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RESUMO

No Estado do Parana, o rastreamento neonatal da Fibrose Cistica (FC) foi incluso
oficialmente no Programa Nacional de Triagem Neonatal por meio da Portaria do
Ministério da Saude n®. 822 de 06 de junho de 2001. O método adotado para o
rastreamento desta doenga consiste na dosagem quantitativa da Tripsina Imuno
Reativa (TIR), que detecta o tripsinogénio, uma substancia derivada do pancreas
que esta elevada nos pacientes com FC e permanece alta até os 30 dias de idade
da crianga. Utiliza-se como ponto de corte para a primeira dosagem da TIR o valor
de 70ng/mL. Convocam-se para novo exame todas as criangas que apresentam
valor de corte acima do estipulado. Pesquisas demonstraram que 87,5% dos
casos que apresentam resultado alterado na primeira dosagem sao falsos —
positivos. A respeito destes resultados, é importante considerar a atitude dos pais
diante da incerteza de um diagnéstico no que diz respeito aos fatores psicolégicos
envolvidos neste contexto. O objetivo deste estudo foi investigar
retrospectivamente as reacdes emocionais desencadeadas nas maes de criancas
que receberam resultado do teste do pezinho alterado na primeira dosagem da
TIR, porém normal na 22 dosagem da TIR e que, portanto fazem parte do grupo de
falso — positivos do rastreamento neonatal para FC. Para alcangar tal objetivo, foi
realizado um estudo de corte transversal, com aplicacdo de uma entrevista
estruturada elaborada pelos pesquisadores, mediante consentimento livre e
esclarecido da méae. A amostra foi composta por 80 mées, divididas em dois
biénios — 2004-2005 e 2006-2007, sendo 40 participantes para cada biénio. Os
resultados evidenciaram reagcées emocionais de preocupacgao, ansiedade, tristeza
e medo durante a espera do 2° exame de TIR, além de aumento na intensidade
dos cuidados puerperais da mae com a crianga. As lembrangas das reacdes
emocionais negativas vividas pelas maes no periodo de incerteza diagnostica nao
desencadeiam emogdes aversivas e aumento nos cuidados com a crianca
atualmente. As participantes relatam a necessidade de aprimorar a qualidade de
informagao prestadas as familias sobre a estratégia de rastreamento neonatal,
pois a incerteza cognitiva colabora para emissao de respostas ansiogénicas e
aflicdo emocional. A divisdo de biénios permitiu verificar que existe um impacto
psicolégico em ambos os biénios, mas com o passar do tempo, a condi¢cdo de
estresse ndo € mantida, sendo que as maes nao apresentaram indices
significativos de respostas aversivas nos anos subsequentes. Ainda € escasso o
conhecimento que as maes possuem sobre a finalidade do teste do pezinho e
sobre a gravidade da fibrose cistica. Acredita-se que na medida em que a
populagao torne-se mais informada, o impacto psicologico seja maior.

Palavras — Chave: Triagem neonatal, Fibrose cistica, Impacto psicologico.



ABSTRACT

In Parana State, the newborn screening for Cystic Fibrosis (CF) was officialy
included in the Newborn National Selection Program through the Decree of Health
Ministery number 822 on June 6", 2001. The methodology adopted for the
screening of this disease consists of quantitative dosages of immunoreactive
trypsinogen (IRT) that detects the trypsinogen, a substance derived from the
pancreas that is high in patients with CF and remains high for 30 days after the
child’s birth. This is used as a limit for the first dosage 70mg/mL of IRT.This calls
for a new test all the children who present a value higher than the limit. Studies
showed that 87,5% of the cases that have skewed result in the first dosage are
false-positive. Because of these results, there are studies that emphasize the
parents’ behavior in the face of the uncertainty of a diagnosis. The objective of this
study was to assess in retrospect the emotional reactions demonstrated in the
children’s mothers who received a skewed result of the Guthrie test with the first
dosage of IRT, but normal with the second dosage and, therefore making part of
the group of false-positives of the Newborn Screening for CF. In order to achieve
this objective, this was a cross — sectional cohort study, a questionnaire formulated
by the researchers was applied through mothers’ free and informed consent. The
sample consisted of 80 mothers, divided in two groups — 2004-2005 and 2006-
2007, being 40 participants for each biennium. The results showed emotional
reactions of worry, anxiety, sadness and fear during the wait of the second exam of
IRT, besides the increase in the anxiety in the mother’s care of the child. The
memories of the negative emotional reactions lived by the mothers in the period of
uncertainty diagnosed do not currently bring about aversive emotions and increase
in the child’s care. The participants related a need to improve the quality of the
information passed on to the families about the newborn screening, for the
cognitive uncertainty collaborates to the emission of responses of anxiety and
emotional affliction. The division of biennia permitted the verification that there is a
psychological impact in both biennia, however with the passing of time, the stress
condition is not maintained, being as the mothers do not show significant rates of
aversive responses in the subsequent years. The knowledge that mothers have
about the purpose of the Guthrie test and the gravity of cystic fibrosis is still scarce.
It is believed that as people become more informed, the psychological impact will
be greater.

