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RESUMO

Objetivo: analisar a apreciação familiar acerca do diagnóstico de síndrome de Down.
Método: trata-se de um estudo de abordagem qualitativa, do tipo exploratório, guiado pelo referencial teórico 
do modelo de resiliência, estresse, ajustamento e adaptação familiar. Entrevistas semiestruturadas foram 
realizadas com 20 pais brasileiros (19 mães e 1 pai), residentes em Belo Horizonte ou cidades próximas.  
Os dados foram coletados no período de fevereiro a junho de 2016 e analisados de acordo com a análise de 
conteúdo direta, utilizando-se o software MAXQDA©, versão 12.2.0. 
Resultados: o momento da suspeita ou confirmação do diagnóstico da síndrome de Down foi predominantemente 
no período pós-natal. Os pais referiram à experiência de ser informado sobre o diagnóstico da criança 
como negativa, e ficaram insatisfeitos, em sua maior parte com a forma como eles foram informados pelos 
profissionais. Os pais relataram que ao longo do tempo sua visão de ter uma criança com síndrome de Down 
se tornou mais positiva.
Conclusão: a percepção da família sobre como eles foram informados do diagnóstico da criança é determinante 
no processo de adaptação familiar e pode contribuir para a sua boa adaptação. Os achados deste estudo 
ajudarão na identificação de competências necessárias para o profissional de saúde que está envolvido em 
informar as famílias sobre o diagnóstico de sua criança com síndrome de Down.

DESCRITORES: Síndrome de Down. Diagnóstico. Família. Criança. Adaptação Psicológica.
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FAMILY APPRAISAL OF THE DOWN SYNDROME DIAGNOSIS

ABSTRACT

Objective: to analyze the family appraisal about the Down syndrome diagnosis. 
Method: this is a qualitative, exploratory study, guided by the Resiliency Model of Family Stress, Adjustment, 
and Adaptation. Semi-structured interviews were conducted with 20 Brazilian parents of children with Down 
syndrome (19 mothers and 1 father). The data were collected between February and June 2016 and were 
analyzed using a directed content analysis approach and MAXQDA ©, version 12.2.0 software was used to 
help manage the data.
Results: the moment of suspected or confirmed diagnosis of Down syndrome occurred predominantly in the 
postnatal period. Parents viewed the experience of being informed of their child’s diagnosis as a negative 
experience and were mostly dissatisfied with how professionals informed them. Parents reported that, over 
time, their view of having a child with Down syndrome became more positive. 
Conclusion: the family’s perception of how they were informed of their child’s diagnosis plays a critical role in 
the family adaptation process and may ultimately contribute to how well they adapt. Findings from this study 
will help in the identification of key competencies needed by health professionals who engage in informing 
families about their child’s diagnosis of Down syndrome. 

DESCRIPTORS: Down Syndrome. Diagnosis. Family. Child. Psychological Adaptation.

EVALUACIÓN FAMILIAR DEL DIAGNÓSTICO DEL SÍNDROME DE DOWN

RESUMEN

Objetivo: analizar la evaluación familiar sobre el diagnóstico del síndrome de Down.
Método: este estudio cualitativo, exploratorio fue dirigido por el Modelo de Resiliencia al Estrés, Ajuste y 
Adaptación. Se realizaron entrevistas semi-estructuradas con 20 padres brasileños de niños con el síndrome 
de Down (19 madres y 1 padre). Los datos fueron recolectados entre febrero y junio del 2016 y fueron 
analizados mediante la aproximación del análisis de contenido dirigido y se utilizó el software MAXQDA ©, 
versión 12.2.0 para ayudar a gestionar los datos.
Resultados: el momento del diagnóstico sospechado o confirmado del síndrome de Down ocurrió 
principalmente en el período postnatal. Los padres consideraron la experiencia de ser informado sobre el 
diagnóstico de sus hijos como negativa, y la mayoría estaba insatisfecha con como los profesionales se les 
informaron. Los padres relataron que, con el tiempo, su visión de tener un hijo con el síndrome de Down se 
hizo más positiva.
Conclusión: la percepción de la familia de como se les informó el diagnóstico de su hijo tiene papel crítico 
en el proceso de adaptación familiar y puede en última instancia contribuir a como de bien se adaptan. Los 
hallazgos de este estudio ayudaran en la identificación de competencias clave necesarias a profesionales de 
salud involucrados en informar a familias sobre el diagnóstico de sus hijos con el síndrome de Down.

DESCRIPTORES: Síndrome de Down. Diagnóstico. Familia. Niño. Adaptación Psicológica.
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INTRODUÇÃO

A Síndrome de Down (SD) é a causa cromossômica mais comum das deficiências intelectuais, 
está associada com a característica do fenótipo e uma grande variedade de comormidades como 
doenças cardíacas congênitas, hipotiroidismo e doença celíaca.1–3 O número e severidade de 
comorbidades podem variar muito de uma criança para outra, portanto não há duas crianças com 
SD exatamente iguais.

