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RESUMO: Atualmente existem em média 300 milhdes de pessoas com algum tipo de
doenga rara no mundo, essas doengas sdo progressivas, degenerativas e podem ser fatais,
afetando em sua maioria criancas, a partir de um itinerario terapéutico muitas vezes longo.
Quando se discute sobre doengas raras automaticamente deve-se pensar em quem
acompanha e cuida de tais pessoas, bem como, do seu processo de saide/doenga. Os
cuidadores familiares e as pessoas com doengas raras vivenciam uma realidade complexa,
repleta de vulnerabilidades. O objetivo deste estudo ¢ analisar sob o ponto de vista
bioético as vulnerabilidades dos cuidadores familiares de pacientes com doengas raras. O
método € uma revisao integrativa das bases de dados Bireme.org e Scielo.org, com textos
completos, de lingua portuguesa, espanhola e inglesa, publicados desde 2009 até 2019.
Criou-se um quadro que observa as vulnerabilidades programatica, individual, social e
moral e compds-se com as andlises de textos selecionados. Percebe-se que a
vulnerabilidade programatica esteve presente na maior parte dos textos, € a
vulnerabilidade moral ndo se mostrou tdo presente no discurso dos cuidadores familiares.
Conclui-se que ¢ de extrema importancia cuidar de quem cuida, para além de redes de
apoio e agdes politicas, ¢ necessario cuidar da satde mental de quem assume a
responsabilidade do cuidado.

Palavras-Chave: Doengas raras, vulnerabilidades, psicologia, bioética, acesso a saude,
satide mental

VULNERABILITIES OF FAMILY CAREGIVERS OF PATIENTS WITH RARE
DISEASES: AN INTEGRATIVE REVIEW

ABSTRACT: Currently, there are an average of 300 million people with some type of
rare disease in the world, these diseases are progressive, degenerative and can be fatal,
affecting their many children, from an often long therapeutic itinerary. When he talks
about rare diseases, he talks about who accompanies and cares for these people, as well
as about their health / disease process. Family caregivers and people with rare diseases
experience a complex reality, full of vulnerabilities, such as: programmatic, individual,
social and moral vulnerability. The aim of this study is to analyze, from a bioethical point
of view, the vulnerabilities of family caregivers of patients with rare diseases. The method
is an integrative review of the Bireme.org and Scielo.org databases, with full texts, in
Portuguese, Spanish and English, published from 2009 to 2019. It created a table that
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looks at how vulnerabilities and causes a relationship with how analyzes were performed
the texts of the databases already cited. Perhaps a programmatic vulnerability is present
in most texts, and a moral vulnerability has not shown so little in the speech of family
caregivers. Conclude if it is extremely important to take care of those who care, in
addition to support networks and political actions, it is necessary to take care of the mental
health of those who assume a responsibility to care, such a responsibility that no one
learns to do except in that position.

Keywords: rare diseases, vulnerabilities, psychology, bioethics, access to health, mental
health
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Em todo o mundo, temos em torno de 300 milhdes de pessoas que vivem hoje com uma patologia
considerada rara, ou seja, 4% da populacdo mundial. Ao pensar sobre as doengas raras de uma
maneira coletiva, e ndo as especificidades que compdem esse termo de doengas raras (no plural) ou
mesmo doencas genéticas, deve-se pensar na atuacao das politicas publicas eficazes nos niveis globais
€ nacionais, para assim haver um maior empenho em melhorar a qualidade de vida dessa populacao.
Uma doenga ¢ considerada rara quando ndo afeta mais de 5 pessoas em um grupo de 10.000 pessoas.
Sabe-se também que o numero de doengas raras que permeiam por volta de 6 a 8 mil variacdes pode
ndo ser fidedigna com a realidade, derivado do motivo de inimeras doengas raras ndo serem
rastredveis nos sistemas de satide, ou ndo terem um diagndstico preciso. Em média 30% das pessoas
com doengas raras morrem antes dos cinco anos de idade; 75% delas afetam criangas e 80% tém
origem genética. As doencas raras geralmente sdo cronicas, progressivas, degenerativas e muitas
vezes fatais (European Journal of Human Genetics, 2019; OMS, 2019).