Key — words: Newborn screening, Cystic fibrosis, Psychological impact.
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1. INTRODUCAO

A triagem neonatal, conhecida popularmente como “teste do pezinho” &
uma acao preventiva que permite fazer o diagnéstico de diversas doencgas
congénitas ou infecciosas, assintomaticas no periodo neonatal, a tempo de se
interferir no curso da doenca, permitindo, desta forma, a instituicdo do tratamento
precoce especifico e a diminui¢do ou eliminagdo das sequelas associadas a cada
doenca. Em 06 de junho de 2001, foi publicada a Portaria GM/MS n°. 822
(BRASIL, 2001), criando o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) em
todos os estados brasileiros, para o rastreamento das doencas fenilcetonuria,
hipotireoidismo congénito, hemoglobinopatias, deficiéncia da biotinidase, incluindo
também a fibrose cistica (FC).

No estado do Parana, o programa € realizado pelo Laboratério do Centro de
Pesquisas da Fundacdo Ecuménica de Protecdo ao Excepcional — FEPE,
instituicdo filantropica, situada na cidade de Curitiba, e credenciada junto ao
Ministério da Saude como o servico de referéncia em triagem neonatal neste
estado (SILVA, 2001).

A historia do programa de triagem neonatal comegou a ser escrita por
Robert Guthrie, médico pesquisador na area do cancer durante doze anos. De
1958 a 1961, Dr. Guthrie idealizou uma forma simples de coletar sangue de
criangas em papel filtro, por meio de puncéo do calcanhar. Dr. Alfred Yankhauer,
diretor da Maternal and Child Health de Nova York, incentivou-o a utilizar este
procedimento como Teste de Triagem Neonatal para criancas deficientes. Em
todos os programas existentes no mundo, o local da coleta de sangue para o teste
de triagem neonatal € o calcanhar do recém — nascido. Desde seu inicio estes
testes foram denominados e divulgados no Brasil pelo Dr. Benjamin Schmidt com
o nome de “Teste do Pezinho”, que serviu para ampliar sua divulgacao e fixar sua
denominacao entre a populacao (SILVA; LACERDA, 2003).

O teste é realizado preferencialmente apds as primeiras 48 horas de vida
da crianga, ainda na maternidade. O teste do pezinho é apenas um teste de
triagem. Um resultado alterado ndo implica em diagnéstico definitivo de qualquer

uma das doengas, necessitando, de exames confirmatérios. (FEPE, 2006).
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O rastreamento neonatal para Fibrose Cistica (FC) no Parana consiste na
dosagem quantitativa da Tripsina Imuno Reativa (TIR), que detecta o
tripsinogénio, uma substancia derivada do pancreas que esta elevada na maioria
dos pacientes com FC, e permanece alta até os 30 dias de idade da crianca.
Utiliza-se como ponto de corte para a primeira dosagem da TIR, o valor de 70
ng/mL (SANTOS e cols 2005). A partir de 30 dias de vida, inicia-se uma queda
gradual da concentracédo da TIR, e por este motivo, como ¢é indicada a realizacao
de uma segunda dosagem da TIR nas amostras com concentragdo acima de 70
ng/mL na 1° amostra, esta idealmente deve ser coletada antes de 30 dias de vida.
Se a segunda dosagem da TIR tiver valor igual ou maior do que 70 ng/mL, é
realizado o teste da condutividade do suor, em média no trigésimo dia de vida da
crianga.

