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RESUMO: As doengas raras provocam forte impacto nas familias, gerando necessidades que ultrapassam aquelas associadas as doencas
mais frequentes. A incorporacao de novas responsabilidades e a relacdo com servigos sociais e de satide sdo algumas dessas. Este estudo
objetiva identificar as necessidades prioritarias das familias de pessoas com doencas raras, percebidas a partir do diagnéstico. Trata-se de
um estudo qualitativo desenvolvido com 16 familiares de pessoas com doengas raras, residentes no Rio Grande do Sul, cujos dados foram
coletados entre novembro/2012 e marco/2013, por meio de entrevista semiestruturada e submetidos a anélise de contetido, balizada pela
teoria bioecoldgica do desenvolvimento humano. Os resultados apontam como prioritarias as necessidades de: acesso aos servigos sociais
e de satide; conhecimento sobre doenga rara; estruturas de apoio social; aceitacdo e insergdo social; preservacao da vida pessoal e familiar.
Conclui-se que (re)organizar os servicos e conhecer as especificidades das necessidades sao pré-condicdes para qualificar a assisténcia de
enfermagem e amenizar o impacto que a doenca rara provoca na familia.

DESCRITORES: Doengas raras. Familia. Enfermagem.

PRIORITY NEEDS REFERRED BY FAMILIES OF RARE DISEASE PATIENTS

ABSTRACT: Rare diseases cause strong impact in families and generate needs beyond those associated with the most frequent diseases.
Some of these needs are the inclusion of new responsibilities and the relationship with the healthcare and social services. This study is
aimed at identifying the priority needs of families of rare disease patients as perceived from the time of diagnosis. This is a qualitative
study conducted with 16 relatives of rare disease patients who live in the state of Rio Grande do Sul. Data were collected from November
2012 to March 2013, through semi-structured interviews and submitted to content analysis, based on the bioecological system of human
development. The results indicated the following priority needs: access to social and healthcare services; knowledge about rare diseases;
social support structures; acceptance and social integration; preservation of personal and family life. It was concluded that (re)organizing
services and meeting the specific needs are preconditions to qualify nursing care and soften the impact the rare disease has on the family.

DESCRIPTORS: Rare diseases. Family. Nursing.

NECESIDADES PRIORITARIAS DE LAS FAMILIAS DE PERSONAS CON
ENFERMEDADES RARAS

RESUMEN: Las enfermedades raras provocan fuerte impacto en las familias, generando necesidades mas alla de los relacionados con
las enfermedades mas frecuentes. La incorporacion de nuevas responsabilidades y la relaciéon con los servicios sociales y de salud, son
algunas de ellas. Este estudio tiene como objetivo identificar las necesidades prioritarias de las familias de las personas con enfermedades
raras, percibidas desde el diagnostico. Se trata de un estudio cualitativo realizado con 16 miembros de la familia de las personas con
enfermedades raras, los residentes de Rio Grande do Sul, cuyos datos fueron recolectados entre noviembre/2012 y marzo/2013, a través
de entrevistas semiestructuradas y sometido a andlisis de contenido, impulsado por La teoria bio-ecolégica del desarrollo humano. Los
resultados indican como prioridad las necesidades de: acceso a los servicios sociales y de salud; conocimiento sobre las enfermedades raras;
estructuras de apoyo social; la aceptaciéon y la integracion social; preservacion de la vida personal y familiar. Llegamos a la conclusién de
que (re)organizar los servicios y satisfacer las necesidades especificas son condiciones previas para calificar la atenciéon de enfermeria y
amortiguar el impacto de las causas de enfermedades raras en la familia.

DESCRIPTORES: Enfermedades raras. Familia. Enfermeria.
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INTRODUCAO

Doengcas raras acometem até 65/100.000 pes-
soas ou 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos.!
Em sua maioria (80%), sdo de origem genética,
envolvendo um ou vérios genes ou anomalias cro-
mossOmicas e um percentual em torno de 75% se
manifesta ainda na infancia. Outras, sdo causadas
por infeccdes (bacterianas ou virais), alergias ou por
processos degenerativos, proliferativos ou téxicos
(produtos quimicos, radia¢des).? Dentre as doencas
genéticas raras estao incluidas a mucopolissacarido-
se tipo II (MPS), anemia falciforme, fibrose cistica e
fenilcetonuria, entre outras. Geralmente, sio doen-
cas que podem causar alteracdes fisicas, mentais,
comportamentais e sensoriais, comprometendo
varios sistemas organicos e colocando as pessoas
e as familias em uma situagdo de dependéncia de
servigos especializados e de acompanhamento mul-
tiprofissional para trata-las.

A presenca de uma pessoa com doenga rara
pode trazer implicaces importantes para a familia,
particularmente na relagdo desta com a comunidade
onde se insere e com as instituigdes de satude, que
nem sempre estdo preparados para atendé-las. Sao
familias que se deparam com a falta de informa-
¢do a respeito da doenga, dificuldade de acesso ao
diagnoéstico e tratamento e falta de equipes com
profissionais de satide qualificados.® Além disso, a
familia sente o impacto no trabalho, uma vez que
habitualmente um dos pais deixa o emprego para
cuidar exclusivamente do filho. E uma situacéo que
repercute também na condicao financeira da familia
que, ao mesmo tempo, se depara com o alto custo
do tratamento.’