O diagnóstico da SD constitui-se em um evento importante e, frequentemente, inesperado, que 
tem profundas implicações não apenas para a criança, mas também para outros membros da família. 
Enquanto algumas famílias podem apresentar dificuldades com as demandas associadas à SD ao 
longo do tempo, outras se adaptam bem e seguem suas vidas.4–5 Esta demanda de cuidado adicional 
pode ter impacto negativo sobre a adaptação individual e familiar, porque requer investimento dos 
membros da família em relação ao tempo, paciência e energia para o cuidado da criança com SD.5–6

Dada a variabilidade de como as famílias respondem ao diagnóstico de SD de suas crianças, 
faz-se necessário considerar a vivência das famílias em diferentes períodos de vida das crianças. 
É também importante compreender como eventos críticos influenciam na habilidade das famílias 
de se adaptarem a esta situação. Neste artigo, nós destacamos o momento no qual as famílias são 
informadas sobre o diagnóstico de SD. Nós escolhemos este período porque muitas das famílias 
consideram que ele pode ser um evento crítico, que pode ter implicações para a aceitação, a adaptação 
e a disponibilidade para seguir as recomendações para o cuidado.7

As investigações no contexto nacional e internacional indicam que no momento do diagnóstico 
as famílias comumente vivenciam sentimentos negativos como tensão, angústia, estresse, negação, 
punição,8 desorientação, perda do filho idealizado durante a gestação, ansiedade,9–10 choque,8–9,11 
medo,9–10,12 tristeza, ira e frustração8,11 e preocupação com o futuro em relação à resposta da sociedade.12 
Sentimentos positivos foram referidos por poucas famílias.9

Há, relativamente, poucas pesquisas com famílias de crianças com SD no Brasil,8,13–14 e sua 
maioria explora aspectos relacionados ao desenvolvimento, intervenções para o cuidado à saúde e 
outras doenças associadas à SD.15–17 Poucos estudos exploram a experiência de ser informado sobre 
o diagnóstico.18–19 Portanto, tem-se a necessidade de mais pesquisas com famílias de crianças com SD 
que contribuam para o conhecimento sobre como as famílias são informadas sobre o diagnóstico. Assim, 
a proposta deste estudo é analisar como pais brasileiros apreciam o diagnóstico de SD de sua criança.

O referencial teórico para este estudo é o Modelo de Resiliência e Estresse Familiar, Ajustamento 
e Adaptação,20 um modelo desenvolvido por um grupo de pesquisadores de famílias que investigaram 
como elas enfrentam e se adaptam a eventos críticos, como ser informado sobre o diagnóstico de SD 
de sua criança. Ele tem sido amplamente utilizado por pesquisadores e profissionais que atuam no 
cuidado à saúde para examinar como as famílias lidam com as situações de crise e explorar como 
os fatores familiares contribuem para a adaptação familiar.

O modelo de resiliência tem duas fases: a de ajustamento e a de adaptação. O ajustamento 
refere-se a como as famílias respondem a eventos críticos que não apresentem desafios maiores e 
apenas requerem pequenas mudanças nas funções familiares. Por outro lado, a fase de adaptação 
refere-se a como as famílias respondem a situações que requerem mudanças maiores e mais 
sistemáticas no funcionamento familiar. Frente a todos os desafios associados com a SD, a fase 
de adaptação é mais adequada para estas famílias. Na fase de adaptação, a habilidade da família 
para isto é influenciada pelos fatores familiares, por demandas familiares, pela apreciação familiar, 
os recursos familiares e pela capacidade de resolução de problemas e enfrentamento familiar.  
Uma adaptação bem sucedida ocorre quando a família alcança um equilíbrio entre as necessidades 
do membro familiar afetado (por exemplo, a criança com SD), as necessidades de outros membros 
da família e as necessidades da família como um todo.20
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A apreciação da família é um componente do modelo de resiliência.20 Este componente abrange 
a interpretação da família sobre um evento crítico (por exemplo, ser informado do diagnóstico de 
SD de sua criança) ou sua situação atual (por exemplo, criar uma criança com SD), sua habilidade 
para administrar e controlar a situação e as expectativas em relação a como o evento ou situação 
pode impactar na família.20 Quanto mais positiva for a apreciação familiar acerca do evento estressor 
e da sua situação atual, maior facilidade a família terá de encontrar caminhos que auxiliem no seu 
enfrentamento e consiga adaptar-se à sua situação.20

Parte-se do pressuposto que a adaptação familiar durante os primeiros anos de vida da criança 
com SD ocorre em um contexto cultural e envolve a interação de diferentes fatores que contribuem 
para criar oportunidades ou condições de enfrentamento à situação, e considerando que a apreciação 
da família sobre o diagnóstico e sobre a situação vivenciada são parte desses fatores e interferem no 
processo de adaptação, questiona-se: como a família vivencia o diagnóstico da Síndrome de Down 
e qual é a sua apreciação acerca dele?