Para realizagdo do teste de condutividade do suor, foi estabelecido como

ponto de corte o valor de 50 mmol/L*. Procede-se o teste da condutividade do

suor com passagem de corrente iontoforética pelo antebraco da crianca e
posterior colheita do suor, utilizando o Macroduct Sweat Collection System®, e de
leitura por meio do Wescor's Sweat Check Conductivity Analyser. As criangas que
apresentam condutividade com valores acima do ponto de corte sao
encaminhadas para realizagdo do teste de suor, com estimulagdo por meio de
iontoforese por pilocarpina e dosagem de sédio por fotometria de chama e/ou
cloreto por cloridometria. E atribuido o diagnéstico de FC as criangas com valores
de eletrdlitos no suor acima de 60mEqg/L (FEPE, 2006; SANTOS e cols, 2005).

Outro método que pode ser usado para confirmacao diagnéstica da FC é a
andlise das mutacées no gene CFTR, pelo teste de DNA. Porém, para
confirmagao diagnostica baseada no teste genético nao basta apenas a detecgao
de uma mutacao, pois trata-se de uma doenca autossémica recessiva e ja foram
descritas mais de 1500 mutacdes no gene da FC. Raskin e cols (1993), relataram
que as mutagdes mais freqlientes na populacao brasileira sdo: delta F508 (47%),
G542X (5,5%), N1303K (2,6%), R553X (0,8%) e G551D (0,2%). Esses autores
citam ainda que 26% dos pacientes com FC sdao homozigotos para a mutacao
DF508.
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Segundo Faucz (2010), a populacdo brasileira é uma das mais
heterogéneas do mundo, composta por descendentes indigenas, africanos e
europeus, com grande miscigenacdo. Uma das conseqiéncias disto é a
heterogeneidade no gene da FC na populacdo brasileira. As mutacbes DF508,
G542X, N1303K, mG551D e R553X, foram encontradas nos pacientes de
descendéncia européia, e estas cinco mutacdes representam apenas 56% dos
alelos da FC na populagao brasileira, com suas freqiéncias variando de estado
para estado.

No Brasil, a FC é uma doenca pouco conhecida, e a inclusao no Programa
de Triagem Neonatal aumentou muito o nimero de diagndsticos precoces. E
indiscutivel a necessidade da realizacdo de rastreamentos neonatais, pois sao
muitos os beneficios em termos de prevencao e tratamento. No caso da FC, sédo
argumentos a favor da inclusdo desta no grupo de doencas a serem rastreadas
por triagem neonatal, as repercussdes sobre o0 estado nutricional e a prevengao a
desnutricdo, com suas implicagdes sobre o aparelho respiratério e cognitivo. Além
disso, os diagnosticos precoces trazem a oportunidade do tratamento ser
realizado em centros de referéncia, prevenindo complicagdes e proporcionando o
aconselhamento genético, trazendo melhor conhecimento sobre a doenga.

De acordo com Santos e cols (2005), uma dificuldade na realizacdo da
dosagem da TIR é a falta de consenso quanto ao valor normal do ponto de corte.
No Parana foi estabelecido o valor de 70ng/mL, sendo que o numero de falso-
positivos e falso-negativos depende do valor do ponto de corte. Os resultados do
estudo realizado sobre a avaliagdo do Programa de Triagem Neonatal para fibrose
cistica no estado do Parana, apés 30 meses de implantacao, demonstraram que
do total de triagens realizadas no periodo de agosto de 2001 a abril de 2004
(456.982), foi obtido um numero de 4.028 criancas cujo primeiro resultado de
dosagem da TIR foi acima do ponto de corte. Compareceram para realizagdo do
novo exame 3.815 criangas. Destas, 478 tiveram o resultado do segundo exame
alterado e seguiram com a investigacdo da FC por meio do teste do suor e
felizmente a grande maioria das criancas (3.337) apresentou valores de TIR néo

compativeis com FC. Este dado mostra que 87,5% de criangas que realizaram o
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teste do pezinho e apresentaram suspeita de FC na primeira dosagem da TIR
fazem parte dos resultados falso — positivos deste método de rastreamento.
Mesmo sabendo que um teste de triagem populacional tera sempre resultados
falso — negativos e falso — positivos, este numero € bastante elevado.

A dosagem da TIR como método de rastreamento neonatal para FC tem
suscitado muitas controvérsias devido as taxas de falso-positivos, que além de
necessitar de uma segunda coleta da amostra, com todos os obstaculos de
localizacao do recém — nascido (nova coleta, novo envio de amostra a analise),
ainda tem a desvantagem de que a concentracdo do tripsinogénio comeca a
declinar em poucas semanas ap0s o nhascimento, tornando-se um método de
rastreamento restrito ao primeiro més de vida.