O proprio nome “doenga rara” (DR) traz consigo a designacao de raridade, ou seja, de algo que ¢
infrequente, que foge a norma, marcando de modo muito particular a vida das pessoas que vivenciam
ou convivem com uma doenga rara. A raridade dessas doengas resulta em consequéncias que agravam
ndo apenas as situagdes bioldgicas relacionadas aos diagndsticos tardios, longos tempos de espera,
atendimentos inadequados as suas necessidades, mas, também, revela-se no corpo, implica olhares
furtivos, contatos evitados, oportunidades perdidas, gera estigma, cria vidas escondidas, cotidianos
que giram em volta da doenga (Brasil, 2014; Barchifontaine & Zoboli, 2007).

A Organizagdo Mundial de Satde (OMS, 2019) aponta que os transtornos mentais atingem uma
em cada quatro familias que possuem pessoas com algum tipo de doenga no seio familiar. Tais
consequéncias atingem ndo apenas a pessoa que adoece, mas o nucleo da familia como um todo, com
um acentuamento ao familiar cuidador (Cardoso, 2018).

A familia ¢ o grupo primério no qual o ser humano esté inserido, sendo assim, a dinamica a qual
a familia constroi mediante a doenca rara de um filho, € especifica para cada qual. Antonio (2010) e
Machado (2009), apontam que existe uma mutua relagdo entre a satide e a familia, e isto acaba por
influenciar investigacdes de todas as especialidades neste campo da saude/doenca.

Quando se refere a cuidadores, existem algumas distingdes entre quem sdo: os cuidadores
informais podem ser familiares ou uma pessoa amiga, conhecida, que se dispdem ao ato de cuidar,
bem como, existem os cuidadores profissionais que possuem formagdo para o cuidado especifico da
pessoa. Este pode ser um enfermeiro, ou um técnico de enfermagem, por exemplo. Entre os
cuidadores formais e informais, existem os que ocupam o papel de cuidador principal, sendo este o
que se responsabiliza pelos cuidados na maior parte do tempo. Ja os cuidadores secundarios, auxiliam
o que o cuidador principal orienta (Ministério da Saude, 2012).

Ao analisar o ambiente social familiar e suas interacdes, observa-se que existem inumeras
mudancas de comportamento por parte da familia, para poder suprir a demanda que a doenga traz
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consigo. Vale ressaltar ainda que existem aspectos especificos culturais que influenciam a relagao da
familia com a doenga, a dor de um ente da familia, tende a evocar a dor dos familiares (Dias et al.,
2011; McGooldrick, 2003).

Existe uma caracteristica no meio familiar, que apds o diagndstico, vem a procura pela
responsabilizacdo da doenca. Logo cresce uma variancia dos sentimentos, sensagdes e sintomas,
tendo por base a culpa, inutilidade, depressao e ansiedade sobre a idealiza¢do de uma crianga perfeita.
E interessante perceber as caracteristicas psicoldgicas da relagio familia e doenca, mediante o
desenvolvimento das fun¢des que cada membro familiar possui. Por vezes sentimentos negativos
permanecem, pois ndo ha um espago para falar sobre o impacto que a doenga traz no nticleo da familia
(Kubller-Ross, 2009; Machado, 2009; Oliveira et al., 2016).

Neste contexto, a atencao deste estudo sera voltada ao cendrio das pessoas com doencas raras, que
sdo definidas pelo niimero da sua ocorréncia, pelo significado estatistico da sua incidéncia na
populacdo. Por serem raras, isto pode implicar no aumento significativo da vulnerabilidade dos
individuos com a doenca, mas também suas familias, onde os diagnosticos tardam, os exames, as
consultas e as opinides se multiplicam, as respostas ndo sdo adequadas, as necessidades nao sdo
atendidas, e a urgéncia do cuidado contrasta com o tempo longo da espera. Diante disto, a prote¢ao
dos individuos quanto as vulnerabilidades e ao itinerario terapéutico ¢ uma fortaleza que garante ao
prognostico da doenga e o respeito ao direito a vida. Nao sdo raras as demandas judiciais para
conseguir acesso a beneficios de direitos, como a medicagdo de alto custo para os pacientes que
necessitam do mesmo, para uma melhor qualidade de vida ou prolongamento da mesma (Alves et al.,
2017; Barbosa & Portugal, 2018).

Segundo a Declaracdo Universal de Bioética e Direitos Humanos (UNESCO, 2005), a
vulnerabilidade humana ¢ um principio ético, que deve ir além do discurso bioético, todos devem
falar e agir acerca da condigdo da vulnerabilidade (condi¢ao de caréncia, necessidade, impossibilitada
de responder com seus proprios recursos a dada demanda que vive e o afeta), vulnerados (o que foi
agredido, seja por acdes ou palavras ou pela falta delas) e das situagdes de vulneragdo (agdo de
vulnerar algo ou alguém) (Schramm, 2003).