Considerando que as famílias são bem sucedidas no enfrentamento dos desafios decorrentes 
de cuidar de uma criança com diagnóstico de SD e que apreciação da família sobre sua situação 
é importante neste processo, este estudo se justifica pela possibilidade de oferecer informações 
importantes que podem ser usadas pelos profissionais na realização de um cuidado que considere 
as necessidades de famílias que lidam como o novo, possivelmente inesperado, diagnóstico de SD.

MÉTODO

Trata-se de um estudo de abordagem qualitativa, do tipo exploratório, guiado pelo referencial 
teórico do modelo de resiliência, estresse, ajustamento e adaptação familiar.20

Dezenove mães e um pai participaram deste estudo. Para eleger os participantes foram 
considerados os critérios: (a) ter uma criança com SD com idade de um a três anos; e (b) residir 
com a criança em Belo Horizonte (Minas Gerais, Brasil) ou cidades próximas. Diferentes estratégias 
foram utilizadas para identificar os pais para o estudo. Inicialmente os profissionais que trabalhavam 
em instituições e associações que oferecem cuidado a crianças com SD e suas famílias ajudaram na 
identificação de seis pais que atendiam aos critérios de elegibilidade. Posteriormente, foi realizado 
contato com um grupo de famílias, e aqueles que estavam interessados em participar foram contactados 
pelos pesquisadores. Finalmente, os participantes do estudo ajudaram a identificar outros pais para 
o estudo. O número final foi de 19 mães e um pai.

Os locais e horário para as entrevistas foram escolhidos pelos participantes; locais incluíram 
suas casas, seu local de trabalho ou a instituição na qual sua criança com SD era atendida. A coleta 
de dados foi realizada no período de fevereiro a junho de 2016. O instrumento utilizado foi a entrevista 
semiestruturada com questões elaboradas com fundamentação no referencial teórico, relacionadas 
ao contexto da informação sobre o diagnóstico de SD e os primeiros anos de vida da criança. Notas 
do processo de produção de dados foram realizadas no diário de campo dos pesquisadores.

Antes de iniciar a coleta de dados, os pesquisadores foram orientados sobre a condução de 
entrevistas e realização de notas de campo. Uma entrevista-piloto foi realizada com um participante 
sendo que os dados desta entrevista não foram utilizados neste estudo. A transcrição da entrevista-
piloto foi lida pela orientadora e alguns ajustes foram feitos no roteiro.

As mães que atendiam aos critérios de participação do estudo foram convidadas por meio de 
contato telefônico. Após concordarem em participar, eram feitos os esclarecimentos pelos pesquisadores 
e a entrevista era agendada. Foi solicitada a assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido 
(TCLE) e obtida a autorização para gravar as entrevistas. Todos os familiares contatados aceitaram 
participar, à exceção de uma mãe que, embora tenha demonstrado interesse, desmarcou a entrevista 
e não retornou o contato. Durante a entrevista, além dos pesquisadores e da mãe ou pai participante, 
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em algumas coletas de dados estiveram presentes outros membros da família, tais como as crianças 
ou seus avós sempre com a manifestação de consentimento dos participantes.

A saturação teórica foi o critério usado para interromper a coleta de dados. Assim o 
acompanhamento dos dados produzidos após a entrevista com 20 participantes sugeriu que a 
saturação teórica tinha sido alcançada.21

Foi realizada a gravação digital de todas as entrevistas, as quais foram transcritas pelos 
pesquisadores. Cada entrevista teve duração média de 75 minutos. A transcrição foi posteriormente 
validada também pelos pesquisadores, realizando-se a concordância com o áudio. As entrevistas 
foram analisadas utilizando-se a análise de conteúdo direta.22 O software MAXQDA© versão 12.2.0 foi 
utilizado para o tratamento dos dados. Cada entrevista transcrita foi numerada de acordo com a ordem 
de realização. Os nomes das mães e da criança com SD foram substituídos pelas iniciais M (mãe),  
P (pai) e C (criança). Portanto, a identificação final é composta pela letra inicial correspondente ao 
participante e o número equivalente à ordem de sua entrevista (ex.: C1, M1; P2, C2).

A definição das categorias preliminares foi orientada pelo referencial teórico adotado no estudo 
(o modelo de resiliência), e um primeiro conjunto de categorias e subcategorias foi construído, incluindo 
o contexto do evento estressor e os principais fatores que interferem no processo de adaptação 
familiar, segundo o modelo. Posteriormente a essa definição, três entrevistas foram exploradas e os 
dados foram codificados. Os códigos foram revisados e verificou-se a homogeneidade dos temas 
e também a sua heterogeneidade quando comparadas entre si. A mesma entrevista foi codificada, 
então a concordância entre as codificações foi verificada, obtido o Índice de Kappa de 0,78 (0,75-
1,00 = excelente) e concluída.23 

Posteriormente a esse processo, foram construídas as categorias de análise com base no 
referencial adotado. O estudo respeita a resolução n. 466/2012 do Conselho Nacional de Saúde (CNS).