A respeito dos resultados falso-positivos, ha estudos em outros paises que
avaliaram a atitude dos pais diante da incerteza de um diagnostico. Jader e cols
(1990), realizaram um estudo na cidade de Wales sobre a atitude dos pais de
criangas com diagnédsticos precoces sugestivos de fibrose cistica e demonstraram
que embora os pais ndo recebam a confirmagéo da doenca, a espera do resultado
desencadeia significativo estresse nesses, diante da incerteza do diagnostico.
Além deste fato, os pais que participaram do estudo indicam que deveria ser
menor o tempo entre 0 momento do teste inicial, que levantou a suspeita e a
confirmagéao do diagndéstico, que vem apenas com o teste do suor.

O estudo realizado na Universidade de Wiscosin (EUA), por Tluczek e cols
(2005), verificou que o periodo de espera do resultado confirmativo para FC é
angustiante aos pais, causando sintomas depressivos que variam de acordo com
a percepcao que tém da probabilidade do filho vir a ter FC. Estes pesquisadores
ressaltam a necessidade de futuras pesquisas na area para discutir melhor este
dado.

Bonato e cols (2005) em um estudo piloto no Estado do Parand, realizaram
pesquisa sobre os efeitos psicologicos da espera do resultado confirmativo para
FC e evidenciaram que a preocupagao excessiva com o diagnéstico produz
alteragdes nos cuidados das maes, que acabam por exacerbar nos cuidados

puerperais, gerando alteragdes no bebé, como agitacdo e aumento de choro.
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Como afirma Esperon (2003), é pertinente a preocupagdo em relagdo as
consequéncias dos resultados falso-positivos como causa de ansiedade dos pais,
capaz de confundi-los a respeito dos filhos em desenvolverem a FC, apdés uma
triagem falso-positiva, e inclusive desencoraja-los sobre futuras gestacoes.

A partir do exposto, este argumento da ansiedade gerada nos pais no
periodo de realizagcao dos exames, desde o0 momento do rastreamento do primeiro
resultado do teste do pezinho até a exclusdo do diagndstico de uma crianga que
recebeu resultado falso-positivo, acaba por criar controvérsias a respeito da
melhor estratégia para o rastreamento neonatal. Cabe salientar que a realizagao
do rastreamento neonatal desta maneira tem justificativas financeiras, pois os
custos sdao muito mais baixos do que por outros métodos, como por exemplo, o
teste de DNA para detecgdo de mutacgoes no gene da FC.

Sabendo da extrema importancia do diagnéstico precoce em termos de
saude fisica, também nado se deve ignorar a atitude dos pais diante da incerteza
do diagndstico, pois o periodo neonatal é fundamental para o estabelecimento das
bases psiquicas da crianca e consequentemente da saude mental. Diante deste
fato pergunta-se: Qual o impacto psicolégico sobre os pais no periodo de espera
do diagnostico confirmativo ou ndo da FC? Sera que mesmo apéds realizagdo do
segundo exame da TIR, minimizando muito a possibilidade da doenga, as familias
ainda recordam daquele periodo com significativo estresse? E ap6s reduzirem as
chances da possibilidade residual da FC, esta possibilidade afeta a relagéo pais —
filhos?

Sao questionamentos que surgem diante das consideragdes ja citadas, e
que justificam um estudo com mées cujos filhos fazem parte do grupo de falso —
positivos na primeira dosagem da TIR. E necessario um estudo a este respeito na
tentativa de diminuir as controvérsias sobre a melhor estratégia para o
rastreamento neonatal da FC, pois se a pesquisa ndo evidenciar impacto
emocional significativo na relagdo pais - filhos, comprometendo o
desenvolvimento psiquico, € mais um fator pertinente para manutengdo desta
estratégia de rastreamento neonatal pela dosagem da TIR, com custos reduzidos.