A vulnerabilidade ¢ um conceito extremamente importante que ganha mais aten¢do no relatorio
de Belmont (1978) em que se discute que este ndo € um principio, mas um conceito que deve ser
analisada em todos os elos possiveis, pois todas as pessoas estdo em condi¢do possivel de
vulnerabilidade. Logo, existe a possiblidade de que uma doenga rara (por exemplo) se desenvolva em
qualquer organismo ja que ¢ sindromico (possui causas, fatores ou condi¢des diversas) e, portanto,
necessitardo de cuidados que o acesso a saude ¢ definitivamente salutar. A permeabilidade do acesso
aos cuidados de pessoas com doencas raras ¢ um itinerario complexo e abrangem diversas
vulnerabilidades devido ao tempo dispendido até o diagnostico conclusivo e a terapia adequada as
intercorréncias ao longo da doenga. Como sao raros, a necessidade deste estudo se amplia na busca e
entendimento das vulnerabilidades que pessoa com doengas raras e a sua familia passam
cotidianamente (Alves et al., 2017; Barbosa & Portugal, 2018).

A bioética traz consigo um arcabougo tedrico e metodolégico adequados para proporcionar
significativos impactos nos enfrentamentos de temas persistentes e emergentes, sendo assim, auxilia
no complexo diadlogo, aprimoramento e consolidacdo dos direitos humanos e da justica social
(UNESCO, 2005).

O debate ético dentro de diversas situacdes que desprotegem o direito humano a vida digna com
saude, deve pautar no olhar interdisciplinar da bioética sendo este, essencial para contemplar o
aspecto social, bioldgico, sanitario, juridico e econdmico envolvido na tematica (Brasil, 2014;
Carvalho & Rocha, 2013).

Sob a otica da bioética se orienta pelo respeito e incentivo a liberdade individual de tomada de
decisdo, adicionada dos principios da solidariedade, da justica, da equidade e da responsabilidade,
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refor¢ando a necessidade de protecdo dos mais desfavorecidos, vulneraveis ou vulnerados como
menciona Fortes (2011), pois a ética que defende a dignidade de todos deve ter como prioridade a
defesa dos mais frageis (Sanches, 2004).

A luta diaria de pacientes e familiares com doengas raras nos permite refletir sobre suas
fragilidades e buscar de forma cientifica o apoio e auxilio a garantida dos direitos humanos, inerente
a todos, independentemente da condi¢do em que se encontre (Barbosa & Portugal, 2018).

Associando a importancia da bioética nas questdes voltada as doencas raras, alguns autores
destacam que esta atencdo se torna importante por estar se tratando de pacientes frageis, vulneraveis
e marginalizados, com diferentes dificuldades de representagdo em instituicdo que os atendam
adequadamente (Guedes, 2012), ou ainda sem um tratamento ideal, fazendo com que a assisténcia
que lhes seria de direito se torne fragmentada e insuficiente. A descoberta de uma doenca rara seja
em uma crianca ou em um adulto, afeta ndo somente o paciente, mas a familia como um todo,
tornando-os marginalizados psicologicamente, social, cultural e economicamente vulneraveis
(Eurodis, 2005).

Por se fundamentar em uma visdo macro, ampliada e seguramente comprometida com a dimensao
social, a bioética, bem como seus referenciais, deve ser incorporada nos processos de defini¢do das
politicas publicas, contribuindo na construg¢do de sociedades mais justas e que garantam os direitos
humanos das pessoas com doengas raras. Neste sentido, questdes éticas relacionadas a problemas que
compreendem a existéncia humana submetida a riscos de vulneragdo, privagdes ou conflitos em satide
publica que venham a romper o principio de justi¢ca e da dignidade humana estdo envoltos neste
estudo (Carvalho & Rocha, 2013; UNESCO, 2005).

Tom Beauchamp e James Childress refor¢caram a ideia de vulnerabilidade, com o individuo ou
grupo de pessoas, quando ambos necessitam que o principio de autonomia seja cumprido, e para tal
¢ de suma importancia rigor e cuidado com o outro. Logo, a autonomia, nomeada como mantenedora
das: “perspectivas, fazer as suas escolhas e decidir agir baseada nos seus valores e crengas pessoais”,
bem como, proporcionando a capacitagdo do individuo para agir autonomamente, ¢ fundamental, para
que haja maior qualidade de vida, e esta, com dignidade (Beauchamp & Childress, 2002).