RESULTADOS

Foram entrevistados 20 participantes com idades entre 19 a 48 anos. A maioria é casada  
(17 deles), e a escolaridade dos participantes varia da 4ª série do ensino fundamental a superior completo, 
sendo este último predominante. Apenas 12 participantes trabalhavam à época da coleta de dados. 
Em relação à renda familiar mensal, encontrou-se uma variação de < R$ 1000,00 até > R$ 5001,00.  
Quinze entrevistados relataram possuir plano de saúde pelo menos para a criança com SD.

As 20 crianças com SD pertencentes às famílias estudadas apresentam idades variando entre  
1 ano e 21 dias e dois anos e nove meses. Metade delas é do sexo feminino. Os diagnósticos associados 
à SD informados pelos participantes incluem: prematuridade, distúrbios de visão, cardiopatia (com e 
sem necessidade de correção cirúrgica), icterícia, problemas respiratórios, alterações gastrointestinais 
(doença de Hirschsprung; estenose congênita de esôfago/fístula traqueoesofágica; refluxo), sendo 
que 15 crianças necessitaram de alguma internação hospitalar após o nascimento.

No processo de análise dos dados, foram construídas quatro categorias guiadas pelo referencial 
teórico utilizado, entretanto, considerando o objetivo deste artigo, serão utilizadas duas categorias:  
a informação do diagnóstico da Síndrome de Down à família e apreciação da família sobre a Síndrome 
de Down.

A informação do diagnóstico da Síndrome de Down à família

Esta categoria abordou aspectos acerca da informação do diagnóstico da SD tanto no período 
antenatal quanto após o nascimento. Cinco famílias tiveram a suspeita do diagnóstico de SD no 
pré-natal. Destas, três mães (M3, M4, M8) optaram por confirmar o diagnóstico de SD através dos 
exames de amniocentese ou amostra de vilosidade coriônica por sentirem-se ansiosas diante da 
dúvida. Além disso, referiram que o diagnóstico pré-natal significou uma oportunidade de melhor 
preparação da família diante do desconhecido e inesperado.
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Então, eu fiz a amniocentese porque eu queria ter o diagnóstico e eu não queria ficar com 
essa dúvida na cabeça, falar assim ‘será que tem alguma síndrome?’, e ficar com essa história na 
cabeça até ela nascer. Eu preferi resolver (M4).

Porque eu escuto pessoas que ficam sabendo na hora do parto, sabe, eu acho que é mais 
difícil, porque pra mim foi muito melhor antes. Porque, igual eu te falei, eu pude trabalhar a ideia na 
minha cabeça. Aceitar, sabe, pesquisar (M3).

M12, embora tenha sido informada da suspeita de SD no pré-natal, optou por não realizar a 
confirmação do diagnóstico até o nascimento do filho. Para ela, a sua decisão lhe provocava angústia, 
mas lhe permitiu ter esperança de que a SD não fosse confirmada:

Ah, eu fiquei com aquela expectativa de que não era, esperar nascer, eu fiquei o tempo todo 
da gravidez com aquela angústia, sabe? Mas eu fiquei na esperança de não vir. Então, eu não quis 
fazer porque o cariótipo, ele é o diagnóstico, entendeu? Por enquanto eu tinha só a probabilidade, 
não tinha o diagnóstico (M12).

No caso de P1, houve uma suspeita do diagnóstico descartada ainda no pré-natal, e a 
confirmação foi afirmada apenas no pós-natal. As 15 demais mães receberam a informação da 
suspeita e confirmação do diagnóstico somente após o nascimento.

Em relação aos profissionais de saúde que informaram às famílias sobre a suspeita ou 
confirmação do diagnóstico, em dezoito famílias, o médico foi o profissional responsável por essa 
comunicação, tendo sido citados: pediatra; ginecologista; obstetra; residente; e geneticista. Apenas 
uma mãe relatou ter sido informada por uma psicóloga, e uma outra mãe é profissional de saúde e 
interpretou o exame.

Mesmo transcorrido algum tempo, as participantes descrevem com riqueza de detalhes como 
receberam a informação da suspeita ou confirmação do diagnóstico de SD pelos profissionais de 
saúde. Verifica-se nos discursos dos participantes que a interação estabelecida pelo profissional 
e sua postura com a família estão diretamente relacionados com a satisfação da família sobre a 
informação recebida. Dessa forma, a satisfação positiva da família quanto à informação do diagnóstico 
se relacionou com a atitude desse profissional, que demonstrou possuir habilidades e características 
necessárias ao cuidado naquele momento, como, por exemplo, informações esclarecedoras sobre 
a síndrome, suporte, apoio, cuidado, paciência e atenção.

Apenas cinco famílias demonstraram satisfação positiva sobre como receberam a informação 
dos profissionais de saúde, e sobre a interação desses com a família.

Ela soube falar as palavras, sabe. Soube dar a resposta no momento que eu perguntei, as 
perguntas que eu perguntei ela soube me responder direito, deixou bem claro, sabe, tudo que eu 
tava preocupada. […] Ela foi excelente (M20).

