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Resumo

Obijetivo: Identificar trajetdrias e experiéncias em servigos de saude de familias que possuem filhos com doengas genéticas.
Método: Estudo de abordagem qualitativa, cujos dados foram coletados por meio de entrevistas com 15 familias representadas
pelas mées cuidadoras que possuem filhos com Doenga Genética, residentes na regido norte do Rio Grande do Sul, de mar¢o
a maio de 2018. A andlise dos dados ocorreu através da andlise tematica. Resultados: O diagnéstico da doenga genética
acarretou mudangas nas familias, pela procura de tratamento junto aos servigos de salde para atender as necessidades
do filho. Para ter acesso a servigos especializados, algumas familias precisaram deslocar-se para centros de referéncia em
cidades maiores. As familias vivenciaram dificuldades como despreparo dos profissionais de saude, falta de organizagdo dos
servigos, processos de judicializagéo dos recursos e necessidade de Redes de Atencéo a Saude estruturadas. Conclusao:
O profissional enfermeiro assume papel fundamental para prover as familias o acesso a informagéo, a tomada de deciséo e a
organizagao da gestédo e do gerenciamento dos servigos de salde e de enfermagem para atender as demandas que a doenga

genética condiciona ao individuo e a familia.

Palavras-chave: Genética; Enfermagem; Servigos de salude; Familia; Pesquisa qualitativa.

ABSTRACT

Objective: To identify the trajectories and experiences of families of children with genetic diseases in health services. Method:
A qualitative study, with data collected through interviews with 15 families and caregivers of children with Genetic Disease, living
in the northern region of Rio Grande do Sul. Interviews were conducted from March to May 2018. Data analysis was based on
thematic analysis. Results: A genetic disease diagnosis led to families' changes due to the demands of treatment, and also the
needs of the child for being met by health services. To access specialized services, some families needed to travel to referral
centers in larger cities. Families experienced difficulties such as unprepared health professionals, lack of organization of services,
judicialization of resources, and need for structured Health Care Networks. Conclusion: The professional has the fundamental
role of providing families with access to information and are responsible for decision making and for the organization and
management of health and nursing services to meet the demands imposed on the individual and the family by the genetic disease.

Keywords: Genetics; Nursing; Health services; Family; Qualitative Research.

RESUMEN

Objetivo: Identificar trayectorias y experiencias en servicios de salud de familias que poseen hijos con enfermedades genéticas.
Método: Estudio de abordaje cualitativo, cuyos datos fueron recolectados por medio de entrevistas con 15 familias representadas
por las madres cuidadoras que poseen hijos con enfermedad genética, residentes en la region norte de Rio Grande do Sul,
de marzo a mayo de 2018. El andlisis de los datos ocurri6 a través del analisis tematico. Resultados: El diagnéstico de la
enfermedad genética trajo cambios en las familias, por la demanda de tratamiento junto a los servicios de salud para atender
a las necesidades del hijo. Para acceder a servicios especializados, algunas familias necesitaban desplazarse a centros de
referencia en ciudades mas grandes. Las familias experimentaron dificultades como la falta de preparo de los profesionales de
salud, falta de organizacién de los servicios, procesos de judicializacion de los recursos y necesidad de Redes de Atencién a la
salud estructuradas. Conclusion: El profesional enfermero asume un papel fundamental para proporcionar a las familias acceso
a lainformacion, a la toma de decisiones y a la organizacion de la gestion y gestion de los servicios de salud y enfermeria para
satisfacer a las demandas que las enfermedades genéticas condicionan al individuo y a la familia.

Palabras clave: Genética; enfermeria; Servicios de salud; Familia; Investigacion Cualitativa.
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INTRODUCAO

Mundialmente, cerca de 7,6 milhdes de criancas nascem
a cada ano com malformagdes genéticas e congénitas, sendo
que dessas, 90% sdo em paises de renda média e baixa. Nos
paises desenvolvidos, essas doengas consistem na segunda
causa principal de mortalidade infantil em menores de um ano de
idade, com uma prevaléncia de 25 - 60 por 1000 nascimentos.'2

Os defeitos congénitos e genéticos tornaram-se relevantes
na saude publica uma vez que sao responsaveis por 20% das
mortes em menores de um ano, excedendo a soma total entre a
terceira e quarta causa, que séo, respectivamente, relacionadas
com doencas respiratérias e doencgas infecciosas. Ademais, os
defeitos congénitos e genéticos séo responsaveis por mais de
um tergo do total de internacdes pediatricas em alguns hospitais
de atendimento no Brasil.?

As doencas genéticas (DG) caracterizam-se, habitualmen-
te, por serem cronicas e progressivas, o0 que acarreta mudancas
na vida familiar, que precisa reestruturar seu cotidiano para aco-
Iher e cuidar da crianga doente. Geralmente, a familia ndo esta
preparada para receber o diagnostico de uma doenga incuravel
de longa duracao entre seus membros.?