Nesse sentido, vivenciar uma doencga rara em
um dos membros da familia configura um contex-
to no qual indmeras necessidades se manifestam.
Necessidades, em geral, relacionadas ao campo
das expectativas, dos desejos, que sao percebidas
e expressas na demanda ou no uso dos servigos de
saude e, embora decorrentes da condicdao de doenca
rara em um de seus membros, podem ser similares
entre inimeras familias que vivem situagdes seme-
lhantes.* Sdo necessidades que habitualmente se
manifestam na forma de problemas, sofrimentos,
ou solugodes e interferem na vida familiar, ou seja,
algo simbolico ou material que tanto pode demarcar
uma falta, mas, também, alternativas vistas como
solugdo para a situagdo que vivem.

Necessidades relacionadas a satide represen-
tam o que os individuos e grupos precisam para
viabilizar condi¢Ges socialmente satisfatérias a
geracao da sadde, relativas a esséncia/ existéncia hu-

mana e as condicdes que a qualificam, incluindo as
dimensoes relacional, comunicacional, emocional,
financeira, cognitiva/informacional e espiritual.”*
As doencas raras no contexto da familia geralmente
acrescentam necessidades diferentes daquelas que
habitualmente sdo vivenciadas em situagdes de
doencas comuns.

Este estudo aborda as necessidades das fami-
lias de pessoas com doencas raras, utilizando como
referéncia a teoria bioecolégica do desenvolvimento
humano,” uma vez que esta possibilita examinar as
interacOes entre a familia e os diferentes contextos
onde seus membros transitam. E uma teoria es-
truturada em quatro ntcleos inter-relacionados: o
processo (interacdes), o contexto, a pessoa e o tempo,
sendo o processo o nucleo central” e, no caso das
familias de pessoas com doenca rara, a origem de
diferentes tipos de necessidades.

O processo se refere as diferentes formas de
interacado vivenciadas “face a face” entre a pessoa/
familia e seu contexto. Essas intera¢oes incorporam
um nivel crescente de complexidade a experiéncia
vivenciada por um ser humano. A forma como as
familias interagem, por exemplo, com os servicos
de saude é construida a partir da influéncia de
inameros processos vivenciados face a face, nos
diferentes contextos onde vivem. Dentre esses, os
mais significativos sdo aqueles que envolvem as
intera¢des entre os seus membros, incluindo suas
caracteristicas pessoais, culturais e sociais, e em
outros contextos como: trabalho, escola, amigos,
entre outros.

Na intimidade da vida familiar, essas intera-
¢des envolvem, além da expectativa dos pais com o
nascimento de uma crianca saudavel, a composicao
familiar (diade, triade) e o estagio do ciclo de vida
familiar (casamento, nascimento de filhos, adoles-
céncia dos filhos e pais idosos) que pode aportar
maior ou menor experiéncia para administrar pro-
blemas conjuntamente. Envolve, também, a condi-
¢ao econdmica da familia, que pode favorecer ou nao
o deslocamento aos centros de referéncia, aquisicao
de medicamentos e acesso a servigos privados. Via
deregra, as interacOes sociais podem se modificar a
partir do aparecimento da doenga, uma vez que as
preocupagdes em relacdo ao tratamento da doenca,
podem impedir que o ambiente natural da familia
permaneca como antes.

Conhecer as necessidades das familias, sejam
elas geradas no préprio microcontexto, ou meso-
contexto ou, ainda, quando envolve dimensoes
macrocontextuais pode constituir-se como contetido
consistente para a assisténcia as familias de pessoas
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com doengas raras. Particularmente, conhecer as
necessidades com que as familias se deparam a
partir do diagnoéstico da doenca rara, tendo como
base a teoria bioecolégica, pode ser relevante na
construgdo do conhecimento da enfermagem em
doengas raras. Por esta razao, este estudo objetiva
identificar necessidades prioritarias das familias de
pessoas com doencas raras, percebidas a partir do
diagnostico.

METODO

Estudo exploratorio com abordagem qualitati-
va, desenvolvido com a participagdo de 16 familias,
representadas pelos pais ou familiar préximo das
pessoas com doengas raras, os quais foram recruta-
dos em trés servicos de referéncia em doengas raras
do Rio Grande do Sul (RS): Servigo de Referéncia
em Triagem Neonatal (SRTN), Associacao Gaticha
de Assisténcia a Mucovisicidose (AGAM) e Asso-
ciacdo Gatucha de Mucopolissacaridose (AGMPS).
O SRTN esta sediado no Hospital Materno-Infantil
Presidente Vargas (HMIPV), em Porto Alegre-RS,
considerado referéncia para andlise das amostras
do teste do pezinho, dos exames de fenilcetondria,
hipotireoidismo, anemia falciforme e fibrose cistica.
A AGAM atende em torno de 237 pacientes e atua
no Hospital de Clinicas de Porto Alegre. A AGMPS
possuia, na época em que os dados deste estudo
foram coletados, 45 pacientes cadastrados. E obje-
tivo dessa Associacdo divulgar as MPSs, promover
eventos e dar suporte as pessoas afetadas e suas
familias quanto ao acesso ao tratamento.