Treze famílias expressaram satisfação negativa com a informação recebida, tendo referido 
em seus discursos: falta de informações esclarecedoras; frieza; falta de cuidado; falta de apoio; 
falta de vínculo com o profissional que informou; momento e local inadequados; postura profissional 
inadequada; informações negativas sobre a SD; e indiferença.

As piores coisas que uma mãe pode ouvir de uma criança, ela foi falando. […] falou que ela 
era especial, que ela ia ter hipotonia, que ela ia ter dificuldade pra sucção, pra mamar, pra pegar o 
peito (M9).

E vem ele [o pediatra] com a prancheta e disse para as outras mães: ‘Seu filho nasceu com 
três quilos não sei quanto, o seu com três quilos e não sei quanto, o seu com não sei quanto’. Chegou 
em mim, por último, e falou assim: ‘A sua filha nasceu com dois quilos e sessenta gramas, e com 
Síndrome de Down’, na frente de todas as mães (M14). 
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M11 referiu que antes mesmo de tomar conhecimento acerca do diagnóstico de sua filha,  
foi abordada por uma médica que solicitou permissão para dar uma aula sobre a SD, na qual sua 
filha seria um “objeto de estudo”, e desconsiderou a presença da família.

O conjunto das informações obtidas nas entrevistas de P1 e M12 não permitiu concluir acerca 
da satisfação da família sobre a informação recebida.

Ao relatarem a sua insatisfação com a maneira como receberam a notícia, as participantes 
sugerem que, para a comunicação com a família ser mais assertiva, os profissionais de saúde devem 
buscar mais conhecimento sobre a síndrome e sobre as famílias que com ela convive, demonstrar 
mais cuidado, paciência e sensibilidade com a família, conversando e fornecendo informações claras 
durante sua abordagem. Indicam a importância ainda de que os profissionais enfatizem os pontos 
positivos da criança no momento do diálogo com os pais, considerando que se trata de um novo 
nascimento na família, motivo de celebração e exaltação.

[Devem] ser mais carinhosos pra falar, ter mais paciência pra explicar um pouco, buscar mais 
conhecimento (M13).

E é um nascimento, é uma celebração. […] Não pode ser encarado como uma coisa triste, 
por mais que seja um susto pra gente. […] Eu acho que ele [profissional] tem que falar das coisas 
boas […] acho que a pessoa tem que ter um pouco mais de habilidade pra chegar, dar parabéns, 
‘Parabéns!’ e aí falar: ‘Olha, seu filho tem Síndrome de Down’, explicar o que que é (M4).

APRECIAÇÃO DA FAMÍLIA SOBRE O DIAGNÓSTICO DE SÍNDROME DE DOWN

Esta categoria abordou a apreciação das famílias diante da suspeita ou confirmação do 
diagnóstico da SD, buscando compreender os sentimentos e experiências vivenciados pelas famílias 
perante a informação recebida. Além disso, esta categoria também apresenta a apreciação que a 
família apresenta sobre a situação de ter um filho com SD. Esta compreende além do momento da 
informação do diagnóstico, e envolve a organização e funcionamento familiar, juntamente com seus 
valores, objetivos e expectativas, que representam a identidade de seus membros.

Apreciação da família sobre a suspeita e/ou confirmação da Síndrome de Down

É importante ressaltar que a apreciação da família foi representada a partir do discurso do 
participante (mãe ou pai), que expressa sua própria apreciação e também a de outros membros da 
família.

Independentemente de ter ocorrido no período pré ou pós-natal, os participantes se referem à 
informação da suspeita ou confirmação do diagnóstico como sendo um momento difícil, de sentimentos 
e experiências negativas, com palavras recorrentes como susto, choque, dor, tristeza, luto, choro, 
desespero, impotência e frustração.

Então, o diagnóstico é um susto, é um luto que a gente vive (M4).
Abre um buraco e você cai lá dentro. E ninguém te salva. Aí, nossa, eu comecei a chorar,  

foi desesperador. Foi muito ruim! Nó! Foi o pior dia da minha vida! (M6).
Hoje, depois que passa, a gente consegue falar, mas é um luto que você não tem noção (M14).
Seis mães referiram em seus relatos sobre a necessidade que tiveram de reconstruir a 

imagem idealizada que tinham de seus filhos na gestação, a partir do momento em que receberam 
a informação do diagnóstico da SD.

Seis mães (M3, M4, M11, M13, M15 e M18) tiveram crianças com outros diagnósticos 
associados à SD e precisaram de intervenção cirúrgica ou cuidado especializado. Para elas, as 
preocupações com as comorbidades (como a condição cardíaca ou problemas alimentares) tiveram 
prioridade sobre as preocupações relacionadas à SD.
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Então ninguém ali enxerga a síndrome, enxerga a dificuldade de alimentar, entendeu?  
Pra todo mundo, C11 não come pela boca, usa gastrostomia. Pra todo mundo, a preocupação  
é aquilo ali. Ninguém lembra que ela tem Síndrome de Down, ninguém se preocupa com isso (M11).