Indiscutivelmente, a familia passa a ter uma ligagdo com os
servigos de saude, pois, na maior parte dos casos, a DG impde
ao paciente limitagcdes de ordem motora, cognitiva, emocional ou
de outra natureza, sendo que o paciente pode ser acompanhado
em niveis primario, secundario e terciario por um periodo muito
longo, geralmente por anos. No caso de criangas que evoluam
cronicamente, os servigos de saude representam um ponto forte
da sua rede de apoio e tratamento.*

O enfrentamento de uma DG pode trazer implicagées im-
portantes para a familia. As instituicdes de saude, nem sempre
estao preparadas para atendé-las. Na sua trajetdria em busca
de ajuda, as familias se deparam com a falta de informacéo a
respeito da doenga, dificuldade de acesso ao diagnostico e
tratamento, falta de equipes com profissionais de saude qua-
lificados, bem como a escassez de centros de referéncia no
atendimento em genética.*®

A maneira como a familia € amparada no momento do diag-
néstico de uma DG interfere na experiéncia de enfrentamento
da enfermidade. Ao se relacionarem com profissionais de saude
gue proporcionam suporte e esclarecimento, as mées se sentem
seguras para assumir o cuidado integral, visto que o acolhimento
e a empatia as fortaleceram. Os profissionais precisam ajudar
as familias a reconhecerem suas forgas e potencialidades,
bem como suas fragilidades e necessidades, apoiando-as e
instrumentalizando-as, para que possam cuidar de seu familiar
da melhor maneira possivel.®

No intuito de dar suporte institucional as familias com DG
foi instituido em 2009 a Politica Nacional de Atencéo Integral em
Genética Clinica (PNAIGC), que tinha como proposta organi-
zar uma rede de servigos que realizasse ag¢des de promocéo,
prevencgao, diagnostico, aconselhamento e tratamento para os
casos identificados. Além disso visava-se que a mesma fosse
incorporada e implementada pelo SUS em todos os niveis de

atencgéo, articulando dessa forma a rede de atengéo basica
com acdes de prevencao e identificacdo de casos para serem
encaminhados a atencéo especializada.2”8%° Sobretudo, a
Politica veio a tona com a finalidade de estruturar, no SUS, uma
rede de servicos regionalizada e hierarquizada que permitisse
a atencéao integral em genética clinica e a melhoria do acesso
a esse atendimento.

No que concerne a organizagéo da ateng¢éo do cuidado as
pessoas com doencas raras, foi aprovado em 2014 a Politica
Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencgas Raras
(PNAIPDR) estruturada em dois grandes eixos: Eixo | - composto
pelas doencas raras de origem genética e organizado nos se-
guintes grupos: a) anomalias congénitas ou de manifestagao
tardia; b) deficiéncia intelectual; e c) erros inatos de metabo-
lismo; e Eixo Il - composto por doengas raras de origem nao
genética e organizado nos seguintes grupos: i) infecciosas; ii)
inflamatdrias; e iii) autoimunes. A linha de cuidado da atengao
aos usuarios com demanda para a realizagcdo das agbes na
PNAIPDR esta estruturada pela Atengédo Primaria a Saude e
Atencéo Especializada."

A maneira e rapidez com que 0s novos conhecimentos
gendmicos, com potencialidade de aplicagéo ao cuidado, vem
sendo descobertos, traga um novo modelo de ateng¢éo a saude,
moldando um novo significado ao cuidado de saude baseado em
genbmica, que consiste no processo que abrange o diagndstico,
aprevencéo e a terapéutica baseados nos genes. Esse processo
considera as manifesta¢des de saude e doenga como resultan-
tes das combinagdes entre 0 genoma humano e as influéncias
do meio ambiente externo e interno de um individuo. Assim, para
atender as novas demandas de cuidado, é imprescindivel que
esses avangos sejam integrados ao cuidado de enfermagem.2

Sendo assim, o enfermeiro pautado nas suas competén-
cias e como lider da equipe de saude, necessita estar imbuido
de conhecimentos cientificos em genética e genémica, para
que possa prestar uma assisténcia de qualidade, a fim de
integrar esses conhecimentos na pratica clinica na atual Era
P6s-Gendmica.

Estudiosos da area da genética apontam subsidios para
a préatica de enfermagem neste contexto, a partir do desenvol-
vimento de atividades relacionadas ao cuidado, & educacéo,
a gestao e a pesquisa. Destaca-se como competéncia do
enfermeiro realizar consulta de enfermagem, buscando, por
exemplo, obter e avaliar histéria familiar genética de no minimo
trés geragdes, incorporar as tecnologias e informagdes em
genética e gendmica na sua pratica de trabalho, passar infor-
macao correta, de credibilidade e atualizada sobre 0s recursos
e servigos existentes, avaliar os conhecimentos, percepcdes
e respostas do cliente frente as informacdes fornecidas, bem
como favorecer sua interpretacéo e facilitar o encaminhamento
aos servigos especializados.