E, se porventura o estudo mostrar dados que suscitem dificuldades no
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estabelecimento do vinculo afetivo por conta do impacto psicolégico deste
periodo, sera necessaria uma atencdo dos gestores de saude para

reconsiderarem a estratégia de rastreamento neonatal para FC no Brasil.
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2. REVISAO DE LITERATURA

2.1 FIBROSE CISTICA: DEFINICAO E MANIFESTACOES CLINICAS

A FC ou mucoviscidose é uma das doencas hereditarias mais graves e
mais freqlientes na infancia em populacdes européias. E uma doenca complexa,
crbnica, grave, que envolve diversos sistemas orgéanicos. Caracteriza-se
principalmente por infeccoes e obstrugdo crénica do aparelho respiratorio, por
insuficiéncia pancreatica exécrina e suas conseqiéncias nutricionais e por
elevados niveis de eletrélitos no suor. Ocorre principalmente em europeus e seus
descendentes, com incidéncia estimada de 1 caso para cada 2 500 nascidos vivos
(HAMOSH e cols, 1998).

Ja referida por patologistas ha mais de 350 anos, somente em 1938 a
doenga foi identificada como entidade clinica por Andersen, embora Fanconi tenha
dois anos antes descrito o quadro, mas sem caracteriza-lo (FANCONI e cols,
1936; ANDERSON, 1938).

O estudo da FC recebeu grande impulso com os avancos da biologia e da
medicina nos ultimos anos, que identificaram suas causas e conseqiéncias em
diversos orgdos, principalmente nos pulmbées e no péancreas, sendo as lesdes
pulmonares as que mais freqientemente levam a morte por FC. Foi em 1989, que
0 gene mutado que causa a FC foi mapeado no brago longo do cromossomo 7
(figura 1), em 7g31. Essa descoberta permitiu, pela primeira vez na histéria da
pesquisa dessa doenga, identificar os individuos heterozigotos portadores
assintomaticos e estudar mais profundamente as mutagdes causadoras da doenca
nas diversas populagées. Devido a essa descoberta, foi possivel nos ultimos vinte
anos conhecer mais a respeito da genética e da fisiopatologia da FC do que nos
ultimos 350 anos, desde que foi pela primeira vez mencionada por patologistas
(RASKIN, 2000).
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Figura 1 - Etapas da clonagem e identificagdo do gene da fibrose cistica
Fonte: TSUI; BUCHWALD (1991) (adaptado).

Aspectos Clinicos

Apesar da heterogeneidade clinica e das mais diversas épocas da vida em
que é possivel diagnosticar a doencga, os afetados apresentam frequentemente
algum grau dos sinais caracteristicos da doenca, conforme descreve WELSH e
cols. (1995):

a) concentracao elevada de ions inorganicos nas glandulas exdcrinas,

com niveis aumentados de sédio (Na*) e cloro (CI7) no suor;
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b) viscosidade aumentada do muco das glandulas secretoras, associada
a obstrucao ou perda da funcao glandular;
c) susceptibilidade aumentada a colonizagdo brénquica por grupos

especificos de bactérias.

A FC pode manifestar-se de diferentes formas, simulando varias entidades
clinicas. As manifestagdes mais comuns incluem tosse persistente e presenca de
infiltrados pulmonares refratarios ou recorrentes. Manifestagdes gastrointestinais,
tais como ileo meconial, ocorrem em aproximadamente 10% dos afetados, assim
como déficit de crescimento acompanhado de esteatorréia. Afetados com histéria
familiar positiva de FC podem ser diagnosticados no inicio dos sintomas ou até
antes, por meio das técnicas de biologia molecular. Para um namero consideravel
de afetados, a FC pode ter seu diagnéstico retardado ou despercebido nas
primeiras décadas de vida por causa de formas atipicas de apresentacdo ou por
desconhecimento dos sinais da doenca pelos profissionais da area de saude (Van
BIEZEN, 1992).

Ha também algumas manifestagdes atipicas de apresentacao da FC, como
descreve Welsh e cols (1995):

Manifestacoes Respiratorias:

- Bronquiolite / Asma;

- Pneumonia estafilococica

- Colonizagao do trato respiratorio por Pseudomas

- Manifestacoes Gastrointestinais:

- Prolapso retal / sindrome da rolha meconial

- Dor abdominal recorrente e/ou massa no quadrante inferior direito

- Ictericia neonatal prolongada / edema hipoprotéico

- Deficiéncia vitaminica (A, D, E, K) / Cirrose biliar com hipertenséao portal
- Acrodermatite enteropatica (tipo défcit de zinco e acidos graxos)