A selecdo destas familias foi realizada con-
juntamente com as coordenadoras dos servigos de
referéncia e associagdes, utilizando os seguintes
critérios: a) ser pai, mae e/ou familiar préximo da
pessoa com doenga rara; b) residir no RS; c) estar
cadastrado nos servigos de referéncia do RS. A in-
clusdo definitiva das familias nesta pesquisa ocorreu
somente ap6s a concordancia dos participantes,
expressa através da assinatura do Termo de Con-
sentimento Livre e Esclarecida.

Cabe destacar que, no recrutamento das fami-
lias, procurou-se contemplar uma distribuicao mais
uniforme entre aquelas residentes no interior do Es-
tado e as residentes na capital. Na capital do Estado
estdo centralizados os servicos de atendimentos as
pessoas com doengas raras, o que obriga as familias
residentes no interior a se locomoverem em busca
de atendimento nos centros de referéncia. Essa
distribuicado favoreceu a visualiza¢do, com maior
riqueza de detalhes, das necessidades em relagao
ao diagnostico, tratamento e os inimeros desafios

que enfrentam, relacionados, por exemplo, com o
deslocamento.

Os dados foram coletados entre novem-
bro/2012 e margo/2013, por meio de entrevistas
semiestruturadas gravadas com o consentimento
dos participantes. Com base na teoria bioecol6gica
do desenvolvimento humano, de Urie Bronfen-
brenner, foi construida uma estrutura teérica para
organizacdo, interpretacdo e andlise os dados que
abrange os quatro elementos do modelo bioecolégi-
co: processo, contexto, pessoa e tempo.” Como téc-
nica, foi utilizada a anélise de contetido,® seguindo
as seguintes etapas: leitura e releitura das entrevis-
tas; codificacdo das informacdes; delimitacdo dos
ndcleos teméticos utilizando como referéncia as
regularidades e padrodes identificados nas palavras,
frases e comportamentos manifestados durante as
entrevistas. Do processo de andlise resultaram as
necessidades de: acesso aos servicos sociais e de
satde; conhecimento sobre a doenca; estruturas
de apoio; aceitagdo e integracdo na comunidade;
preservacao da vida pessoal e familiar.

O estudo recebeu uma certificagio do Comité
de Etica e Pesquisa da instituicdo a qual esta vin-
culado (Parecer n°135.831/2012). O anonimato dos
participantes foi garantido, assim como respeitados
todos os preceitos da Resolugdo 466,/2012.

Para preservar o anonimato, as familias foram
identificadas por um cédigo formado pela letra F
(familia) seguida de numeracao em sequéncia re-
presentando a ordem de realizagdo de entrevistas
(F1 ao F16).

RESULTADOS

Caracteriza¢ao das familias

Dentre os 16 familiares que participaram deste
estudo, aidade variou entre 24 e 63 anos, sendo que
14 sao maes de uma pessoa com doenga rara, uma é
avo e um é pai. Trés residiam na capital do Estado;
cinco na regido metropolitana; e oito em outras re-
gides. As doencas raras diagnosticadas foram: mu-
copolissacaridoses, fibrose cistica e fenilcetontria.

As trés familias que residiam na capital do
Estado, sao representadas por trés maes (F1, F2 e F3),
com idades entre 38 a 52 anos. Duas eram casadas e
uma separada. As trés maes tém ensino médio com-
pleto, uma trabalha no comércio em tempo integral
e duas sdo do lar, sendo uma delas voluntaria em
uma associa¢ao de pacientes com doengas raras. Sdo
familias nucleares constituidas pelo casal e um filho,
e outra, pelos pais e dois filhos. A renda familiar é de
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R$ 678,00, R$ 2.500,00 e R$ 5.000,00 respectivamente.
As religides das maes eram evangélica, espirita e
catdlica. Os filhos com doencas raras estdao com 21,
16 e 10 anos e aos cinco anos, seis meses e sete anos,
respectivamente, receberam o diagnostico de fibrose
cistica (F1 e F2) e mucopolissacaridoses (F3).

As familias residentes na regido metropolitana
sdo representadas por quatro mdes, com idade entre
28 e 63 anos e uma avo de 62 anos. Duas sao divor-
ciadas, duas casadas e uma é solteira. A constituicao
familiar era de dois a quatro membros, com prole
de um a trés filhos. Uma das familias (F5) tinha os
dois filhos com a doencga rara. Duas maes e a avé sdo
catélicas, uma umbandista e uma ndo tem religiao.
Duas trabalham em periodo integral, duas nao tra-
balham e a avo é voluntaria em uma associacao de
pacientes com doenca rara. A renda média dessas
familias variou de R$ 999,00 a R$ 2.500,00. Quanto ao
grau de escolaridade, uma tinha ensino fundamental
completo; duas ndo completaram o ensino médio,
e duas completaram o ensino médio. Os filhos com
doencas raras estavam com a idade entre 10 e 32
anos e foram diagnosticados na primeira semana
de vida e aos sete anos, com mucopolissacaridoses
(1), fenilcetondria (3) e fibrose cistica (1).

