dos responsaveis frente ao tratamento ofertado aos seus filhos, e (5)
cuidados das criangas.

No momento da realizagdo da entrevista, todos os entrevistados relataram que as
criangas ja apresentavam diagnostico definitivo da DR. Duas (40,0%) criangas ja tinham
realizados todos os exames. Dois (40,0%) pais relataram que estavam aguardando outros
exames ¢ uma (20,0%) mae relatou que nao tinha feito o exame especifico para a doenga, mas
durante a entrevista ela confirmou que o diagnostico médico ja era definitivo. Duas (40,0%)
criangas foram diagnosticadas antes do primeiro més de vida, duas (40,0%) aos nove e 12 meses

de idade e uma (20,0%) apds o primeiro ano.

Nucleo 1 - Percepgdo inicial dos pais quanto a condi¢do da crianga

Trés (60,0%) maes relataram que antes do diagndstico ja percebiam que a crianca
apresentava algumas caracteristicas que chamavam atencao e um pai (20,0%) relatou que antes
do nascimento foi comunicado que seu filho apresentava alteragdes.

“Quando vi eu so notei que ela dormia demais, custou a pegar o peito ai depois
ela estava muito molinha...” (C1)

“... eu pegava ela e escutava umas trepidagoes dentro dela, uns barulhos, ndao
é normal. Ai abri a fralda dela e o umbigo dela estava saindo sangue da cor da minha
blusa, sangue vivo, peguei ela e corri para UAL " (C3)

“Quando ela nasceu, ja tinha algumas coisas, com um més e meio ela tinha
hérnia umbilical, era uma crianga que chorava muito com cdlica, era mole e a gente
foi vendo que tinha alguma coisa errada com ela, era um bebé chiador ... ela ndo
sorria.” (C4)

“Durante a gestacdo foi no morfologico, descobriu que ele tinha algumas
alteracgoes, inclusive a médica que fez o morfologico falou que ele poderia nascer
morto ou nascer e com pouco tempo morrer, mas ndo foi o que ela falou. A gente
estava esperando coisa pior, né, mas hoje diante do que esta acontecendo a gente
percebe que é mais tranquilo.” (C5)

“No inicio foi bem dificil porque vocé tem um filho saudadvel e depois vem um

filho assim com umas alteracoes e ai vocé fala ‘caramba e agora? Muda tudo’, mas
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assim, ndo é o que eles falaram desde o inicio, depois a gente foi se adaptando no dia
a dia, a gente vai se acostumando com certas coisas e acaba que para a gente fica

uma coisa normal.” (C5)

Nucleo 2- Busca e dificuldade no diagndéstico

Com relagdo ao diagnostico, a maioria (60,0%) dos pais relatou que a trajetoria para a
busca do diagnostico foi curta. Apenas um (20,0%) pai relatou demora e dificuldade no
diagnostico pela conduta do profissional que cuidava anteriormente da crian¢a e uma (20,0%)
mae relatou dificuldades em conseguir a liberacdo do pedido e da dificuldade da coleta do
exame.

“Tive ela, dai comeg¢aram a investigar, ela ficou dezesseis dias em coma, foi com uns
vinte a vinte cinco dias que descobri tudo. Foi com ela recém-nascida.” (C1)

“Até os sete meses ndo teve nenhum problema com ele, estava tudo normal, ai do nada
ele comegou a rejeitar o leite e vomitava tudo na hora, foi onde comegamos a fazer exames. A
pediatra que acompanha ele no particular demorou muito a pedir os exames, demorou uns
dois, trés meses porque ela ficava trocando de leite e nao pedia exames. Al foi um dia que ele
ficou bem ruim, ele passou o sabado inteiro vomitando e domingo acordou molinho, dai foi
onde corremos com ele e conseguimos o encaminhamento para ca. Ele deu um problema, tipo
uma convulsdo, foi em abril a primeira vez que ele deu, a gente estava na chacara, foi tenso,
tomei duas multas de radar, ai chegou no hospital e ele tomou soro.” (C2)