Para podermos olhar para a autonomia e capacitagdo pratica, ¢ importante compreender qual é o
nivel sdcio-educacional da familia cuidadora, pois isso causa interferéncia no que tange a
vulnerabilidade da pessoa com doenga rara, seu cuidador e seu familia de forma geral. Pois o baixo
nivel educacional juntamente com a renda familiar — ou falta desta — pode ocasionar intimeras
dificuldades que se relacionardo diretamente com o tratamento e acompanhamento da saide da
familia com doenga rara. Quando se ha esclarecimento sobre a doenca — e se pontua que o
esclarecimento ¢ até onde o sujeito quer saber sobre a doenga, ou o que precisa saber para um
tratamento coerente — mudangas podem acontecer, como questdes de ansiedade e estresse, que tendem
a diminuir, bem como a relagdo harmdnica com uma equipe médica/terapéutica com conhecimento.
A bioética de protecao busca olhar, acolher e fortalecer a protecdo da qualidade de vida e da saude
do cuidador familiar, preocupando-se com os principios da responsabilidade e autonomia que o
cuidador possui (Guimaraes et al., 2009; Schramm, 2003).

Quando se fala sobre doengas raras, fala-se sobre saude, e quando se fala sobre satde deve-se olhar
para as politicas publicas que devem ser construidas e fortalecidas pela comunidade. Ao observamos
as praticas sanitaristas ¢ salutar que haja transdisciplinaridade e que ela possa se comunicar entre as
diversas ciéncias, assim sendo, ciéncias da vida, satide, humanas e ciéncias sociais, bem como a
biotecnologia. Logo, devem caminhar de maos dadas, buscando trabalhar em prol da dignidade e
esquivando-se do sofrimento evitavel, respeitando, portanto, a autonomia do individuo e
coletivamente, proporcionando bem-estar e qualidade de vida sem discriminac¢do (Schramm, 2003;
Schramm, 2017).
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Frente o exposto, o objetivo deste artigo ¢ analisar sob o ponto de vista bioético as vulnerabilidades
dos cuidadores familiares de pacientes com doencas raras.

METODO

A presente artigo de revisdo integrativa tem por objetivo responder a pergunta sobre o cuidado
com a saude mental dos cuidadores familiares de pessoas com doencas raras. As buscas aconteceram
na base de dados Bireme.org e Scielo.org, focando-se em textos completos, de lingua portuguesa,
espanhola e inglesa, publicados desde 2009 a 2019. Textos duplicados, em outra lingua que nao fosse
portugués, espanhol e inglés foram desconsiderados. Ao total foram analisados 462 artigos, sendo
que 53 artigos respondiam inicialmente a pergunta, ap6s analise mais aprofundada que mostrava oito
textos incompletos e cinco artigos duplicados, chegou-se ao resultado de 39 artigos que responderam
a pergunta inicial. As buscas dos termos nas plataformas aconteceram com o termo “doencas raras”
+ “vulnerabilidade, relagdes familiares, empatia, acesso de servigos em saude, avaliagdo em saude,
respeito, justica social, cuidadores, satide mental, atengdo primaria” ou procurou-se como “doengas
genéticas cuidadores” e ainda como “rare diseases caregivers”. Os textos podem ser analisados no
“Quadro 17, que explicita o titulo, autor, data de publicagdo, vulnerabilidades encontradas no discurso
do artigo, e um recorte analitico dos principais pontos que o autor destaca no seu texto.

Para as analises das vulnerabilidades utilizou-se as propostas conceituais de Ayres (2006) e
Sanches et al. (2018).

RESULTADOS

O “Quadro 17, explicita a vulnerabilidade programatica, vulnerabilidade social, vulnerabilidade
individual e vulnerabilidade moral. Mediante tais vulnerabilidades foi possivel analisa-las de acordo
alguns grupos tematicos analisados, esses grupos estio especificados na discussao deste artigo, e estao
divididos em: questdes que envolvem profissionais; medicacdo e outros custos; relacdo familiar;
suporte no tratamento e informagdo. Também neste quadro ¢ possivel observar a varidncia da
publicacdo dos autores, isto €, se os autores se repetem. No Quadro 1, ainda € possivel observar o
titulo dos artigos lidos, seus autores, o ano de publicagdo, que compdem a revisdo integrativa deste
estudo e as suas vulnerabilidades.
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Quadro 1. Artigos selecionados para o estudo, distribuidos por titulo, autor, ano e periodico.