- Volvo intra — uterino / pancreatite recorrente



22

Manifestacoes Geniturinarias:
- Infertilidade masculina

- Infertilidade feminina

2.1.1 Historia natural da doenca

A FC tem curso extremamente variavel: pode levar a morte por
complicagbes do ileo meconial nos primeiros dias de vida ou por problemas
respiratérios nas primeiras semanas ou meses apdés o nascimento, ou pode ser
assintomdtica nos primeiros 10 a 20 anos de vida. Alguns afetados podem viver
até a sétima década de vida (Van BIEZEN, 1992). Multiplos fatores determinam o
progndéstico dos afetados (WOOD, 1984). Em média, os homens vivem trés anos
mais que as mulheres; os individuos de ascendéncia africana que sobrevivem aos
primeiros anos da doengca tém melhor progndstico que os de ascendéncia
européia; a idade em que o diagnéstico é feito parece ser fator determinante no
prognastico, pois os melhores resultados foram observados quando o diagnéstico
e o tratamento foram feitos logo apds o nascimento, antes do inicio dos sintomas,
quando comparados com os casos sintomaticos (ORENSTEIN e cols, 1977;
ROSENSTEIN; ZEITLIN, 1995; WESTWOOD, 1996; FARRELL e cols, 1997;
CAMARGOS e cols, 2000). Varios estudos sugerem que o modo de apresentacao
da doenca indica sua provavel evolucdo: afetados que apresentam somente
esteatorréia e déficit no crescimento respondem geralmente melhor ao tratamento
e passam longos periodos assintomaticos; por outro lado, os que apresentam
sintomas respiratérios e continuam com essas manifestagcoes tém evolugcdo menos
favoravel (KEREM e cols, 1989; KATZ e cols, 1986). A presenca de ileo meconial
ndo tem influéncia sobre a evolugao se o afetado sobrevive aos primeiros meses
de vida (GASKIN e cols, 1982). Fatores de mau progndéstico na doenga pulmonar
incluem infecgdes respiratérias por Pseudomonas aeruginosa ou Burkholderia
cepacia e complicagcdes pulmonares, como pneumotorax e hemoptises macicas
(KNOKE e cols, 1978; TABLAN e cols, 1987).
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2.1.2. Bases Moleculares

2.1.2.1 Localizacao do Gene da Fibrose Cistica

Durante os ultimos anos os estudos fisiopatologicos progrediram considera-
velmente no tocante a FC, confirmando que a FC € devida a uma alteragdo na
regulacao do canal do cloro na membrana apical das células epiteliais secretérias.

Apesar do progresso das pesquisas até 1985, os estudos bioquimicos nao
haviam permitido localizar o gene nem determinar as alteragdes moleculares
geradas nos afetados. A tecnologia do DNA recombinante permitiu o uso de um
método diferente para investigar as doengcas em que o defeito bioquimico era
desconhecido. A primeira etapa desse novo método consiste em uma andlise das
ligagbes genéticas que permite localizar o gene responsavel pela doenga em
determinado cromossomo e em determinada area do cromossomo (BOTSTEIN e
cols, 1980). Na segunda etapa sao isolados fragmentos da regidao cromossémica
proxima do gene mutado, estudando-se paralelamente genes candidatos, ou seja,
genes cuja codificacao determina proteinas que fisiologicamente poderiam estar
relacionadas com a doenca. A Ultima etapa permite identificar e isolar o gene,
estudar a proteina que sua codificacdo determina e analisar as mutacoes
responsaveis pela doenca (ORKIN, 1987).

O gene situa-se entre os marcadores MP6d-9 e C2 (ESTIVILL e cols, 1989;
RAMSAY e cols, 1990), abrange uma regido genoémica de 250 kb e contém 27
exons (RIORDAN e cols, 1989; ROMMENS e cols, 1989) (figura 2).



24

____250KB
2%
23
2
200 i ]
19
1150 17b ija
16
14b =
14a
1 100 13 9
1 i
9
8 7
150 o e
5 4
3
2
1 0 !
gene CFTR EXONS

Figura 2 - Distribuicdo dos exons do gene CFTR
Fonte: TSUI; BUCHWALD (1991). (adaptado).