As oito familias que residem em regides mais
distantes (até 520 km da capital) foram represen-
tadas por sete maes e um pai com idade entre 29 e
50 anos. Cinco sao casados; dois vivem em relacao
estavel e um é separado. Sao familias constituidas
por trés a quatro membros, com prole entre um e
dois filhos. Cinco participantes trabalhavam em
periodo integral, um pai é autobnomo, e dois estao
desempregados. A renda mensal média variou entre
R$1.000,00 e 2.999,00. Uma participante completou
o ensino fundamental, uma tem ensino médio in-
completo e cinco maes e o pai tem o ensino médio
completo. Quatro participantes eram catolicos; um,
evangélico; um, espirita; um, luterano; e um nao
tinha religido. Os filhos com idades entre 3 e 16 anos,
foram diagnosticados com mucopolissacaridoses
(1), fenilcetontria (5) e fibrose cistica (2), entre a
primeira semana e o primeiro ano de vida.

Necessidades prioritarias referidas pelas
familias de pessoas com doencas raras

Acesso aos servigos sociais e de saiide

A necessidade de acesso aos servicos sociais e
de satde foi referida como prioritéria pela totalida-
de das familias. O acesso assume uma configuracao
diferente de acordo com o estagio em que a familia

se encontra em relacdo a doenca. Inicialmente,
quando ainda ndo estéd definido o diagndstico, mas
0s primeiros sintomas ja se manifestam, os servigos
de satdde parecem ndo solucionar os problemas da
pessoa afetada. Com o tempo, esta etapa evolui
para necessidade de servicos especializados, em
grandes centros. Ap6s a confirmacao do diagndstico,
as familias vivenciam problemas de deslocamento,
com viagens frequentes aos servigos de referéncia
em triagem neonatal ou genética, problemas de or-
dem politica e sociais (politicas ptblicas sociais e de
saude insuficientes e dificuldades financeiras para
manter os deslocamentos e o tratamento). Quando
chega a etapa de manutencdo do tratamento, as
familias se deparam com a necessidade de suporte
judicial para garantir o tratamento. No ambito dos
servigos de reabilitacdo, prevalece a dificuldade
de acesso continuo a outros servicos, incluindo
fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacional,
dentre outros.

Para as familias que residiam no interior do
Estado, o acesso estava associado com a disponibi-
lidade de transporte (préprio ou publico), de tempo
(liberacdo no trabalho dos pais no dia da consulta)
e o fator econdmico da familia. A gente perde, prati-
camente, dois dias para ir. Vai na madrugada e passa o
dia inteiro ld [na capital] para depois voltar. Entdo, ele
[esposo] perde dois dias de servigo [...] (F15). Gasta-se
com médico, com transporte, com muitas coisas (F11).

Ja para as familias que receberam o diagnos-
tico no primeiro ano de vida do filho, com a mani-
festacdo de alguns sintomas da doenca ou o teste
do pezinho alterado, o acesso aos servigos de satide
iniciou logo ap6s o nascimento e a investigacao
possibilitou o diagnoéstico e tratamento precoces,
sem sequelas. A gente foi fazendo o acompanhamento
no hospital, com o pediatra, que era do ambulatorio e foi
fazendo acompanhamento no posto de saiide. No posto
de satide, pela desnutricio grave (F16). Ela fez o teste do
pezinho ai depois passou uns dias, eles mandaram para
mim um papel jd marcando uma consulta com a doutora
[...] (F11).

Em algumas situa¢des o acesso aos servigos
sociais e de satide foi obtido através de apoio da drea
judicial. As familias precisaram recorrer aos tramites
legais para que o filho recebesse o tratamento de
alto custo, muitas vezes, nao registrado na lista do
sistema publico de satide. No caso das criancas com
fenilcetondria, as familias referem diversas dificul-
dades para obter a dieta especial: [...] faz trés anos
que estou com processo e ndo sai nada. Entrei junto ao
Ministério Publico, ndo saiu nada ainda e eu ndo tenho
ajuda nenhuma do governo (F15).
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No caso da fibrose cistica, as familias referi-
ram: [...] hoje, tu tens em um processo todas as medica-
coes que é pelo SUS ou pelo CPF do paciente (F6). Para
as familias de criancas com mucopolissacaridose,
quando possivel a reposicdo enzimaética, é necessa-
rio a autorizagdo judicial para iniciar o tratamento.