“Descobri que ela tinha Osteogénese imperfeita com dezesseis dias. Como ela nasceu
cansada por causa do coragdo teve que tirar raio x do torax, ja tinha trés costelas quebradas
e eles nao me falaram nada, me deram alta como se fosse uma crianga normal, chegou em casa
estava para la e para ca quebrou mais quatro, dai eu pegava ela sem saber e ela gritava.” (C3)

“No exame de sangue dela que fez viu que estava muito alterado a amonia, deu 850, ai
Jja mandaram para o Dr. avaliar e ele falou que tinha que ir para Porto Alegre” (C1)

“... al eles fizeram um exame e diagnosticou ele com Sindrome de Fanconi...” (C2)

“Ela ja tem as caracteristicas, o exame para saber o tipo ndo tem porque, tem que ir

para Belo Horizonte ou Brasilia.” (C3)
“No ato da consulta ele ja pediu o cariotipo e como estava muito dificil de sair na UFU,
ele fez um bilhete para a diretoria do hospital para liberar o caridtipo para mim, dai eu
consegui so que teve que fazer umas trés vezes porque como ele vai para fora, minha filha ndo
coagulava o sangue e tinha que voltar e tirar, ai demorou por conta disso.” (C4)

6«

oi tenso, ele ficou 60 dias internado quando nasceu.” (C5)
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“Ele nasceu bem abaixo do peso, nasceu com 1,2 kg se ndo me engano, ai ele teve que
fazer uma cirurgia de hérnia inguinal e ai na hora da cirurgia descobriu que ele estava chiando
a garganta e teve que fazer uma traqueomalacia na hora.” (C5)

O relato mais impressionante foi o da mae da C3. Cheguei na UAI e falaram que ia ficar
bem para passar pomada, falei para tirarem raio-x e eu vi que o cara que tirou fez a técnica
errada, ficou muito escuro porque eu ja sei como é que tira, né, dai eu falei “olha, da para
vocé repetir?”, ele repetiu e fui la na UAI Sdo Jorge porque na UAI Pampulha ndo tem
pediatra, peguei o raio-x e levei para a UAI cheguei la eles queriam me prender, falaram “olha,
0 que aconteceu, a senhora jogou a sua filha no chdao? Porque ela esta toda quebrada” e eu
falei “Eu quem fago essa pergunta para vocés, por que ela esta toda quebrada desse jeito?”,
eu ja comecei a ficar assustada e falaram que iam chamar a policia e eu disse que podia chamar
porque eu ndo tinha nada a esconder e nem a temer. Dai me mandaram para a medicina, vim
para ca de ambulancia, ndo deixaram eu vir no meu carro. Chegou e pediram raio-x dos pés a
cabe¢a para comparar com crianga que tem Osteogénese Imperfeita e eu ndo sabia o que era
isso, eu pensei que era so uns quebrados e pronto, que iria sarar e acabou o problema, so que
estava so comeg¢ando. Ai chegou aqui o técnico de radiologia quebrou o brago dela, o radio e
a una, eu comecei um desespero, deu vontade de sumir daqui ai engessaram e colocaram uma
tala, eu sai na rua e o povo ficava tudo me olhando, a menina com gesso, sete costelas
quebradas e o bragco. Ai quando eles compararam o raio-x dela com crianga que tem
Osteogénese deu para ver que era, a médica falou: “Sua filha foi diagnosticada com
osteogénese imperfeita, ela pode ficar cega, muda, ela pode ndao andar. Entdo agora vocé senta

aqui e olha ela.”, eu comecei a chorar demais, pedi alta e falei que ndo queria mais a médica

porque ela é desumana.” (C3)

Nucleo 3 — Acesso e dificuldades no tratamento

Com relagdo ao acesso ao tratamento, duas (40,0%) maes relataram dificuldade na
obtencdo dos medicamentos especificos e na realizacdo de alguns exames.