Aí, o problema pra mim não foi nem a Síndrome de Down. O que me deixou sem chão, sem 
ar, sem nada, foi a cardiopatia, porque eu não sabia com o que que eu estava lidando. […] Se o C15 
nascesse só com a síndrome, nossa senhora! Tava feliz, dando pulo de alegria. Essa cardiopatia, 
ela realmente me tirou o chão (M15).

Apreciação da família sobre a situação de ter um filho com Síndrome de Down

A forma como os pais percebem e apreciam o fato de sua criança ter SD parece mudar com 
o passar do tempo em muitas das famílias, e o olhar sobre a situação torna-se muito mais positivo.

Percebe-se que o processo de adaptação, iniciado desde o momento da descoberta do 
diagnóstico, permite às famílias a avaliação mais positiva em relação à situação. Foi mencionado 
que houve maior união entre os membros da família (M4, M7, M8, M14, M17, M20), mais felicidade 
e alegria no sistema familiar (M5, M7, M9, M15, M18, M20), oportunidade de crescimento pessoal 
e aprendizado para o cuidador, e a compreensão de que existem outros problemas considerados 
piores do que a SD (M7, M8, M13, M14, M18, M20).

Teve no sentido, assim, de trazer alegria, de trazer mais harmonia dentro do lar. Isso aconteceu. 
A gente combina mais, a gente é mais feliz. Ele trouxe alegria pra dentro da casa (M15).

Sobre as expectativas da família em relação à criança, é comum a expressão do desejo de que 
seus filhos sejam felizes, independentes e obtenham sucesso em seu desenvolvimento. Em paralelo  
a isto, existe o medo do futuro, especialmente pela possibilidade de preconceito e de não viverem 
o suficiente para cuidar de seus filhos.

Que ele seja feliz e independente. Porque, primeiro, eu não vou ficar aqui o resto da minha 
vida, nem eu nem o P7, e feliz porque ele tem que fazer a coisa que ele gosta, ele tem que ser do 
jeito dele (M7).

Eu tenho muito medo do que eu vou sofrer, pelo preconceito das pessoas, isso eu tenho 
muito medo, de vê-la sofrer” (M3).

Observa-se que oito mães se remetem à vida familiar atual como normal e tranquila, ainda 
que existam os desafios e dificuldades relacionados ao processo de adaptação. M1, por exemplo, 
relata que a SD não altera nenhum plano da família atualmente. Outras mães, como M11 e M13, cujas 
crianças têm os diagnósticos de estenose esofágica/fístula traqueoesofágica e doença de Hirschsprung, 
respectivamente, e que ainda demandam cuidados continuados especiais de suas famílias, apreciam a 
situação de seus filhos considerando as expectativas dentro das dificuldades e limitações apresentadas, 
que são mais acentuadas do que nas crianças que apresentam apenas o diagnóstico de SD.

A minha vida era normal, a gente saía, a gente convivia mais, assim, com minha família. 
Depois minha vida mudou toda, hoje é outra coisa. Era uma vida normal (M11).

Antes era muito mais tranquilo. Hoje não. Hoje, eu falo que o grau de estresse da gente aumenta, 
porque é muita tensão voltada […] pra que ele fique uma criança boa. Nós, em casa, voltamos a 
vida para ele e esquecemos um pouco de outras coisas, de outros planos que nós tínhamos. (M13).

DISCUSSÃO

O momento da informação do diagnóstico da SD foi predominantemente no período pós-natal. 
De maneira semelhante, pesquisas realizadas nos Estados Unidos,9 Chile,10 Brasil11 e Holanda,24 
verificaram que entre 84% e 97% das situações a comunicação do diagnóstico acerca da SD também 
foi após o nascimento.
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O melhor momento para receber a notícia do diagnóstico pode ser diferente para cada família. 
Algumas famílias podem considerar que a informação antes do nascimento oferece a oportunidade 
de se prepararem para a chegada da criança, com uma melhor aceitação de sua condição. Por outro 
lado, podem acreditar que o diagnóstico pré-natal pode gerar ansiedade, sentimentos de angústia e 
sofrimento antecipado frente ao desconhecido até o nascimento da criança.7

A perspectiva dos participantes sugere o quão valioso foi, para eles, a oportunidade de 
escolher em relação ao momento do conhecimento acerca do diagnóstico, optando, ou não, por um 
exame de confirmação pré-natal diante de uma suspeita. Essa oportunidade de escolha os permitiu 
vivenciar esse momento da forma como melhor lhes parecia. É essencial que os profissionais de 
saúde esclareçam como os testes pré-natais podem ou não contribuir. Também há a necessidade 
de esclarecimento sobre qualquer risco associado a esses testes.