Necessidade de conhecimento sobre a doenga
rara

A necessidade da familia de conhecer sobre a
doenga rara estd vinculada as questoes relacionadas
a hereditariedade, tratamento, cuidados requeridos,
direitos como pessoa com doenga rara e informacao
sobre novas pesquisas publicadas. Os pais, frequen-
temente, sentem-se frustrados quando se deparam
com falta de conhecimento entre os profissionais de
satde e na sociedade em geral. As terminologias
adotadas para denominar grande parte das doencas
raras sdo o primeiro entrave. Uma mde relatou que
a dificuldade comeca na pronuncia do nome da
doenga: [...] fui na consulta e a doutora falou que ela
tinha fenilcetoniiria e era super dificil de falar, porque essa
doenga era totalmente desconhecida para mim [...] (F11).

A necessidade de conhecimento, ainda com
relacio a fenilcetontria, envolve o desenvolvimento
de habilidades culinarias para elaborar a dieta espe-
cial. Um pai refere a necessidade de buscar novas
receitas para a alimentacao que o filho necessitava,
como mostra a fala a seguir: acho que deveria ter um
site, alguma coisa assim, para as familias interagirem,
para depositar receitas, dar depoimento. Ia ser uma coisa
bem interessante. Até pesquisei na internet, achei muitas
receitas, mas mais da metade delas estdo erradas [ ...] (F8).

Outra etapa se inicia para a familia quando a
vida social da crianca/pessoa afetada se amplia. A
fase infantil é marcada pelo desafio de ser aceito na
escola, de adaptacdo e inclusdo. Nesta situacao, o
tratamento da fibrose cistica exigiu que uma made,
F16, expusesse a situacdo da doenca da filha na
escola e fornecesse informagdes a respeito dos cuida-
dos a professora, a diretora e as outras maes. Desta
forma, o compartilhamento dessas informagoes
sobre a doenga mostrou que ser diferente é normal,
como na fala a seguir: entdo, para ela é super normal,
toda a escolinha, que deve ter aproximadamente umas 50
criangas, sabe que ela toma a bolinha, porque o nome do
remédio dela é bolinha. [...] Todas as tias sabem, até as
mdes de alguns alunos [...]. Entdo, todos eles sabem que
ela tem que fazer fisioterapia. Entdo é uma coisa normal,
ela é diferente, mas ela é normal (F16).

Ja quando os filhos se tornam adolescentes/
adultos, principalmente no caso de doengas que

causam alteracdo fisica significativa, uma mae ex-
plicitou que o problema maior da falta de conheci-
mento € o preconceito explicito nos relacionamentos
do filho com os amigos da escola, da faculdade, do
trabalho e da sociedade, como relata em sua fala:
0 que eu poderia te dizer hoje; a pior relagdo dele, e doi
muito em mim, é o preconceito. Esse preconceito é bem
dificil. Essa é a pior parte da historia. E muito triste, judia
muito dele, os apelidos que ele leva [...] (F10).

Em busca de atender essa necessidade in-
dividual e social, os pais se sentem impelidos a
pesquisar sobre a doenga do filho. Nesses casos,
as fontes de conhecimento foram livros/folhetos,
congressos, internet e do senso comum/leigos. Na
longa convivéncia com a doenca rara do filho, al-
gumas familias aprenderam a buscar informacoes
em diversas fontes o que trouxe tranquilidade e
controle da condi¢do na familia: [...] eu comecei a
pesquisar, para saber mais em livros, biblioteca, ai eu
vim aqui e levei umas coisas que a doutora me deu |...]
(F10). Por outro lado, as familias podem se sentir
inseguras sobre o futuro da satde do filho diante
das incapacidades que a doenga pode acarretar: ler
tudo aquilo que pode acontecer com o seu filho, o médico
fala bem pausadamente, eles nio omitem nada [...] (F11).

O depoimento de seis familias (F3, F11, F12,
F14, F15 e F16) indicou a internet como fonte prio-
ritdria na busca por conhecimento sobre doencas
raras. Destacam, porém, a falta de credibilidade
das informagdes e o sensacionalismo de alguns sites,
como retratado a seguir: [...] passei a madrugada acor-
dada pesquisando coisa na internet, so que, 0s primeiros
dias, foi terrivel, porque, quanto mais eu lia, mais eu
me apavorava (F3). A necessidade de conhecimento
também foi suprida na troca de informagdes com
outros pais, que simbolizou uma forma de amenizar
o sofrimento da descoberta do diagnoéstico e criar
forcas para seguir adiante nas préximas etapas de
vivéncia familiar.

Necessidade de estruturas de apoio

A necessidade de estruturas de apoio referida
pelos participantes inclui a estrutura familiar e social.
Da primeira foram apontadas como prioritarias o
apoio familiar de natureza financeira e o compartilhar
cuidados diarios a criancga, incluindo neste tltimo o
preparo da dieta especial. O apoio financeiro de fami-
liares foi significativo para essas familias, na medida
em que possibilitou a compra dos medicamentos de
alto custo que ndo eram custeados pelo Estado.