o : : TIPO DE
N TITULO AUTOR (ANO) PERIODICO VULNERABILIDADE
Challenges of caring for a patient with a rare disease--as demonstrated ~ Wierzba et al. (2015) Developmental Period o .
1 . . Programatica, social
by Cornelia de Lange Syndrome Medicine
Doengas raras: itinerario diagnostico e terapéutico das familias de Luz et al. (2015) . Individual, social,
2 Acta paulista enfermagem .
pessoas afetadas programatica
Dermatomiosite juvenil papel do médico de familia na abordagem de Loio et al. (2018) Revista Brasileira Medicina de e e e
3 - . Programatica, individual
uma doenga rara Familia e Comunidade
Aspectos éticos dos testes preditivos em doengas de manifestagio Salles (2010) Revista Brasileira Satde i .
4 . . . Programatica, social
tardia Materno-infantil
5 Parent Recommendations for Family Functioning With Prader-Willi Vitale (2015) Jornal de Enfermagem Programatica, social,
Syndrome: A Rare Genetic Cause of Childhood Obesity Pediatrica individual
6 We've been through it all together": supports for parents with children Bruns, & Foerster Journal Intellectual Disability Programatica, moral,
with rare trisomy conditions (2011) Research social
Adoecimentos raros e o dialogo associativo: Ressignificagdes para Moreira et al. (2019) Ciéncia & Saude Coletiva . o
7 S . Social, moral, individual
experiéncias morais
Da busca pelo diagnéstico as incertezas do tratamento: desafios do cuidado ~ Iriart etal. (2019) Ciéncia & Saude Coletiva . o
8 - . Social, programatica
para as doengas genéticas raras no Brasil
Necessidades prioritarias referidas por familias de pacientes com Luz et al. (2016) Texto & Contexto . e
9 Social, moral, individual
doengas raras Enfermagem
. . . L tal. (201 A , .
Dificuldades no diagndstico e tratamento de doencas raras de acordo opes etal. (2019) Ciéncia & Saude Coletiva .. L.
10 ~ . o . , Individual, programatica
com a percepcao de pacientes, familiares e profissionais de saude
1 Trajetorias Terapéuticas Familiares: doengas raras hereditarias como Aureliano (2018) Ciéncia & Saude Coletiva Individual, programatica,
sofrimento de longa duracao social
. B Portugal iénci i leti . .
12 O Associativismo faz bem a saude? O caso das doencas raras arbos?2, (ﬁ 8)0 uga Ciéncia & Satde Coletiva Social, programatica
Telephone health services in the field of rare diseases: a qualitative Babac et al. (2018)
13 interview study examining the needs of patients, relatives, and health BMC Health Service Research Social, programatica