“O acesso ao Pamidronato foi muito dificil, uma briga, mas consegui porque eu sou
muito persistente até conseguir.” (C3)

“Gragas a Deus como eu jd conhego mais ou menos como funciona as coisas la por
conta da minha menina eu ainda brinco e falo que sou meio caruda, pe¢o o médico para marcar
de uma para outra porque o médico faz o pedido de alguma coisa e tem que ir ao postinho do

seu bairro ou na UAI e deixar la para eles fazerem o pedido, isso demora. Para vocé ter uma
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base estou esperando um eletrocardiograma da minha menina mais nova tem trés anos, estou
esperando uma ressondancia da mais velha tem dois anos. A principal dificuldade encontrada

sdo os exames. O medicamento também, as vezes o SUS fala que fornece e na verdade nunca

tem.” (C4)

Nucleo 4 - Percepgao dos responsaveis frente ao tratamento ofertado aos seus filhos

Em ambito geral, foi possivel chegar a conclusdao que os pais acham o tratamento de
seus filhos satisfatorios, com algumas ressalvas como pode se observar nos relatos abaixo.
Quatro (80,0%) das criangas realizam o tratamento apenas no servigo publico e uma (20,0%)
alterna entre o servigo publico e privado.

“Eu acho muito bom, o Dr. Luiz, a Cristiane, sdo pessoas muito confiaveis, para mim é
tranquilo.” (Cl)

“Aqui o pessoal é bom, as meninas que acompanham ele tem muito carinho por ele,
gosta de tratar dele, ndo tem nada o que reclamar do tratamento daqui em questdo de estar
acompanhando ele. Ndo tenho a reclamar, as vezes as pessoas deduzem por ser publico é um
servigo ruim, mas é totalmente o contrario.” (C2)

“Pergunta dificil, por um lado é muito bom, ndo posso reclamar de nada, mas falta o
especialista e uns médicos mais humanos.” (C3)

“Ndo tenho nada a reclamar, fora os exames que demoram a sair eu ndo tenho o que
reclamar porque gracas a Deus eu tenho uma equipe muito boa, o que eu preciso é igual te
falei, conversei com a equipe do Dr. Marcos Campos e ndo precisei nem ir na UAI e esperar
um tempdo, eles conseguiram marcar para ela, mas é para o ano que vem porque ndo tem vaga
mais esse ano.” (C4)

“O tratamento que ele estd recebendo aqui é excelente, até porque qualquer coisa que
acontece com ele, a gente chega no pronto socorro, por exemplo, com comego de pneumonia,
febre, ou outra coisa mais alterada, a gente ja é atendido, ndo ficamos nem 5 minutos na
entrada do pronto socorro, ja tem médico para atender a gente, ja é encaminhado para a
pediatria, se for no caso da internagdo eles encaminham.” (C5)

“A gente faz mais aqui (publico) porque ele nasceu aqui praticamente, foi encaminhado
para cd, a sindrome dele esta em estudo aqui. Ai a gente vai no privado porque os mesmos
médicos dele atendem la fora, Santa Genoveva, UMC, Santa Clara, entdo geralmente quando

i)

¢ para adiantar alguma coisa nos temos o recurso para adiantar, mas aqui ¢ bem melhor.’

(€5)
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Niucleo 5 - Cuidados das criancas

As criangas com DRs precisam de atengdo integral e dependem principalmente dos pais
que tém receio de deixar com outros familiares. Todas as criangas apresentam restri¢ao
alimentar e uso de varios medicamentos. Todos os pais entrevistados relataram que ap6s ter um
filho com DR suas vidas mudaram drasticamente.

“A alimentagado é toda controlada, ela toma cinco mamadeiras por dia ai tem as sopas
e vitaminas. Ela alimenta mais pela sonda porque ela ndo gosta, ndo tem apetite, eles que tem
Acidemia ficam com o apetite ruim. “Eu acho dificultoso porque eu ndo posso deixar ela com
ninguém, ela ndo pode comer muita coisa, ndo pode feijdo e carne porque se ndo altera a
amonia entdo eu acho dificultoso porque eu tenho que ficar por conta... Eu trabalhava em um
saldo de beleza e desde que ganhei ela e descobri tudo eu ndo fui mais...” (C1)

“A alimentagdo dele esta normal, ele ndo é acostumado a comer muito quando tem
pedacgos, quando coloca pedagos ele da dnsia de vomito. A dificuldade é que sempre tem que
estar um de nos para ficar com ele. Eu ja mudei meu horario de servi¢o, comego agora as 16
horas da tarde e vou até meia-noite, uma hora da manhd. Minha mulher teve que adaptar
também porque ele ndo pode ir na escolinha.” (C2)