Da estrutura social os pais esperavam ajuda
espiritual e apoio dos amigos nos momentos dificeis
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da familia. Uma mae, F3, cuja filha tem MPS, referiu
que buscou alternativas para superar a dificuldade
para suprir o tratamento necessario. A sensibiliza-
¢do social realizada por ela possibilitou uma acao
coletiva, de ampla abrangéncia no municipio onde
reside, como explica em sua fala: [...] foi realizada uma
festa para me ajudar com os tratamentos dela [...]. Dai, um
dia, antes do evento, tinha 1800 ingressos vendidos (F3).

Além do suporte econémico, a ajuda de ami-
gos e de parentes préximos para cuidar do filho,
foram apontados como importantes até mesmo para
a manutencao da unidade familiar. As narrativas de
seis familiares (F1, F2, F3, F11, F14 e F15) elucidaram
que os momentos de vida social dos conjuges, ou
outro compromisso em que precisavam se ausentar
da familia, foram supridas pelo suporte de amigos
e familiares. Estes se mostraram disponiveis para
o cuidado da crianga, o que gerou tranquilidade
e confianca no sistema familiar: [...] se eu precisava
sair, deixava com uma amiga que cuidava dele [o filho]
(F2). A minha mae cuida dele para nés ou uma de minhas
irmas fica com ele em casa, entdo a gente pode sair (F11).

Outra modalidade de apoio referido pelas
familias esta vinculado com a religido, que se con-
figurou a fonte de fé e esperanca para enfrentar o
cotidiano da doenca rara. Essa afirmativa encontra
ressonancia na fala de F1, quando se refere a in-
fluéncia do grupo religioso no enfrentamento das
adversidades na vida familiar: guando ndés mudamos
para cd, comegamos a frequentar uma Igreja Batista daqui,
teve um acolhimento. Entdo, nds professamos esta fé, e
acreditamos, incondicionalmente, que somos competentes
para fazer a nossa parte [...] (F1).

Necessidade de aceitacdo e integracdo na
comunidade

As familias referiram a necessidade de con-
viver com pessoas que enfrentam os mesmos pro-
blemas decorrentes da doencga rara e, também, com
outras pessoas da comunidade. A convivéncia com
familias de pessoas com doengas raras, sem duavi-
da, favorece o compartilhamento de experiéncias
e de respostas as suas necessidades. Entretanto, a
convivéncia com outras pessoas, fora do contexto
de doenga, também é valioso na medida em que
ameniza o estigma social que as rotula como frageis.
E inserindo-se no cotidiano da vida comunitaria
que as pessoas com doenga rara e suas familias se
sentem cidadaos, com semelhangas, com problemas,
mas capazes de administrar suas vidas.

A integracdo do filho no ambiente escolar,
por exemplo, mostrou-se uma experiéncia com

momentos dificeis, mas, também, com facilitadores
de integracao social da crianca com doenca rara. A
mae, F3, referiu dificuldade para encontrar escolas
inclusivas e, mesmo quando conseguia, nem sempre
as a¢des correspondiam ao regulamento de inclusao
escolar, como revela sua fala: [...] minha mae chegava
na escola para buscd-la e ela estava trancada numa sala,
sozinha com a professora. Eles ndo faziam nenhum esforco
ou alguma coisa para ela melhorar, ou ela se acalmar [...].
E na escola eles diziam que tinha trabalho de inclusio
[...] (F3).

Ao contrario, a mae F9 descreve que sua
experiéncia de integracao da filha na escola foi po-
sitiva, particularmente, em relagdo a dieta especial
da fenilcetondria. A familia foi surpreendida pela
atitude da professora que organizou o ‘dia das fru-
tas’, semanalmente, para enfatizar a importancia
do tratamento para a crianga. Com isto possibilitou,
também, a reflexao de outras criangas quanto a
solidariedade e inclusdao, como mostra a fala a se-
guir: geralmente o lanche nas escolinhas é tudo besteirol,
salgadinho, bolachinha, aquelas coisas. Dai organizaram
nas quartas-feiras o dia das frutas para ajudar a colega
que ndo podia comer essas coisas |...]. Foi a professora. E
eu tenho contato com ela até hoje (F9).

Necessidade de preservar a vida pessoal e
familiar

Refere-se a necessidade dos membros da fami-
lia preservarem sua vida pessoal e a vida familiar, ou
seja, de ndo viverem somente em funcao da doenca.
Nas doencas raras, a maneira como a condicao fisica
e emocional da pessoa evolui demanda cuidados
intensos e peculiares. Apesar disso, a competéncia
para cuidar do filho se mostrou essencial para a au-
toestima e os sentimentos de confianca, suficiéncia
dos pais. O desenvolvimento saudével do filho no
meio social, escola/universidade, profissao e vida
afetiva reafirmou a competéncia dos pais de terem
cuidado bem, principalmente, nas familias com
filhos jovens/adultos. Nessa perspectiva, o traba-
lho dos pais foi uma atividade que trouxe o aporte
financeiro e preservacao da capacidade produtiva.
Os pais se sentiram orgulhosos da desenvoltura dos
filhos que interagiram nos contextos onde viviam.