care professionals in Germany
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o : . TIPO DE
N TITULO AUTOR (ANO) PERIODICO VULNERABILIDADE
Impacts of caring for a child with the CDKLS5 disorder on parental Mori et al. (2017) Orphanet Journal Rare . .
14 . . . . . Individual, social
wellbeing and family quality of life Diseases
Perceived Benefits and Factors that Influence the Ability to Establish ~ Delisle et al. (2016)
15 and Maintain Patient Support Groups in Rare Diseases: A Scoping Patient Social
Review
Daily life changes and adaptations investigated in 154 families witha  Silibello et al. (2016)
16  child suffering from a rare disability at a public centre for rare diseases Italian Journal Pediatrics Social, programatica
in Northern Italy
Providing family-centred care for rare diseases in maternity services:  Johnson et al. (2015) . Social, programatica,
17 : . . . Women Birth R
Parent satisfaction and preferences when dysmelia is identified individual
Avaliagdo do impacto da fenilcetontria e seu tratamento na qualidade ~ Bosch et al. (2015) Orphanet Journal Rare . .
18 . . . , . Individual, social, moral
de vida de pacientes ¢ pais de sete paises europeus Diseases
; . o ; . . o Individual, social,
19 Emotional Experiences Amopg Siblings of Children With Rare Haukeland et al Journal Pediatric Psychology ndividua ’s9c1a
Disorders (2015) programatica
20 "She came out of mum's tummy the wrong way". (Mis)conceptions Vatne et al. (2015) The Journal Genetic Social, programatica,
among siblings of children with rare disorders Counseling individual
71 Qualidade de vida relacionada a satde de criangas com diagnostico Johansen et al. Health and Quality of Life Individual, programatica,
raro, satisfacdo dos pais com a vida e associag@o entre os dois (2013) Outcomes moral e social
Australian families living with rare disease: experiences of diagnosis, =~ Matilda et al. (2013) Orphanet Journal of Rare i
22 . . . Programatica
health services use and needs for psychosocial support Diseases
Desafiando perfis de sintomas de condi¢des limitantes da vida em Malcolm et al. o Individual, programatica,
23 . . . 1 Acta Paediatrica .
criangas: uma pesquisa com profissionais e familias (2012) social
24 Cuidar na situacao de adoecimento raro Vlvenma’da familia e sua Soares et al. (2016) Saude & Sociedade Individual, pr.ogramatlca,
busca por amparo dos servicos de saude social
25 The Supportive Care Needs of Parents With a Child With a Rare Pelentsov et al. Journal Pediatric Nursin Social. proeramatica
Disease: A Qualitative Descriptive Study (2016) & > Pog
2% Percepgoes da familia da crianga com doenca cronica frente as Baltor et al. (2013) Revista da Escola de Individual, programatica,
relagdes com profissionais da saude Enfermagem da USP social
"It is like a jungle gym, and everything is under construction": The Currie, & Szabo Child: Care, Health and Social, programatica,
27 : . . . . R
parent's perspective of caring for a child with a rare disease (2019) Development individual
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o : . TIPO DE
N TITULO AUTOR (ANO) PERIODICO VULNERABILIDADE
. . . . . . L tal. (201 . i
Difficulties in the diagnosis and treatment of rare diseases according to opes et al. (2018) , . N Individual, programatica e
28 . . . . Clinicas (Sao Paulo) )
the perceptions of patients, relatives and health care professionals. social
Engaging Patients and Caregivers Managing Rare Diseases to Improve Khodyakov et al. . "
2 the Methods of Clinical Guideline Development: A Research Protocol (2017) IMIR Research Protocols Social, programtica
30 Caregivers of patients with frontotemporal lobar degeneration: a Nunnemann et al. International Psvchogeriatrics Individual, programatica,
review of burden, problems, needs, and interventions (2012) yenog social
31 Doenga genética na familia: trajetorias e experiéncias em servigos Franciscatto et al. Escola Anna Nery Revista de Individual, social,
publicos de saude (2020) Enfermagem programatica
. ) . ) lva et al. (201 : o . - :
32 Teste do pezinho: percepgdo das gestantes nas orientagdes no pré-natal Silva et al. (2017) Revista Bras1.1e1ra Saude Ind1V1d1'1a'l, social,
Materno-infantil programatica, moral
33 Conhecimento das puérperas sobre o teste do pezinho Arduini et al. (2017)  Revista paulista de pediatria Programatica, social
iSO i i : i 2012 A . i
34 Decisoes reprpdutlvas e tr1agem neonatal: a perspe.ctlva de mulheres Guedes (2012) Cicncia & Satde Coletiva Programatica
cuidadoras de criangas com doenga falciforme
A concepgdo de familia e religiosidade presente nos discursos Martins (2012)
35  produzidos por profissionais médicos acerca de criangas com doengas Ciéncia & Saude Coletiva Individual
genéticas
. . . Ledo, & Aguiar . . .
36 Triagem neonatal: o que os pediatras deveriam saber (2009) Jornal de Pediatria Programatica, social
Decisdes de planejamento familiar para pais de criangas com uma Gee, & Piercy (2017) Sexual & Reproductive i
37 _— L . Programatica
condicdo genética rara: uma revisdo do escopo HealthCare
38  It's Interpersonal: Family Relationships, Genetic Risk, and Caregiving Koehly (2017) Gerontologist Individual, social
Concerns of South Korean patients and family members affected with Kang et al. (2010) The Journal Genetic .
39 Programatica

genetic conditions: a content analysis of internet website messages

Counseling

WWW.Sp-ps.pt



Aline Brotto, & Caroline Rosaneli

DISCUSSAO

Ayres (2006), pontua trés tipos de vulnerabilidades, a individual, a social e a programatica, estas
vulnerabilidades estdo sendo analisadas mediante a saude mental de cuidadores familiares de pessoas
com doengas raras, ao qual a vulnerabilidade individual compreende aspectos biologicos, emocionais
e cognitivos referentes as relacdes sociais. A vulnerabilidade social esta caracterizada como aspectos
culturais, sociais e econdmicos que determinam as oportunidades de acesso a bens e servicos. E a
vulnerabilidade programatica ¢ referida pelos recursos sociais necessarios para a prote¢ao do
individuo a riscos a integridade e ao bem-estar fisico, psicoldgico e social. Logo, essas
vulnerabilidades podem combinar-se em seus trés elementos, individual, social e programatica, pois,
ird haver uma variagdo mediante as experiéncias de cada pessoa, seu ambiente, seu estilo de vida, sua
cultura e a maneira que conseguiram se relacionar com as vulnerabilidades. Outra dimensdo da
vulnerabilidade ¢ a moral, que diz respeito aos problemas que individuos e grupos passam por serem
de alguma forma excluidos segundo Sanches et al. (2018).