A questdo que norteou esse estudo foi: Quais os caminhos
percorridos pelas familias de pessoas com DG em busca de aju-
da em servigos publicos de saude? Assim, o presente artigo teve
por objetivo identificar trajetdrias e experiéncias em servigcos de
saude de familias que possuem filhos com doencgas genéticas.
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METODO

Estudo exploratério com abordagem qualitativa. Esse tipo de
abordagem enfoca opinides, crengas, valores, representacoes,
relacbes e agcdes humanas e sociais, tendo como base o ponto
de vista participantes e o sentido que eles atribuem as experi-
éncias vivenciadas.'®

O estudo teve como participantes 15 méaes cuidadoras que
possuem filhos com Doenca Genética (DG). Os participantes
foram selecionados na Associagao de Pais e Amigos dos Excep-
cionais (APAE) de um municipio da regido norte do Rio Grande
do Sul, Brasil. Os critérios de incluséo do estudo foram: 1) ser pai,
mae e/ou familiar préximo do individuo com DG; 2) faixa etaria
acima de dois anos para os individuos com diagndstico de DG;
3) oindividuo com diagnostico de DG estar frequentando a APAE
em pauta; 4) idade minima de participagéo no estudo de 18 anos
para os familiares. Critérios de exclusao: Os participantes que
por motivos de saude ndo compareceram a APAE no periodo
estabelecido para a coleta de dados, foram excluidos do estudo,
havendo apenas uma exclusao.

A amostra foi definida por conveniéncia, os profissionais da
APAE indicaram as méaes que teriam disponibilidade e interesse
em participar da pesquisa. O numero de participantes foi definido
pela saturacéo de dados.'® A inclusao definitiva das familias nesta
pesquisa ocorreu somente apds a concordancia dos participan-
tes expressa através da assinatura do Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido (TCLE).

Os dados foram coletados entre margo e maio de 2018, por
meio de entrevistas semiestruturadas e gravadas com o consen-
timento dos participantes. Para a coleta de dados utilizou-se um
roteiro de entrevista semiestruturada composto de uma questao
norteadora. "Como € para a familia 0 acesso aos servigos de sau-
de/centros de referéncia da doenga?". Utilizou-se um gravador
de audio para registro dos dados, posteriormente as entrevistas
foram transcritas na integra, para analise do conteudo. Para pre-
servar o anonimato, as familias sdo apresentadas por um codigo
formado pela letra F (familia) seguida do nimero das entrevistas
(F1, F2, F3, F4, F5...e F15).

As entrevistas ocorreram na APAE e no domicilio, conforme
disponibilidade das maes cuidadoras, mediante agendamento
prévio via telefone, cujo contato das maes cuidadoras foi forne-
cido pela APAE. Nenhuma das maes contatadas recusou-se a
participar da pesquisa. Apesar de algumas entrevistas terem sido
realizadas no domicilio das familias, os outros membros fami-
liares ndo estiveram presentes. As entrevistas foram realizadas
exclusivamente entre as méaes cuidadoras e os pesquisadores,
sendo que cada uma foi realizada individualmente e na presencga
de um ou dois dos pesquisadores, tendo duragcdo média de 30
minutos. Ressalta-se que nenhum dos pesquisadores estava
inserido no servigo da APAE anteriormente, bem como néo pos-
suiam vinculo ou qualquer relagéo prévia com os participantes.

No que diz respeito a caracterizacdo das familias que fize-
ram parte do estudo, oito delas residiam na zona urbana e sete
na zona rural. Em relagéo a idade das maes cuidadoras que
possuiam filhos com DG, 11 tinham mais de 35 anos de idade.
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No que concerne a escolaridade destas maes, seis possuiam
ensino fundamental incompleto, quatro ensino médio completo,
duas ensino fundamental completo, duas ensino superior e uma
pos-graduacéo em nivel de especializagdo. Por fim, quanto a
renda das familias que fizeram parte do estudo, sete recebiam
acima de dois salarios minimos, enquanto quatro recebiam de
um a dois salarios e quatro até um salario minimo.

A maioria dos pais cinco sao agricultores, seguidos de ven-
dedores trés, empresarios dois e aposentados dois, enquanto
que as maes em sua maioria desempenham tarefas do lar quatro,
na agricultura trés e aposentadas trés. Em relacdo ao estado
civil, 12 casais encontram-se na situagéo de casados. No que
diz respeitos aos filhos destes casais, evidenciou-se dois filhos
por casal (sete casais), trés filhos (cinco casais) e um filho (irés
casais). Emrelagéo a idade destes filhos, seis tém de dois a nove
anos, seis de 10 a 19 anos e trés de 20 a 30 anos. Sendo que
destes, oito sao do sexo masculino, e sete sdo do sexo feminino.

As DG mais prevalentes nesta pesquisa foram: Sindrome
de Down (nove), seguido da Distrofia Muscular de Duchene
(dois), Sindrome de Rett (dois) e sindrome de Treacher Collins
(dois). Ainda, a sindrome de Dandy Walker também foi relatada
em um dos casos.