Quando os filhos se encontravam na fase de
vida adulta, a responsabilidade pelo cuidado da
pessoa com doenca rara deixou de ser um compro-
misso exclusivo dos pais. Uma mae, F2, referiu que,
conforme seu filho foi crescendo, tornou-se progres-
sivamente dificil estar no controle dos cuidados dia-
rios e do tratamento. Reconhece que foi necessario
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preservar a autonomia do filho como adolescente/
adulto, estudante, trabalhador, cidad&o e, também,
como pessoa ciente da sua condigdo: [...] antes eu
acho que tinha controle da situagdo, porque eu sabia que
quando ele se levantada fazia tudo, hoje ndo. E hoje, eu
nao posso mais obrigar, ele ja é um homem [...] (F2).

F4 relata que preservar a vida familiar é de-
senvolver o sentido de protecao ao filho com doenca
rara. Proteger com a finalidade de estar mais atento,
mas ndo o rotular como uma pessoa doente: nds
nunca escondemos que ele tem um problema de satide,
a gente ndo diz que ele é doente, a gente diz que ele tem
um problema de satide. Claro que a gente, mesmo nio
querendo, sempre deu e faz uma protecio para ele, mesmo
que a gente ndo queira, a gente sente que ele tem uma
protecdo um pouco maior (F4).

F4 referiu, ainda, que as caracteristicas de
gravidade e cronicidade de uma doenca rara provo-
cam reflexdes existenciais sobre a morte e o morrer
tanto para a pessoa afetada, quanto para os demais
familiares. Entretanto, reconhece que na intimidade
familiar evitar o didlogo sobre o processo de vida
e morte é um cuidado estabelecido, é um assunto
velado: [...] a gente também ndo fala com ele essa palavra
[morrer/morte], o que a gente fala é: “vamos ld, vamos
fazer, tu vais conseguir superar’ (F4).

DISCUSSAO

As necessidades apontadas pelas familias
de pessoas com doencas raras como prioritarias,
até certo ponto, assemelham-se aquelas que se
manifestam em situacdes de doencas frequentes
na populagao. Entretanto, uma anélise minuciosa
evidencia que elas assumem um carater diferen-
ciado, determinado ndo exatamente pela condicao
morbida, mas pela resolutividade, ou nao, das pra-
ticas profissionais e pela maneira como os servicos
estao organizados. Geralmente, essas familias sao
tratadas de maneira desigual nos servigos de satde,
mas ndo exatamente por preconceito. Seus direitos
relativos ao acesso a servicos de satde de qualidade,
a equidade, a resolutividade e a integralidade das
acdes nem sempre sao respeitados, seja porque os
servicos ndo dispdem de recursos tecnolégicos para
atender uma condicao rara ou porque os profissio-
nais ndo estdo preparados.

O acesso foi referido como prioridade por
todas as familias que participaram do estudo. No
Brasil, o acesso igualitario as acdes e servigos de
satde é garantido pela Constituicdo Federal, desde
1988.! Entretanto, se considerarmos acesso como a
obtencdo de cuidados de qualidade necessarios a

populacao, disponibilizados em local apropriado e
adequado, e considerando a dispersao geografica’
das familias em estudo, fica evidente a desigual-
dade em relacao a outras doengas cronicas que sdao
contempladas nos programas e politicas publicas
de satde, como a Estratégia Satde da Familia, na
qual doengas de alta incidéncia como a hipertensao,
diabetes mellitus, tuberculose e hanseniase tém as-
sisténcia assegurada em todos os niveis.

A necessidade de conhecer o que se passava
com a satide do(s) filho(s) também foi premente nas
familias entrevistadas. Seja no periodo diagnostico
ou como complementar as informagodes do médico,
elas buscaram a internet como fonte de informacao.
Nas doengas raras, este comportamento parece co-
mum diante da dificuldade de se encontrar servicos
de satide qualificados e pessoas afetadas numa
mesma populacdo. Os grupos de apoio virtual, blogs
e sites informativos sdo os links mais acessados por
este publico.!*" Outras formas de atender a necessi-
dade de conhecer melhor a doenca é relatada por um
estudo'? que aponta a importancia dos grupos so-
ciais que convivem com situagdo semelhante, como
as equipes de satide e as associacdes. Junto a essas,
o compartilhamento de experiéncias, seja presencial
ou virtual, possibilita receber o incentivo para seguir
adiante. Particularmente, a equipe de satide que
pode apoiar a familia por meio de uma atuacao que,
sem negligenciar a técnica, compreenda as relacdes
e reacdes humanas.”? E importante destacar que o
estadgio inicial da relacdo da familia com a doenca
rara é permeado por medo e frustragoes pelo desco-
nhecimento da doenca. Dessa forma, o contato com
outras familias que vivem dificuldades semelhantes
é uma fonte de apoio e solidariedade.