2.1.2.2 Estrutura do gene CFTR

Logo apéds sua clonagem e sequenciamento, o gene mutado na FC foi
designado CFTR (cystic fibrosis transmembrane conductance regulator - regulador
da conducédo transmembranica da fibrose cistica). O gene CFTR esta constituido
por 27 exons espalhados em uma regido de 250 kb (figura 2). A sequéncia de
nucleotidios dos exons e regides flanqueadoras sao conhecidas. As regides 5’ e 3’
nao-traduzidas sao constituidas por 134 e 1 556 pares de bases respectivamente
(HARRIS, 1992). A extremidade 5 nao-codificante é rica em G+C (65%
representam os 500 pb que precedem o primeiro éxon), ao contrario de 40% no
genoma humano total (YOSHIMURA e cols, 1991) e ndo apresenta sequéncias
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TATA ou CCAAT, apesar de se terem encontrado varios sitios SP1 e AP1
(ZIELENSKI e cols, 1991). A poliadenilagdo do transcrito ocorre em 17
nucleotidios do sinal AATAAA.

A andlise das sequéncias de splicing (processo de corte de introns e
empalme de exons do RNAm) no gene CFTR mostrou que elas seguiam a regra
invariante de GT-AG (MOUNT, 1982).

2.1.2.3 Localizacao da expressao do gene CFTR

O gene CFTR tem como produto de expressao um RNAm de 6,1 kb que
codifica uma proteina de 1480 aminoacidos. Expressa-se principalmente no trato
respiratério, no trato reprodutor, nas glandulas sudoriparas, nas glandulas salivares,
no pancreas, no figado, nos intestinos, nos rins, na glandula paratiredide (RIORDAN
e cols, 1989; TREZISSE, BUCHWALD, 1991; BREMER e cols, 1992), no coragao
(LEVESQUE e cols, 1992) e nos linfocitos (YOSHIMURA e cols, 1991). Nao se
detecta RNAmM do gene no cérebro, nas glandulas supra-renais, nos fibroblastos e
nos linfoblastos (RIORDAN e cols, 1989). Na maioria dos tecidos analisados, CFTR
se expressa no apice das células epiteliais (CRAWFORD e cols, 1991),
transcrevendo-se em concentragées relativamente baixas de 1 ou 2 copias por célula
(TRAPNELL e cols, 1991).

A expressdo do gene CFTR é complexa e esta finamente regulada tanto
espacial como temporalmente (TREZISSE; BUCHWALD, 1991). Entretanto,
mesmo que a expressdao de CFTR corresponda a fisiopatologia da doenca,
surpreende sua baixa taxa de expressao no trato respiratério — onde se observam
as manifestagdes clinicas mais importantes — e a alta taxa de express&o nos rins
— onde nao se observa sintomatologia de FC.

A correlagdo entre os niveis de expressao do gene e as anomalias presentes
ao nascimento ndao é absoluta e a patogénese em individuos com FC deve,
portanto, depender de outros fatores, quer genéticos quer ambientais (TIZZANO;
BUCHWALD, 1993; ZIELENSKI e cols, 1998; MICKLE; CUTTING, 2000).
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2.1.3 Mutacoes no gene CFTR

As mutacdes associadas a FC nao sao aleatdrias e se localizam mais
freqlilentemente na primeira metade da proteina CFTR, principalmente na 12
regidao NBF, particularmente nos exons 10 e 11.

A mutacao mais comum € denominada DF508. A comparacao da seqiiéncia
de bases nitrogenadas do gene mutado com a sequiéncia do alelo selvagem
confirmou os resultados dos estudos genéticos com os marcadores extragénicos
ligados ao gene, ou seja, de que a maioria dos afetados sdo portadores da mesma
mutagdo, a qual consiste em uma delecao de 3pb entre os nucleotidios 1652 e
1655 do éxon 10, tendo como consequéncia uma delecdo do aminoacido
fenilalanina no cédon 508. Esta mutacao foi relatada ao CFGAC pela primeira vez
em 24 de agosto de 1989 por TSUI e cols.

Essa delecéo se realiza em uma regidao chave da proteina CFTR, fazendo
com que ela, codificada com a mutacdo DF508, fique presa no citoplasma celular,
no complexo de Golgi e no reticulo endoplasmatico, nao atingindo portanto a sua
localizacao final e correta, que seria o apice da membrana celular (KEREM e cols,
1989).