Os dados foram analisados a partir da leitura do material
empirico, buscando a particularidade dos discursos por meio
datécnica de andlise temética,'” seguindo as seguintes etapas:
leitura e releitura das entrevistas; codificagdo das informacgdes;
delimitagdo dos nucleos teméaticos utilizando como referéncia
as regularidades e padrées identificados nas palavras, frases
e comportamentos manifestados durante as entrevistas, assim
resultaram dois nucleos tematicos: Itinerario diagnostico e te-
rapéutico; e Experiéncias de familias que possuem filhos com
Doencgas Genéticas nos servigos publicos de saude. A aprovagéo
ética do estudo foi obtida do Comité de Etica e Pesquisa da insti-
tuig@o proponente sob o nimero do CAAE: 79500317700005324
e parecer n® 184/2017.

RESULTADOS

Itinerarios diagndstico e terapéutico

Este nucleo tematico aborda a trajetdria das familias desde
o0 momento que o filho com DG manifestou os primeiros sinais
e sintomas, a procura pelo primeiro servigo de saude, a confir-
magcao do diagndstico e a busca por servigos especializados no
atendimento a DG.

A descoberta do diagnostico de uma doenca genética é um
momento marcante para os pais, pois ocorrem mudangas nos
sonhos e perspectivas das familias. Compreender o diagndstico
€ um processo permeado por inquietudes, pois ao recebé-lo,
a familia passa a encarar uma nova realidade, muito diferente
daquela que havia planejado.

Evidenciou-se pelas falas que o diagndstico ndo ocorreu no
momento do nascimento devido ao fato de a crianga ndo apre-
sentar caracteristicas fisicas dismorficas. Assim, a desconfianca
de uma possivel patologia sé comecou a ser percebida a partir
do atraso no crescimento e desenvolvimento.
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A partir da manifestagé@o dos primeiros sinais e sintomas, a
familia sentia-se angustiada e preocupava-se com as limitagdes
que o filho apresentava. Essa situagéo pode ser evidenciada a
partir das falas de uma das méaes cuidadoras:

[...] na verdade, ela nasceu bem, perfeita. Tipo, como
uma crianga normal, daf a partir de um ano, ali, um ano
e dois meses, ela ndo caminhava, e dai eu comecei a
me preocupar [...] (F3).

[...] ele disse: teu nené esta todo atrasado no desenvolvi-
mento dele, ele vai caminhar, mas ninguém sabe quando
que ele vai comecar a caminhar [...] (F13).

As familias estudadas, na sua totalidade, buscaram como
primeiro recurso a Unidade Basica de Saude (UBS) sendo que
dez familias foram encaminhadas ao pediatra e cinco familias
ao médico neurologista.

[...]eu busquei o posto de saude e fui entdo encaminhada
para o neurologista, tudo foi passado pelo posto|[...] (F8).

[...] a gente usa os servigos do posto pra tudo, consultas
com pediatra, clinico geral, vacinas, e € tudo encaminha-
do pelo posto de saude [...] (F15).

No que se refere a confirmagéo do diagndstico de uma DG,
onze familias referiram ter realizado o exame de cariotipo. Para
algumas familias, a confirmagéo por meio do exame trouxe um
convencimento maior sobre a DG do filho e uma certeza de que
estavam com o diagndstico correto. A partir dessa constatagao
iniciou-se a busca pelas especialidades na area da genética.
Algumas méaes cuidadoras sentiram-se conformadas apds a
realizagdo do exame genético.

[...] dai a gente tinha aquela esperanca que n&o era,
mas com o passar dos dias tu vai percebendo que é. E
dai quando veio o exame [caridtipo] mais era pra uma
confirmagdo mesmo [...] (F2).

[...] a familia na época, foi assim, ndo queriam aceitar:
Ah, ndo, ele ndo tem nada. Mas depois o exame confir-
mou. Dai a gente tem que aceitar. Nao tem o que fazer

[...](F14).

Evidenciou-se neste estudo que, a partir da constatagéo
do diagndstico, os profissionais de saude que realizaram o
atendimento as familias entenderam a necessidade do enca-
minhamento para os servigos de referéncia em genética. No
entanto, no municipio pertencente as familias estudadas néo
havia servigos especializados nesta area, sendo que dez fami-
lias acabaram encaminhadas para a capital do Estado, onde
localizavam-se a maioria destes servigos. E neste momento
que as familias vivenciavam uma verdadeira peregrinagdo na
busca por tratamento e acompanhamento da DG, conforme
explicitado nas falas a seguir:

[...] eu levei num tal de postao de saude, que me man-
daram primeiro no neurologista, depois foi encaminhado
tudo pelo posto de saude e dai um tempo eu iniciei a
geneética, dai eu estou s6 no hospital de clinicas|...] (F8).

[...] foi a partir do posto de satide que a gente conseguiu
encaminhamento pro hospital de Clinicas, na genética

[..](F3).