“Ela toma Benzoato de sodio, 4 capsulas por dia, L-carnitina de 8§ em 8 horas Sml e
Biotina, 2ml de 12 em 12 horas. So esses trés e o uso do Metronidazol, 10 em 10 dias de cada
més.” (C1)

“Ele toma fosfato, bicabornato, potassio, cdlcio e ele vai comegar a tomar esses
remédios que chegou agora mais a Dra. tem que ver os exames que a gente coletou sexta
primeiro, sexta a gente faz a coleta no ambulatorio. Ele toma 5 medicamentos, ai 1 ele toma 1
vez por semana que ¢ com aplicagdo com agulha, a gente vem aqui para as meninas aplicarem,
ndo pegamos a prdtica ainda.” (C2)

“Ela toma remédio para o coragdo, Captopril, para os ossos vai ser de 3 em 3 meses
vai ser o Pamidronato” (C3)

“Em casa ela faz o tratamento medicamentoso para epilepsia, hipertireoidismo, para
comportamento e para evitar crises asmaticas, os remédios sdo Quetiapina 1 comprimido por
dia a noite, Carbamazepina 9ml a noite, Azitromicina trés vezes por semana porque ela da
asma, Puran 62,5mg e a bombinha Symbicort. No hospital faz tratamento com oftalmologista,
geneticista, neurologista, pediatra, tem a equipe também que cuida, as vezes chama a gente
para alguma avalia¢do que é psicologo, fono e fisioterapeuta, faz com imunologista também

porque ela tem um déficit imunoldgico.” (C4)
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“Medicamento ele toma Puran T4 para tireoide, Propanolol que é para o coragdo, até
um tempo atras ele estava tomando Sulfato ferroso, mas suspendeu. Esses dias atras ele estava
bem ruim para comer, o médico suspeitou que o teor de zinco dele do organismo estava baixo,
foi feito um exame e tomou medicamento ai voltou a comer de novo. Ele toma Valproato de
sodio porque uma vez ele ficou um tempo sem comer, a mde dele passou um tempo sem dar
nada para ele e convulsionou porque a glicemia baixou, ai passaram esse Valproato de sodio
para ele ndao convulsionar mais. Ele toma também umas gotas de Risperidona a noite, eu acho
que so, mas antes era bem mais, tinha uns 12 tipos de medicamentos, ai foi crescendo e
diminuiu.” (C3)

“E complicado porque ele ndo anda ainda, se ele andasse era mais tranquilo, igual
minha menina, com trés, quatro anos de idade ela ja estava tranquila, andava, falava bem

mesmo, ja ele tem até uma dificuldade para falar, ndo anda entdo isso complica um pouco e

altera a rotina de todo mundo.” (C35)
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DISCUSSAO

Este estudo de abordagem qualitativa foi realizado com o objetivo de avaliar a trajetoria
das familias de criancas com DRs pela busca do diagnostico e acesso ao tratamento e apesar da
heterogeneidade e particularidade de cada condi¢do, os resultados apresentaram semelhancas
entre os relatos dos pais, e com outros estudos®*!2,

De acordo com a literatura, o diagnostico correto de uma DR leva em média oito anos
para ser obtido®. Considerando este aspecto, neste estudo, o diagndstico definitivo foi obtido
em um periodo relativamente curto. Isso pode ser explicado, em parte, pela percepgao parental
sobre a condicao da crianga, pelas manifestagdes precoces das DRs e pelo atendimento por um
profissional competente e experiente.

De acordo com os relatos, a maioria (80,0%) dos pais suspeitava que as criangas
apresentavam alguma alteragdo, uma vez que elas dormiam e choravam muito. Inclusive, uma
mae percebeu que a crianca nao sorria. De uma forma geral, mesmo o diagnostico tendo sido
obtido precocemente, foi uma trajetoria de muito sofrimento. Quatro criangas necessitaram ser
internadas as pressas, com risco de morte. Uma mae foi acusada de ter causado maus-tratos a
filha e inclusive ameacgada a prisdo.