A seguir, estdo compilados os artigos e correlagdo com as vulnerabilidades, sejam elas: individual,
social, programatica e moral.

1) Vulnerabilidade Individual: Existem 24 apontamentos que abordam questdes de
vulnerabilidade individual, estes textos majoritariamente estdo relacionados com a relagdo familiar.
Dentro de diversas dimensdes que um mesmo artigo busca explicitar, a vulnerabilidade individual
aparece em uma média menor que a vulnerabilidade social e programatica. Quando ¢ possivel
relacionar esta vulnerabilidade com a atuagdo profissional, encontra-se 3 textos (3, 27 e 32) ao
observar com um viés da relagao familiar, existem 19 textos (2, 5, 7,9, 10, 11, 14, 17, 18, 19, 20, 21,
23,24, 26, 31, 32, 35 e 38) que se correlacionam com a presente vulnerabilidade, e 2 textos (28 e 30)
apontam para questdes de suporte terapéutico. Pode-se observar estas afirmacdes nos seguintes textos
presentes no quadro 1.

2) Vulnerabilidade Social: E possivel perceber 39 mencdes da vulnerabilidade social nos textos,
isso acontece, pois, 0s textos possuem nao apenas um subtema, o que faz com que possa ser analisado
todos os apontamentos do artigo em sua diversidade de vulnerabilidades. Logo, a vulnerabilidade
social possui questdes que envolvem os profissionais de satde (9 artigos englobam essa tematica,
sendo os artigos 5, 8, 13, 26, 27, 28, 32, 33 e 36); existem 5 textos (1, 12, 14, 15 e 28) que pontuam
as questoes sociais e o uso da medica¢ado, além de 19 textos (2,4, 6, 7, 11, 16, 17, 18, 19, 20, 21, 23,
26,27, 29, 30, 31, 32 e 38) que pontuam a relacdo familiar e vulnerabilidade, 6 textos (9, 16, 24, 25,
30 e 38) que englobam o suporte terapéutico com um viés social e um texto que trata da
vulnerabilidade social e informagio. E possivel analisar esses textos no quadro 1.

3) Vulnerabilidade Programatica: E possivel perceber 44 mengdes a essa vulnerabilidade nos
artigos encontrados nas bases de dados, sendo que os textos em que podemos observar a
vulnerabilidade programatica possuem contetdo voltado para questdes que envolvem profissionais
da saude (17 textos com essa tematica, sendo: 1, 4, 5, 10, 11, 12, 13, 20, 25, 26, 27, 28, 31, 33, 36, 37
e 39), suporte terapéutico (9 textos: 2, 17, 22, 24, 25, 28, 33, 34 e 38), sentimento familiar (16 textos:
3,6, 8, 16, 19, 20, 21, 23, 24, 26, 27, 28, 30, 31, 32 ¢ 36), custos financeiros (1 texto com essa
tematica, sendo este o 25) e informacao sobre doencas raras (1 texto com essa tematica, sendo o texto
29). Pode-se encontrar o contetido de Vulnerabilidade Programatica no quadro 2.

4) Vulnerabilidade Moral: Existem 6 textos, com 9 mengdes que relacionam a vulnerabilidade
moral com os eixos estabelecidos nos artigos encontrados nas bases de dados aqui ja mencionadas. E
possivel constatar, que essa vulnerabilidade apresenta um menor nimero de correlagdes, seriam estas:
um artigo sobre a relacdo profissional (texto 32), um artigo (texto numero 9) sobre a medicacao e
custos econdmicos, 6 artigos (6, 7, 9, 18, 21 e 32) sobre a relagdo familiar e a sua influéncia na
vulnerabilidade moral e um artigo (texto nimero 6) sobre suporte terapéutico. Estes apontamentos
podem ser encontrados no quadro 1.
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Um dado interessante diz respeito aos autores que escreveram os artigos mencionados neste
estudo, ¢ possivel perceber que alguns autores se repetem, isso nos mostra que eles estdo
constantemente estudando e publicando questdes sobre doengas raras. Logo, constatou-se que dos 40
artigos, 13 autores publicaram duas vezes artigos distintos sobre o tema de doengas raras em um
apanhado de lingua inglesa, portuguesa e espanhola entre os anos de 2009 e 2019, como ¢ possivel
perceber no “Quadro 1. Logo, pode-se considerar que o estudo sobre a temdtica de doengas raras
tem um grupo de pessoas relativamente amplo, que nao necessariamente publica continuamente sobre
esse tema.