Uma das grandes dificuldades enfrentadas por cinco
familias foi ter que percorrer longas distancias em busca de
tratamento, que salientaram a necessidade de ter um acesso
mais facilitado a esses recursos. Entendem a importancia de
existirem servigos de referéncia mais proximos e maior quanti-
dade de profissionais especializados; conforme observado na
fala de trés maes cuidadoras:

[...] a gente foi muito pelo SUS também, pra Porto Alegre
[...] SO que néo era facil sair daqui meia noite e chegar
la 6 horas da manha. Sair de vam da prefeitura. Ficar la
o dia inteirof...] (F9).

[...] as maiores dificuldades pra chegar la é o transporte
eficarla]...]tu chegas as 06 da manha e fica até as duas
da tarde para ser atendida, e isso € muito cansativo e
isso irrita a crianga [...] (F7).

[...] acho que deveria ter mais deles (profissionais de
saude) ajudar mais ter mais acessibilidade e agilidade

[...] (F5).

Para além dos servigos especializados na area da genética,
outra trajetéria percorrida pelas familias, em sua totalidade,
foi em busca de uma instituicdo que atenda as necessidades
requeridas pelas criangas com deficiéncia. Neste contexto,
elas encontraram apoio na APAE. Esta institui¢cdo, localizada na
cidade do presente estudo, possibilitou a melhoria da qualidade
de vida da pessoa com deficiéncia, que encontrou suporte de
profissionais de diversas areas como: psicélogos, fisioterapeu-
tas, fonoaudidlogos, pedagogos, assistente social, entre outros.

[...] ela vai na APAE desde os sete meses, porque me
disseram que I4 tinha fisioterapeuta, tinha fonoaudidloga,
psicdloga e que ndo precisava pagar |[...] (F9).

Experiéncias de familias que possuem filhos
com Doencas Genéticas nos servicos publicos
de saude
Este nucleo tematico aborda as experiéncias vividas no
cenario dos servigcos de saude, contemplando as dificuldades
enfrentadas no que tange o despreparo dos profissionais de
saude, o acesso a informagéo, organizagdo do servigo e a
questao relacionada a judicializagéo dos recursos da saude.
Ao se depararem com o diagnostico de uma doenca até
entdo desconhecida, as familias, na sua totalidade, busca-
ram por esclarecimentos sobre a situagcdo de saude de seus
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filhos, prognéstico, tratamentos e cuidados a serem realizados.
Porém, para sete familias a falha na organiza¢@o dos servi¢os
de saude, bem como nos processos de encaminhamentos as
especialidades deixaram estas familias frustradas diante da
pouca informagéo fornecida pelos profissionais de saude e da
falta de confiabilidade dessas; conforme experenciado na fala
de duas maes cuidadoras:

[...] quando a gente precisou dos servigos de satde eu
me vi completamente perdida. E sO pensei assim, meu
Deus, com quem eu falo, eu pensava assim, que que é
o gerente que manda aqui. Algumas vezes nds precisa-
mos de servigos diferenciados, exames diferenciados e
as pessoas nédo sabiam te informar onde tu ia conseguir
aquele médico, aquele exame, sendo que algumas coisas
eu tive que abandonar porque eu ndo sabia onde buscar.
Os profissionais ndo sabiam me orientar, s6 me diziam
que eu tinha que ir atras das coisas, mas também nao
diziam onde, vocé ndo sabe pra que lado vai[...] (F15).

[...] a dificuldade nossa é dos profissionais que trabalham
na saude nem a secretaria de saude sabia aonde me
encaminhar]...] Uma das dificuldades foi a demora em
conseguir as especialidades certas para fazer o trata-
mento certo [...] (F4).

Para duas familias, o processo de judicializagdo tornou-se
um martirio. Relataram uma verdadeira luta na batalha pelo aces-
s0 aos medicamentos, tratamentos e procedimentos cirurgicos.
Ademais, no relato de trés maes cuidadoras, compreendeu-se
a dificuldade em conseguir algo no servigo de saude por via
judicial, pois € visto como um processo lento e burocratico.

[...] para a filha ganhar o aparelho para fazer a cirurgia eu
tive que fazer uma revolug&o la no promotor, eu fiz e entrei
via judicial. Mas isso demorou quase um ano. [...] (F4).

[...] essa doenca ndo tem cura, o medicamento eu conse-
gui via judicial eu fiquei trés meses sem o medicamento,
eu comprava o medicamento para ndo deixar ele ficar
sem.[...] (F6).

[...] eu gasto quinhentos reais por més. Entdo se eu
ganhasse s6 um saldrio minimo eu passava fome, ja me
disseram para entrar via judicial, mas € muita burocracia.

[..] (F14).