Todas as doencgas relatadas podem ser diagnosticadas na infincia'® e o acesso aos
servigos especializados possibilita a obtengdo do diagnodstico®. De acordo com o relato dos pais,
houve dificuldades na realizagdo do exame para confirmac¢ao do diagnéstico, seja por
dificuldades inerentes a condi¢ao da crianga ou porque os exames precisam ser realizados em
grandes centros.

De acordo com as Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com DRs no SUS, os
procedimentos de avaliagdo clinica para diagnéstico (exames especificos) s6 podem ser
solicitados e/ou executados pelos servicos de Atengdo Especializada e Servigos de Referéncia
em DRs habilitados pelo Ministério da Satide®*. Embora, em Uberlandia, ainda ndo tenha um
centro de referéncia, o HC — UFU conta com um médico geneticista que foi responsavel pela
suspeita, encaminhamento e confirmagdo do diagnostico definitivo da DR.

Um outro aspecto muito relevante ¢ a falta de humanizacdo frente a noticia do
diagnostico, corroborando com a literatura existente em que foi possivel observar a insatisfa¢ao
de algumas familias com o modo em que o diagnostico foi entregue, com falta de empatia e
desinformagio dos profissionais da satide'. A atengdo humanizada e centrada nas necessidades
das pessoas; promoc¢do do respeito as diferengas e aceitagdo de pessoas com DRs, com

enfrentamento de estigmas e preconceitos; assim como a garantia de acesso e qualidade de
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servicos prestados por equipe multiprofissional sdo, entre outros, principios da Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com DRs**,

A confirmagao do diagnostico € apenas o inicio de uma longa trajetéria. Outro problema
enfrentado pelos familiares profissionais é a busca de um tratamento adequado'. As DRs
hereditarias podem ser consideradas sofrimentos de longa duragio®.

As DRs demandam de servigos especializados e de medicamentos oOrfios que
geralmente sdo de alto custo, sendo que diversas vezes sO € possivel sua obtengdao por meios
judiciais®, porém nenhum dos pais disse que foi necessario a judicializacio, e embora o acesso
a medicagdo tenha sido dificil, ele foi obtido. Um outro aspecto observado, foi o relato de que
embora o SUS forneca a medicagdo, nem sempre estd disponivel. Este fato também foi relatado
a0 observar a escassez de medicamentos disponiveis na escolha terapéutica para essas doencas®.

Importante considerar que muitas das DRs genéticas estdo associadas a deficiéncia na
producdo de determinadas enzimas centrais ao metabolismo, de modo que o tratamento consiste
também na reposi¢cdo enzimatica, além da realizagdo regular de exames e acompanhamento
clinico’. Neste estudo, os pais de duas criangas com DRs relataram a necessidade dos cuidados
com a dieta da crianca.

Além disso, foi possivel observar que o fato de ter outro filho com a mesma doenga,
“facilitou” o acesso ao tratamento por ja conhecer como funciona o servigo. Entretanto, um(a)
dos(a) participantes deste estudo afirmou que ainda se depara com dificuldades quanto ao
tratamento referente ao acesso a outros exames basicos, como um eletrocardiograma que
demora até trés anos para ser agendado.

Todas as criangas, no momento da pesquisa, estavam sendo assistidas pelo SUS. De
acordo com Guillem et al.'*, o sistema de satide publica é a principal fonte de diagndstico e
tratamento de DRs. Apenas um pai relatou que iniciou o tratamento com médico na rede
particular, mas mostrou muita insatisfacdo tanto em relacao a busca do diagnostico quanto ao
tratamento instituido. Pelo relato do referido pai, a crianga estava sendo tratada pelos sintomas,
mas nao tinha suspeita da DR. Uma outra mae disse que gostaria de fazer um convénio
particular. Além disso, um dos pais relatou que alterna o cuidado com seu filho entre rede
particular e publica, uma vez que eles tém condi¢ao financeira para adiantar alguns exames que
no SUS demoraria, contudo, ele se diz muito satisfeito com a rede publica.