Em relação aos profissionais de saúde que informaram às famílias sobre a suspeita ou 
confirmação do diagnóstico, o médico tem sido o principal pela função, especialmente os pediatras, 
neonatólogos, obstetras e geneticistas. O enfermeiro também foi identificado como informante.9–11

A comunicação do diagnóstico ao paciente ou a seus familiares, no caso da criança, faz 
parte das atribuições do médico, e está prevista em seu código de ética profissional.25 Contudo, é 
importante ressaltar que todos os profissionais de saúde possuem especificidades em sua atuação 
que contribuem para que o processo de comunicação com o paciente seja mais eficaz.26

Dessa forma, há de se considerar a importância de outros profissionais de saúde estarem 
presentes junto ao médico no momento da informação do diagnóstico de SD, como fontes de apoio 
para a família e ajudando-a a enfrentar o evento estressor.

Alguns estudos corroboram com os achados aqui apresentados no que diz respeito à insatisfação 
em como os pais são informados sobre o diagnóstico de SD, e mostram atitudes dos profissionais como 
fatores contribuintes para o aumento da insatisfação, como: maior ênfase nos aspectos negativos de 
ter uma criança com SD comparado com os aspectos positivos;9 oferecimento de pouca ou nenhuma 
informação sobre SD; e uso de linguagem pouco sensível e fria.7,9–10 Em relação à experiência das 
famílias diante da informação do diagnóstico de SD, os sentimentos negativos também são descritos 
em outros estudos.7

Há de se considerar que o diagnóstico da SD é inesperado, não desejado (pelo menos 
inicialmente) pelos pais e, por si só, interfere na maneira como as pessoas vivenciam esse momento. 
Isto pode explicar, em parte, a insatisfação de pais e mães sobre como eles foram informados sobre 
o diagnóstico de SD. Entretanto, há uma evidência crescente de que alguns pais são altamente 
satisfeitos com o modo como eles são informados do diagnóstico de sua criança.4–5

Quanto à atitude dos profissionais, torna-se importante a reflexão do foco do cuidado e do 
ensino na graduação dos profissionais de saúde, e quais têm sido os valores e compromissos éticos 
adotados pelos docentes no processo de ensino-aprendizagem. No contexto referido por M11, por 
exemplo, os alunos que acompanhavam a médica aprenderam sobre as características fenotípicas 
e clínicas presentes na SD, porém se esqueceram de incluir a família da criança em seu cuidado, 
sem valorizar a interação com ela e seu acolhimento.

O processo educativo permanece fortemente guiado por uma abordagem técnica desarticulada 
da prática cotidiana e do contexto de sua realidade e, por este motivo, estabelecer uma conexão 
entre os ensinamentos técnicos e a percepção das questões sociais mantém-se como um desafio 
na atuação do profissional de saúde. Existe falta de preparo durante a formação dos médicos para 
a comunicação, especialmente de más notícias, e esses profissionais encontram dificuldades em 
lidar com tais momentos na prática.7

A falta de informações atualizadas e assertivas para os pais, no momento do diagnóstico,  
que falem sobre a experiência familiar de conviver com um indivíduo com SD, deve-se ao fato de 
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que a maioria das diretrizes existentes para direcionar o seu diagnóstico não aborda especificamente 
esta questão. A ação profissional está voltada para informar aos pais os aspectos da doença e as 
condições de saúde que estão associadas à SD.5

Embora a avaliação da prática profissional não tenha sido objeto deste estudo, a descrição 
dos pais sobre o que tornou insatisfatório o momento da informação oferece elementos concretos 
para inferir que, para essas famílias, a informação não foi comunicada da melhor maneira, e que 
existe a necessidade de qualificar o profissional envolvido neste contexto, de forma que possam 
contribuir para amenizar a repercussão da informação sobre a família. Sugere-se que para isso 
sejam observados os aspectos destacados pelas famílias que as permitiram avaliar satisfatoriamente 
como foram informadas pelos profissionais, tais como receber informações esclarecedoras sobre a 
síndrome, suporte, apoio, cuidado, paciência e atenção.

É importante ressaltar que algumas das recomendações apresentadas pelas famílias vão ao 
encontro àquelas que outros estudos abordam para os profissionais de saúde que lidam diretamente 
com a informação do diagnóstico de SD.5,9

Quando analisamos como a família vivencia a experiência de ser informado do diagnóstico 
de sua criança com SD, fica claro que se a criança tem uma condição que demande intervenção 
cirúrgica ou cuidado especializado, o foco da família pode mudar: o foco pode ser na comorbidade 
em lugar da SD. Para algumas famílias, isto pode realmente ajudar a sua adaptação porque lhes 
permite uma oportunidade para aceitar ou fazer uso do fato de ter uma criança com SD.

Achados semelhantes foram identificados em estudo realizado com pais de indivíduos com SD. 
Foi comum na descrição dos participantes a percepção de que as condições múltiplas de saúde de 
seu filho se apresentam como principal estressor da experiência de ser mãe de uma criança com SD.27

Nesse contexto, infere-se que apesar de a informação do diagnóstico da SD representar uma 
notícia indesejada e gerar uma apreciação negativa da família ao recebê-la, alguns fatores como, 
por exemplo: informações não esclarecedoras pelos profissionais de saúde; o processo natural de 
transformação do filho idealizado para o filho real; e a associação de outros diagnósticos além da SD, 
podem contribuir para acentuar a apreciação negativa da família ao se deparar com o evento estressor.