Evidenciou-se que os servigcos de saude estdo aquém do
esperado neste cenario. Denotam-se falhas nas questoes primor-
diais como: falta de profissionais capacitados no atendimento
as DG e necessidade de uma rede de atencéo estruturada, que
ofereca atendimento integral em genética clinica. Conforme
constatado na fala de duas mées cuidadoras:

[...] tu vé o despreparo dos profissionais e de alguns
servigos de saude, o atendimento pelo SUS ndo abrange

Doenca genética: procura pelos servicos de sadde
Franciscatto LHG, Silva MRS, Santos AM, Oliveira AMN, Salvador K

todas as especialidades. A rede ndo funciona ou ndo
aparece. [...] (F4).

[...] precisa urgentemente ter uma rede de atendimento
organizada, porque a gente precisa ter uma base, a gente
precisa ter um amparo. Entdo vocé precisa de pessoas
que tenham o conhecimento daquilo que estdo falando

[..] (F15).

DISCUSSAO

A doenca genética (DG) afeta os membros do microcontexto
familiar que reestruturam seu cotidiano para acolher e cuidar da
crianca doente, necessitando de auxilio na prestagéo dos cuida-
dos diarios e continuos. As familias se mobilizam, buscando todo
tipo de tratamento necessario, na tentativa de encontrar servigos
e profissionais que possam atender a crianga com eficacia.
Frente aisso, o contexto atual da saude brasileira preconiza um
trabalho em saude interdisciplinar, coletivo, com a integragao dos
diferentes servigos para que os individuos possam ser cuidados
de maneira integral.'®

O primeiro recurso utilizado pelas familias, a partir da mani-
festacao dos sinais e sintomas da crianca, foi a Unidade Basica
de Satde (UBS). E neste cenario que se faz necessario abordar
a Politica Nacional de Atencéo Integral em Genética Clinica
(PNAIGC), instituida no ano de 2009, que traz as UBS como
responsaveis por realizar os procedimentos de baixa complexi-
dade como a identificagéo, referéncia e 0 acompanhamento de
individuos com DG."®

Contudo, sabendo-se que 80% das doencas raras sdo de
origem genética e afetam cerca de 8% da populagdo mundial, a
falta de uma perspectiva ampla, considerando as especificida-
des das diferentes necessidades das doencgas raras como um
todo no &mbito do SUS, de modo a oferecer respostas para tais
desordens genéticas, tem sido uma barreira importante, dificul-
tado o acesso dos pacientes a uma assisténcia adequada.>® Em
resposta a essas necessidades, o Ministério da Saude propos
a Portaria GM/MS n? 199/2014, que implementou a Politica
Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras
(PNAIPDR), aprovando as diretrizes para atengéo integral as
pessoas com doencgas raras no SUS, além de instituir incentivos
financeiros de custeio.

A PNAIPDR tem abrangéncia transversal as redes tematicas
prioritarias do SUS, em especial a Rede de Atencéo as Pessoas
com Doengas Crbnicas, Rede de Atencdo a Pessoa com De-
ficiéncia, Rede de Urgéncia e Emergéncia, Rede de Atencao
Psicossocial e Rede Cegonha. O principal objetivo desta recente
politica é reduzir a mortalidade, e contribuir para a reducédo da
morbimortalidade e das manifestagcdes secundarias e a melhoria
da qualidade de vida das pessoas, por meio de agdes de promo-
¢éo, prevencao, detecgéo precoce, tratamento oportuno redugéao
de incapacidade e cuidados paliativos.>'"1°

O municipio do presente estudo localizado na regiéo norte
do Rio Grande do Sul, ndo possui atendimento especializado
na area da Genética. Portanto, as familias de pessoas com
DG, necessitaram percorrer grandes distancias até a capital do
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Estado, onde os centros de referéncia em genética comumente
se localizam.

Para atender a essa necessidade, foi instituido pelo Minis-
tério da Saude, o Programa do Tratamento Fora do Domicilio
(TFD) pela portaria n® 55/99 da Secretaria de Assisténcia a
Saude. O TFD visa garantir, através do SUS, tratamento médico
a pacientes portadores de doencgas nao trataveis no municipio
de origem quando esgotado todos os meios de atendimento.
Portanto, o TFD incide em uma ajuda de custo ao paciente, e
ao acompanhante em alguns casos. No entanto, na totalidade
das familias deste estudo, ndo evidenciou-se a representagao
desta ajuda.?®

Estudo?' realizado no estado do Rio Grande do Sul, com
0 objetivo de caracterizar itinerario diagnostico e terapéutico
realizado pelas familias de pessoas com doengas raras, mostrou
que essas encontraram suporte diagnoéstico e acompanha-
mento multiprofissional nos servigos de referéncia, geralmente
localizados nas capitais. Também, evidenciou a necessidade
de servigos qualificados préximos daquelas que néo residem
nos grandes centros, onde os servigos de referéncia estdo
localizados.?!