1.3, s30 unanimes em afirmar que a

Estudos de Aureliano®, Lopes et al.” e Guillem et a
falta de politicas publicas de satde estruturadas e de centros de referéncia regionais obriga os
pacientes e cuidadores a uma jornada interminavel a sucessivos centros de satide em busca de

um diagnostico definitivo e tratamento adequado. Aliado a estes fatores ainda h4 as dificuldades
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de transporte e acesso a especialistas, a exames diagnosticos e complementares, medicamentos
e insumos alimentares de alto custo”’.

As DRs acarretam uma grande mudanca na qualidade de vida dos afetados e das familias
que sofrem com a desinformagao sobre a doenga, além disso, na maioria das vezes um dos pais
deixa de trabalhar para se dedicar exclusivamente no cuidado de seu filho com DR’. Uma mie
contou que trabalhava em um saldo de beleza, mas que teve que deixar o emprego. Um aspecto
relevante do estudo foi com relacdo a necessidade de um cuidado integral com relagdo a
alimentacao e ao uso de medicacdo. Todos os pais tiveram que fazer mudanca radical na vida
diaria e dois pais mostraram preocupacdo quanto ao futuro. As criangas necessitam de uma
dieta especifica e usam varios medicamentos. Em concordancia com estudos de Aureliano®;
Iriart et al.” e Cardinali, Migliorini, Rania'?, apesar de o pequeno niimero de participantes, é
importante pontuar que em sua maioria sdo as mulheres (principalmente as maes) responsaveis
pelo cuidado das criangas com DRs. A duragdo e as consequéncias de uma DR, em geral,
requerem cuidados exaustivos’.

A maioria (80,0%) das DRs denotada neste estudo apresentam dados desfavoraveis em
longo prazo. Na Acidemia propidnica, embora tenha ocorrido a melhora no manejo clinico,
muitos afetados desenvolvem complicag¢des que afetam diferentes sistemas de 6rgaos, sendo o
comprometimento do desenvolvimento neurocognitivo de especial preocupagio'. No caso da
Cistinose, mesmo quando o tratamento adequado ¢ disponivel, ha dificuldades na
conscientiza¢do do paciente e da familia sobre a doenga e o cumprimento do tratamento'>. A
Osteogénese imperfeita é um grupo heterogéneo que causa fragilidade dssea e deformidade!®.
Na Dele¢ao do brago longo do cromossomo 6, a crianga apresenta deficiéncia intelectual,
defeitos cardiacos congénitos entre outras alteragdes'’ com forte impacto na vida diaria de toda
a familia. Ja a Associacdo de Vacterl apresenta trés ou mais das seguintes malformagoes:
vertebrais, atresia anal, alteragdes cardiacas, fistula traqueo-esofagica com atresia de esofago,
anomalias renais ¢ de membros. Nesta associagdo, a maioria das alteragdes presentes € passivel
de correcdo cirurgica e a criancga tende a ter nivel cognitivo normal e aspectos funcionais
preservados, sendo o acompanhamento multiprofissional um complemento essencial para o
bom desenvolvimento biopsicossocial'®,

Uma atribuigdo do servigo de referéncia em DR ¢é a realizagdo de aconselhamento
genético dos pacientes afetados e de seus familiares>*. Embora nio tenha sido um objetivo
especifico do estudo, uma mae relatou durante a entrevista que ndo tem mais intengdo de ter

outro filho pelo risco de 25,0% de ter outra crianga com a mesma doenca e um pai disse que
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pretendiam ter outro filho, mas que iam aguardar. Esta afirmag¢do concorda com a conclusdo de
um estudo® de que a DR ameaga a continuidade da familia.

No Brasil, a Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com DRs foi instituida em
2014. Entre os seus objetivos especificos estdo garantir as pessoas com DRs, em tempo
oportuno, acesso aos meios diagndsticos e terapéuticos disponiveis conforme suas necessidades
e qualificar a atengdo as pessoas com DRs e entre os seus principios e as diretrizes, a garantia
de acesso e de qualidade de servicos, ofertando cuidado integral e atengdo multiprofissional. A
equipe assistencial deve ser composta no minimo por um enfermeiro, um técnico de
enfermagem e o médico responsavel pelo Servico de Atencdo Especializada em DRs com
comprovada experiéncia na drea ou especialidade®*.