A influéncia que a familia exerce na sua relagdo com a pessoa com doenga rara ¢ relevante, pois
refere-se a aspectos como o nivel social, familiar e econdmico, que possuem grande peso na dindmica
do bem-estar da familia nuclear (Machado, 2009; Mano, 2005; Pais-Ribeiro, 2007).

A abordagem teoérica sistémica no que tange o olhar da psicologia, afirma que quando uma pessoa
adoece a familia toda adoece em alguma instancia, em algum grau. Isso acontece, mediante as
mudancas, em especial, ambientais e emocionais que a familia passa como um todo (Soares et al.,
2016).

Existem algumas caracteristicas das familias com uma doenca sem cura: a primeira delas diz
respeito ao cuidador, os primeiros cuidadores do doente cronico sdo os familiares. Existem quatro
caracteristicas comuns as familias que tém no seu meio pessoas com doengas raras: a) a doenga tem
a tendéncia de dominar a vida familiar, b) o desenvolvimento de relagdes mais acentuadas entre a
pessoa e a familia, ¢) a capacidade de adaptagdo da familia ao exterior diminui, d) as familias com
doentes tendem a isolar-se ou sua rede de contatos ¢ restrita (Alves et al., 2007; Cardoso et al., 2012).

Outro aspecto a ser considerado ¢ o papel ocupado culturalmente pelas mulheres na dindmica
familiar, normalmente associado ao cuidado. Diante do adoecimento quem assume esta posi¢ao
normalmente ¢ a made. A sobrecarga pode afetar ndo apenas o lado profissional, mas também os
relacionamentos sociais da cuidadora, acabando por negligenciar suas proprias necessidades. Mas,
isso ndo isenta os sofrimentos por ndo ter momentos para si, ou para os demais membros da familia,
o que pode acarretar a sintomas depressivos, por exemplo (Faria, 2008; Lopes et al., 2018; Oliveira
et al., 2016).

A busca por acompanhamento psicoldgico por parte dos cuidadores de pessoas com doencas raras
¢ importante, para melhor lidar com sentimento de frustracdo, vergonha, culpa e tristeza. Uma rede
de apoio ¢ extremamente importante para ajudar os pais, ¢ em especial a mie a lidar com as
dificuldades que surgem dia apds dia (Lopes et al., 2018).

E salutar discutir sobre doengas raras, e a amplitude que esta tematica pode alcangar. Quando se
relata sobre pessoas com doengas raras que perdem habilidades ou capacidades fala-se sobre um luto,
tanto familiar quanto da pessoa que possui doenga rara. Existe um luto da saude, que pode passar pelo
processo de negacdo, raiva, barganha, depressao e aceitagao.

A familia, neste ultimo caso, por mais que ndo queira, nasce cuidadora, quando nasce alguém que
demanda ajuda, e uma ajuda que muitas vezes tem um diagndstico longinquo, o que traz sofrimento
e possiveis doengas psicoldgicas, como a ansiedade, por exemplo. Adultos e idosos necessitam que
toda a familia se adapte junto. Nao ¢ uma escolha de quem esta doente. Existe uma escolha que pode
ser feita, ¢ essa ¢ do cuidador familiar que normalmente escolhe cuidar. Pode-se dizer que este
cuidador ndo vé outra solucdo ou esta ¢ a escolha mais dbvia, ou amorosa, seja ele escolhido pela
familia para esse papel, ou seja uma escolha propria, existe uma escolha, essa pessoa escolher cuidar.
Todos merecem acolhimento e cuidado, merecem uma vida digna e que possam vive-la da maneira
mais plena possivel. O que a bioética e a psicologia podem fazer a respeito desta tematica? Podem
olhar as vulnerabilidades, entender as dores e alegrias e frente elas, desenvolver uma resolugdo de
conflitos que se mostram no resultado e discussao deste estudo. Em suma, a jornada terapéutica ¢ um
caminho que familiares de pessoas com doengas raras e as proprias passardo, pois, se uma pessoa esta
doente toda a sua familia esta doente e necessitam de cuidados.
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