Os individuos do estudo fazem acompanhamento na
instituicdo denominada Associacao de Pais e Amigos dos Ex-
cepcionais (APAE), esta é uma entidade Brasileira que trabalha
com pessoas com deficiéncia intelectual, multipla e transtorno
global do desenvolvimento, sempre buscando um atendimento
completo voltado a melhoria das potencialidades fisicas, intelec-
tuais, afetivas e sociais, num ambiente acolhedor e adequado
as necessidades de cada usuario, possibilita a atuagéo de uma
equipe multidisciplinar que contribui para 0 melhor manejo das
implicagGes originadas pela DG. Cabe a equipe multiprofissional
planejar e desenvolver agdes singulares e complementares para
gue a assisténcia oferecida seja integral e va ao encontro das
necessidades da crianga e sua familia.?

Com relagdo as familias que possuem filhos com DG nos
servicos de saude, uma das situa¢des experienciadas foi a de-
sorganizacgédo por parte dos servigos de saude, ilustradas nas
dificuldades de encaminhamento, agendamento de consultas
e pouco acesso as informagdes necessarias sobre o problema
apresentado.

Estudo,* desenvolvido no Rio Grande do Sul, com objetivo
de identificar as necessidades prioritarias das familias de pes-
soas com doencas raras, mostrou que a necessidade de acesso
aos servicos sociais e de saude foi referida como prioritaria pela
totalidade das familias. Relataram sentirem-se impotentes diante
da pouca informagéo fornecida. As idas e vindas aos servi¢os
de saude se tornaram momentos estressantes e nao resolutivas.
A necessidade de conhecimento sobre a doenga também foi
definida como prioritaria pela maioria das familias estudadas,
visto que os pais, frequentemente, sentem-se frustrados quando
se deparam com a falta de conhecimento entre os profissionais
de saude e na sociedade em geral.

Conforme apresentado no estudo, as familias vivenciam
a necessidade de suporte judicial para garantir a continuida-
de do tratamento, uma vez que as medicagdes, 0s exames,

as necessidades de tratamento cirdrgico contribuem para o
aumento das despesas no contexto familiar. Ndo obstante, a
saude é reconhecida, em leis nacionais e internacionais, como
um direito fundamental que deve ser garantido pelos Estados
aos seus cidadaos, por meio de politicas e a¢des publicas que
permitam o acesso de todos, garantindo seu bem-estar. Sendo
que o direito a saude implica a disponibilizagcdo de servigos e
insumos de assisténcia a saude, sendo legitimada como um
direito social, que comporta uma dimenséao individual e outra
coletiva em sua realizagdo.

O Brasil ainda apresenta diversas lacunas no que tange
a atencao as DG, dentre eles: servigos de genética limitados;
escassez de profissionais capacitados na area; inexisténcia do
cargo de médico geneticista no SUS, sendo este profissional
encontrado somente em instituicdes de pesquisa e universida-
des; dificuldades de acesso aos servigos especializados, que
concentram-se nas grandes capitais do Brasil, dificultando o
acesso das familias que residem em municipios menores; alto
custo dos exames laboratoriais; medicamentos e dificuldades
na referéncia e contra referéncia. Estes fatores contribuem para
a desassisténcia de familias com DG e deficiéncias em suas
necessidades de saude.??*

Na afirmativa das méaes do presente estudo, o atendimento
as criangas que possuem DG deveriam ser compostas de uma
rede estruturada que atenda especificamente as demandas que
essas doengas condicionam. Historicamente a genética ja esta
inclusa no SUS desde 1989, e constituiu-se avangando na con-
cretizagdo de politicas publicas voltadas para as pessoas com
deficiéncia. Ademais, a recente Politica Nacional de Atengéao
Integral em Genética Clinica (PNAIGC) considera a necessidade
de estruturar no SUS uma rede de servigos regionalizada e hie-
rarquizada que permita a atengao integral em Genética Clinica
e a melhoria do acesso a esse atendimento especializado.'®

De fato, a PNAIGC que foi incorporada pela PNAIPDR
representou um grande avango para o SUS. Porém, ainda se
mostra muito aquém do esperado para a realidade das doen-
¢as genéticas, particularmente, na Atengéo Primaria a Saude
(APS).258.1025

Dentre os principais fatores que corroboram para os entra-
ves da operacionalizagéo dessa Portaria destaca-se a falta de
recursos humanos especializados e instrumentos para a iden-
tificacéo e atendimento a familias e/ou individuos com doencas
genéticas emrisco, e assim atender a esse tipo de demanda.581°
Isso se da, em parte, devido a caréncia de um ensino voltado e
especializado nessa area nas grades curriculares brasileiras.”°

Ressalta-se que no Brasil, existem poucos servigos espe-
cializados no diagndstico de doencas genéticas, bem como
no acompanhamento prospectivo destes pacientes e seus
familiares. Esses servigos estdo, em sua maioria, alocados
em hospitais-escola e também em instituicdes privadas ofere-
cendo, nesses casos, um atendimento de alto custo, deixando
0 acesso cada vez mais restrito e dificultoso.2® Agravando as
dificuldades de acesso, esses servi¢os se localizam em grandes
centros populacionais (geralmente em capitais, especialmente
na Regido Sudeste e Sul).®
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As familias que necessitam de suporte dos servigcos de
saude, na maioria das vezes se deparam com uma verdadeira
peregrinagéo frente as questdes de saude que a DG implica. O
acesso e 0 consumo de servigos proporcionados aos individuos
com DG, ou sob risco de apresentarem patologias geneticamente
determinadas, tém se mostrado aquém do esperado, exemplo
claro da divergéncia entre a "teoria" constitucional e a realidade
dos servigos brasileiros de genética.®