Apesar da Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com DRs ter sido
promulgada em 2014>*, os pacientes ainda tém dificuldade em garantir acesso a tratamento pelo
SUS os discursos sugerem que o foco das associagdes de pacientes ¢, na maior parte dos casos,
0 acesso a medicamentos, em detrimento da implantacdo efetiva da Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas com DRs'.

O cirurgido-dentista ndo faz parte da equipe. Mas sabe-se que em torno de 15,0% das

DRs podem apresentar manifestacdes dentarias, na regido oral e maxilo-facial*

. Além disso,
atualmente preconiza-se o atendimento odontolégico precoce, de preferéncia aos seis meses de
idade, portanto ¢ importante o cirurgido-dentista estar atento durante a anamnese. Mesmo que
a DR ndo tenha impacto direto na cavidade bucal ¢ importante que a crianga tenha um
acompanhamento precoce para promogao de satde bucal.

As DRs ainda sdo pouco estudadas e constituem um importante problema de satde
publica®?!. Com isso, novos estudos envolvendo essa tematica se faz necessario, inclusive que
possam contemplar politicas publicas voltadas para essa parcela da populagdo ainda tdo
desprovida de acesso a exames, ao diagndstico em tempo habil que possibilite intervengdes
precoces e tratamento especializado adequado. E ainda, a viabilizacdo da atencdo integral
multiprofissional e multidisciplinar em centros de referéncias regionais voltados para as DRs,
com o intuito de otimizar tempo e recursos disponiveis, minimizar sequelas e o sofrimento das
pessoas com DR e seus familiares e/ou cuidadores e consequentemente contribuir para melhoria
da qualidade de vida dos envolvidos.

Este estudo apresenta limitagdes, pois apenas um pequeno numero de pais foi
entrevistado. No entanto, conhecer toda essa trajetoria da familia em busca do diagnostico e do

tratamento nos traz um olhar para essas criangas e um cuidado centrado na familia. Apesar das

limitagdes quanto ao niimero de participantes, os resultados desta pesquisa podem ser usados
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para orientar novos estudos no ambito das DRs, visto que ha poucos estudos sobre este tema

tao relevante.
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CONCLUSAO

De acordo com a metodologia usada e os resultados obtidos foi possivel concluir que: a
trajetoria entre a busca e o diagndstico definitivo foi relativamente curta, entretanto, com forte
impacto e sofrimento tanto para as criangas quanto para as familias; foram relatadas
dificuldades com relagdo ao tratamento, principalmente na realizagdo dos exames e obtengao
dos medicamentos, ¢ quanto ao cuidado da crianga, necessidade do uso de varias medicagoes,

dietas especificas e ajustes na rotina diaria em casa e no trabalho.
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APENDICE A - QUESTIONARIO SOCIODEMOGRAFICO

Dados da crianca:
N°: C

Idade: anos meses

Sexo:

() feminino ( ) masculino

Raga:

( )negra ( )amarela ( )branca

Posi¢ao da crianga na familia:

()1°filho ()2°filho ( )3°filho ( )4° filho

Dados da doenca:

Nome da doenga:

( ) outros:
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Origem: () genética () ndo genética

CID-10: namero Orpha:

Dados da familia:

Numero de filhos:

Escolaridade da mae:

Escolaridade do pai:

Familia ( ) nucleada ( ) ndo nucleada

Renda familiar:

nome do gene:
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APENDICE B — ENTREVISTA SEMIESTRUTURADA

1- O(a) seu (sua) filho(a) ja tem o diagnoéstico definitivo ou ainda estd em investigagdo?

2- Quanto tempo demorou entre a descoberta da doenca até o diagnostico definitivo?

3- Conte como foi a trajetoria até a obtengdo do diagndstico da doenca.

4- Quais foram as dificuldades encontradas na busca do diagnodstico da doenga?

5- A crianga esta em tratamento?

6- Qual o tipo de tratamento a crianca esta recebendo?

7- Quais as dificuldades encontradas na busca do tratamento da doenga?

8- Em qual servigo de saude (publico ou privado) estd sendo realizado o tratamento da doenga?
9- Quais as dificuldades no cuidado do seu(sua) filho(a)?

10- Qual a sua opinido sobre o tratamento que o(a) seu filho(a) estd recebendo?