Considerando que a apreciação da família sobre o diagnóstico da SD interfere em seu 
processo de adaptação, compreende-se que quanto mais negativa for a apreciação, maiores serão as 
possibilidades de causar um desequilíbrio e desorganização no sistema familiar e, consequentemente, 
provocar repercussões também negativas no processo de adaptação.

Portanto, quanto mais positiva for a apreciação familiar acerca do evento estressor e da 
situação que ele provoca, mais facilidade a família terá de encontrar caminhos que auxiliem no seu 
enfrentamento, desenvolver resolução de problemas e coping, e se adaptar à situação.20

É importante ajudar as famílias a desenvolver uma apreciação mais positiva de sua vida 
com um indivíduo com SD, oferecendo aos pais uma perspectiva que inclui tanto aspectos positivos 
quanto negativos da vida com SD. Um aspecto importante para ajudar os pais a se adaptarem para 
o nascimento da criança é identificar possíveis conhecimentos equivocados dos pais sobre a SD. 
Profissionais de saúde também precisam orientar os pais quanto aos avanços que têm sido feitos 
no cuidado e tratamento de indivíduos com SD. Novos pais precisam saber que o indivíduo com SD 
está vivendo mais e muitos têm feito contribuições importantes para a nossa sociedade.

Em relação à apreciação da situação de ter um filho com SD, infere-se que, para as mães 
e pai deste estudo, o período de convivência com o filho desde o seu nascimento, a reorganização 
do sistema familiar a partir das demandas requisitadas pela SD e aprender a lidar com os desafios 
inerentes, juntamente com o auxílio das redes de apoio, foi importante para modificar a apreciação 
inicial da família sobre o diagnóstico, favorecendo sua apreciação acerca da situação vivida no 
momento em que os dados foram coletados.
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Em estudo realizado com mães de crianças com deficiência, também é possível perceber 
a apreciação mais positiva da família, a partir do processo de superação, quando comparado ao 
momento do diagnóstico da deficiência.28

As expectativas advindas da família em relação ao filho também são abordadas em outros 
estudos de crianças com insuficiência intelectual, e envolvem, principalmente, o desenvolvimento 
motor, escolarização e autonomia.1–2

Geralmente, qualquer família espera que seus filhos cresçam com independência, sejam 
felizes e se desenvolvam de maneira satisfatória. Entretanto, observa-se que os pais das crianças 
com SD apresentam as mesmas expectativas, mas são conscientes de suas limitações, reconhecem 
os desafios e dificuldades a serem enfrentados para alcançar tais expectativas, e demonstram 
respeitar o tempo do filho. Já a incerteza e medo em relação ao futuro da criança com SD, e de seus 
cuidados na ocorrência da ausência dos pais, aparece também em outros estudos como sendo fonte 
de preocupação para as famílias.7,27,29

Faz-se importante novos estudos acerca do tema, que continuem explorando a SD e o processo 
de adaptação dessas famílias, especialmente em outras faixas etárias, de forma a possibilitar a 
compreensão do sistema familiar em outras etapas da vida do indivíduo com SD. Este estudo tem 
como limitação o fato de a percepção acerca do diagnóstico da SD ter sido investigada e analisada a 
partir da perspectiva das mães/pai das crianças, apenas. Dessa forma, sugere-se a necessidade de 
estudos que permitam apreender a perspectiva de outros familiares que convivem com a criança de 
SD, permitindo, assim, maior profundidade e compreensão sobre o sistema familiar dessas famílias.

CONCLUSÃO

A apreciação da família sobre o diagnóstico da SD e sobre a situação vivenciada é um elemento 
importante no processo de adaptação familiar, podendo contribuir para uma boa ou má adaptação.

Diante da informação do diagnóstico na gestação ou ao nascimento, os pais se referem a 
sentimentos e experiências negativas, entretanto, de maneira geral, expressam apreciação mais 
positiva sobre a situação de ter um filho com SD com o passar do tempo, o que sugere que enfrentar 
o processo de adaptação é importante para modificar a percepção da família e pode contribuir para 
seu desfecho.

Entender o diagnóstico da SD sob a perspectiva dos pais das crianças, ou seja, de quem 
vivencia o processo de adaptação, contribui para a identificação das competências e habilidades 
necessárias aos profissionais de saúde que lidam com o contexto da informação do diagnóstico de SD 
para os membros da família, de forma a favorecer sua apreciação diante do evento estressor. Além 
disso, permite aos profissionais de saúde envolvidos no cuidado da criança identificar as fragilidades 
e potencialidades da família, a fim de atuar com eficiência, contribuindo para que o processo de 
adaptação da família seja bem-sucedido.
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