Logo, percebe-se a necessidade de agbes para se organizar
o atendimento inicial, diagndstico, exames complementares, ser-
vigos de referéncia e contra referéncia, estratégias de tratamento
e a continuidade do cuidado, de forma a atender integralmente
as pessoas que enfrentam uma DG.°

No discurso deste artigo enfatiza-se o atendimento dos
profissionais de saude as pessoas acometidas por DG, cabe
aqui ressaltar e pontuar a atuag¢édo do profissional enfermeiro e
seu papel enquanto parte integrante da equipe multiprofissional.
A assisténcia de enfermagem inicia no primeiro contato com a
familia, sendo o enfermeiro responsavel pelos cuidados prima-
rios, pelo conforto, acolhimento e o bem-estar de seus pacientes,
oferecendo o cuidado integral, gerando a autonomia dos clientes
pela educagdo em saude. Neste cenario, é essencial para o
enfermeiro criar vinculos com o paciente e sua familia, para que
possa garantir informagdes essenciais sobre as condi¢cbes de
saude fisica e mental desses individuos.?®

Através de a¢des educativas, o enfermeiro deve atuar como
um facilitador do ajuste familiar, a partir do conhecimento cientifi-
co, aliando a teoria a pratica, de modo a fornecer esclarecimentos
sobre os cuidados e recursos terapéuticos disponiveis e planejar
acOes de acordo com as necessidades, para que os pacientes
e seus familiares consigam conviver com a DG de forma mais
harménica, diminuindo o0 medo e a angustia que sao presentes
na vida destas pessoas.?

CONCLUSAO E IMPLICAGOES PARA A
PRATICA

As doengas genéticas (DGs) tiveram uma repercussao signi-
ficativa na vida das familias do estudo, desde a manifestagéo dos
primeiros sintomas, da descoberta e confirmagao do diagnostico
como também o acompanhamento, tratamento nos servigos de
saude e ajudicializagdo para aquisicao de medicamentos. Diante
deste processo, 0s servigos de saude, bem como o profissional
enfermeiro assumem neste cenario, papel fundamental para
prover as familias o acesso a informacao, a tomada de deciséo
e a organizacdo da gestdo e do gerenciamento dos servigos de
saude e de enfermagem para atender as demandas que a doenca
genética condiciona no individuo e na familia.

O despreparo do pessoal de saude e a organizagao dos
servigos de saude dificultam o atendimento integral as neces-
sidades e demandas das familias, assim como a adaptacéo da
familia, tendo em conta a cronicidade da DG e a possibilidade
de desenvolvimento de complicagdes clinicas e internagoes
hospitalares recorrentes.
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Neste contexto, os resultados do estudo evidenciam a
necessidade de capacitagdo dos profissionais de salude e a re-
organizacao assistencial nos servigos de saude. Os enfermeiros
podem contribuir facilitando os caminhos percorridos e viven-
ciados junto das familias, desempenhando um papel primordial
neste processo, suprindo as suas necessidades, seja por meio
de atividades clinicas assistenciais, educacionais, organizacio-
nais e de pesquisa.

Além disso, é necessario um investimento maior no
desenvolvimento de programas de capacitacdo e educagao
permanente, e um novo direcionamento dentro dos cursos de
graduacédo em enfermagem. Também, € necessario o desen-
volvimento de novos estudos acerca dos conhecimentos dos
enfermeiros nas questdes que envolvem a genética/gendmica
e os cuidados prestados as pessoas com DG, no intuito de
evidenciar as lacunas presentes nestas questoes de forma a
possibilitar a prestacao de um cuidado efetivo, diretivo, espe-
cifico, humano e de qualidade.

Embora este estudo comporte limita¢gdes importantes princi-
palmente pelo numero reduzido de participantes, seus resultados
podem embasar o meio cientifico, académico e as praticas dos
profissionais que atuam diretamente com individuos e familias
que possuem a DG como parte de seu processo de viver. No que
diz respeito a trabalhos futuros, novas pesquisas poderiam ser
adicionadas tais como analisar quais sao as dificuldades apre-
sentadas pelos profissionais de saude no manejo das questdes
referentes a genética e gendmica e/ou identificar quais séo os
fatores que interferem na implementacao e operacionalizagdo da
Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doengas
Raras no ambito do SUS, bem como a efetivacdo das Redes
de Atengd@o a Saude nas trés esferas de governo no tocante
ao cuidado integral aos individuos e familias que sofrem com
doencas genéticas.
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