Outras necessidades referidas pela totalidade
das familias envolvem as estruturas familiares e
sociais, desmembrando-se em apoio financeiro, au-
xilio para cuidar do filho e apoio espiritual. Estudos
na psicologia social, referem que diversos tipos de
apoio social sao considerados fundamentais no bem
-estar e na manutengdo da saude.” Os resultados
deste estudo encontram ressonancia em pesquisa
realizada com familias de pessoas com fibrose cis-
tica, a qual apontou a importancia do apoio social
através das associagdes de pacientes, consideradas
como instancias significativas para responder as
necessidades das familias.™

A questao dararidade das doencas traz consi-
go uma dimensao importante na vida das familias
e pessoas acometidas: suas vidas em sociedade.
Como uma questao de relevancia significativa evi-
denciou-se neste estudo, a necessidade de aceitacdo
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e insercao social da pessoa com doenca rara e da
familia, colocando para a enfermagem a necessidade
de avaliar comportamentos de risco que poderiam
dificultar a integracao social como, por exemplo, os
desajustes psicoldgicos. Nesse sentido, é importante
destacar a necessidade de avaliar e monitorar as
pessoas com doenca rara e suas familias em rela-
¢do a possiveis manifestacdes como, por exemplo,
sentimentos de isolamento, autodeprecia¢do, mar-
ginalizacao e inseguranca, além de sintomas de an-
siedade, labilidade afetiva e depressao, os quais sdo
referidos em outros estudos que analisam a relacao
entre doencas raras e estes sintomas.'®

As familias deste estudo apontaram que, ape-
sar dos problemas vividos a partir da doenca rara,
elas foram capazes de criar um ambiente familiar
favoravel ao desenvolvimento do membro afetado.
Preservar suas vidas pessoais foi uma necessidade
e, também, uma estratégia importante para manter
aidentidade familiar. Autores reforcam esta ideia a
partir de estudo com familias de pessoas com fibrose
cistica residentes no Estado do Parand, que mostrou
que seus filhos se constituiram pessoas habilidosas
nas atividades escolares, faculdade e/ou trabalho,
capazes de uma vida social e afetiva ativa.'?

Da mesma forma, nas familias com filhos ado-
lescentes/adultos deste estudo, verificou-se que a
preservacao da autonomia dos filhos foi essencial.
Estudo desenvolvido com adolescentes com doenca
cronica, confere resultados semelhantes ao deste
estudo.” Embora estes adolescentes busquem levar
uma vida como outras pessoas de sua faixa etaria, é
necessario que tenham consciéncia de sua doenca, dos
cuidados especiais e de suas responsabilidades. Outro
fator apontado pelas familias entrevistadas, foi a con-
vivéncia com a possibilidade de morte que provocou
os sentimentos de medo, inseguranca e despreparo
para falar sobre o assunto com o familiar. Autores
afirmam que a enfermagem pode ser o diferencial
no processo de didlogo e aceitacao da nova realidade,
amenizando as frustracoes e medos neste processo."”

CONCLUSAO

Embora as limitac¢des deste estudo, decorren-
tes de sua propria natureza qualitativa e do ntimero
reduzido de participantes, sejam consideraveis, o
conjunto de necessidades apontadas como prio-
ritdrias para as familias de pessoas com doengas
raras se constitui em uma base para a reflexao sobre
questdes importantes relacionadas a satide dessas
pessoas. Dentre essas questdes estdo a organizagao
dos servigos de satide e as praticas profissionais que
neles sdo desenvolvidas.

As doencas raras representam um grande
desafio pois requerem estratégias que possam
melhorar o acesso a servigos de prevengao, diag-
noéstico e tratamento das pessoas acometidas.
Entretanto, é uma condicao que, de certa forma,
coloca estas pessoas e suas familias a margem do
sistema de sadde, que habitualmente estd orga-
nizado para atender as doencgas mais frequentes
na populagdo. Desta forma, se configura para as
familias uma condi¢do de maior vulnerabilidade
ndo somente pela existéncia de uma patologia em
um de seus membros, mas, principalmente, porque
nem sempre recebem o diagnéstico com prontidao
e, raramente, encontram servigos preparados para
atendé-las. Ao mesmo tempo, sdo familias que pre-
cisam se adaptar as novas fungdes, reorganizar a
vida de seus membros para assumirem os cuidados
que a doenca demanda.

Por outro lado, é necessario ter clareza que
trabalhar com pessoas acometidas por algum tipo
de doenca rara e suas familias nao significa trabalhar
com a minoria, mas com repercussoes significativas
e de relevancia crescente nao somente para as fami-
lias, mas, também, para os profissionais, os gestores
e as instituicdes sociais e de satide. O atendimento
a essa parcela da populagdo precisa contar com
servigos e profissionais capazes de responder suas
necessidades e atuarem nos niveis primario, secun-
dario e terciario, considerando que no Brasil os ser-
vicos de referéncia ainda sao poucos e, geralmente,
estao localizados em grandes centros, o que dificulta
0 acesso das familias que residem em municipios
menores. Além disso, os recursos oferecidos pelos
municipios em relagdo a transporte e medicacao
nem sempre respondem plenamente as necessida-
des das familias. Assim, evidencia-se a necessidade
da enfermagem se apoiar em disciplinas de outras
areas, como a advocacia, para oferecer suporte as
familias de maneira mais resolutiva.
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