E a mutagdo mais freqliente em CFTR na grande maioria das populacdes
mundiais, tendo sido detectada em 66,62% de 11 378 cromossomos em diversos
continentes. Entre as populagdes, porém, existem profundas variagdes nessa
frequéncia: desde 22% em lIsrael, 26% na Argélia e na Turquia, até 88% dos

alelos mutados na Dinamarca (CFGAC, 1990).
No que se refere aos trabalhos publicados no Brasil, € variada a freqUéncia

de DF508 nos individuos afetados: 33% em 48 cromossomos em afetados de
Campinas, SP (MARTINS e cols, 1993); 35% em 34 cromossomos no Rio de
Janeiro (MIRANDA e cols, 1993); 44% em 34 cromossomos no Rio de Janeiro
(FERNANDES e cols, 1994); 31,7% em 120 cromossomos em Campinas, SP
(PARIZOTTO e cols, 1997); 47,7% em 88 cromossomos no Rio de Janeiro
(CABELLO e cols, 1999); 48,4% em 320 cromossomos em Sao Paulo, SP
(BERNARDINO e cols, 2000).
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Desde a identificacdo do gene em 1989 e a deteccdo de sua mutagdo mais
frequente (DF508), mais de 900 outras mutacdes e cerca de 150 variacdes de
DNA foram identificadas no gene CFTR pelos pesquisadores do CFGAC (Cystic
Fibrosis Genetics Analysis Consortium).

Um amplo estudo de 43 849 alelos demonstrou em 1994 que, além da
DF508, cinco outras mutagbes atingiam frequéncias entre 0,7% e 2,4% na
populacdo mundial de europeus ou descendentes de europeus (CFGAC) (tabela
1) e podiam ser detectadas simultaneamente através de um método simples (NG
e cols, 1991).

Tabela 1 - As cinco mutacoes mais freqlientes em CFTR em 1994

MUTAGAO FREQUENCIA

N2 %

DF508 28 948 66
G542X 1062 2,4
G551D 717 1,6
N1303K 589 1,3
W1282X 536 1,2
R553X 322 0,7

Fonte: CFGAC (1990).

2.1.4 Métodos para o diagnostico da FC

2.1.4.1 Diagnéstico Pré-Natal

Como afirma Raskin (2000), sabe-se ha muito tempo que a fibrose cistica é
herdada de maneira autossémica recessiva, ou seja, para que um individuo tenha
a doencga ele deve ter mutacao no gene de ambos os cromossomos 7 recebidos
dos pais. Os pais s&o normais, pois tém obrigatoriamente um alelo selvagem
(basta a presengca de um alelo selvagem para que sejam completamente
assintomaticos), porém tém um alelo mutado, e em cada gestagdo desse casal
existe um risco a priori de 25% de que seus genes mutados sejam transmitidos ao
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filho e este entdo desenvolva a doenca. Em 50% das gestagdes em que pai e mae
sao portadores, apenas um transmitira 0 gene mutado, o outro transmitird o alelo
normal e o filho sera um portador assintomético. Em 25% das vezes os pais
transmitirdo apenas os seus alelos selvagens e o filho serd completamente
normal, sem risco de transmissao para futuras geracoes.

Até a identificagdo do gene e de suas mutagdes em 1989, a Unica maneira
de um casal descobrir que ambos eram portadores assintomaticos era através do
nascimento de um primeiro filho com a doenga. Nessas circunstancias, até 1983 o
maximo que se podia fazer em termos de aconselhamento genético era fornecer o
risco classico de 3:1, de normais para afetado, em cada gravidez. Apds este
periodo, langcaram-se trés técnicas para o diagnostico pré — natal: dosagem
enzimatica, ultra — sonografia e analise do DNA.

Ultra Sonografia

Deve ser realizada a partir da 152 semana de gestacéo, na tentativa de
detectar alguma massa ou rolha meconial, geralmente situada no quadrante
inferior do abddémen fetal. Porém, sé cerca de 10% a 25% dos afetados
apresentardo ileo meconial e nem todos o0s casos estardo associados a FC, o que

faz desse método apenas uma analise complementar (Raskin, 2000).

Analise por DNA

Com a identificagdo do gene e da sequéncia de 250 mil pares de bases
nitrogenadas que compéem o DNA e com a comparagao dessa sequéncia com a
seqliéncia dos genes de afetados, ja foram detectadas mais de 1 000 mutacdes
responsaveis pela producdo da proteina anormal, que ndo cumpre de maneira
efetiva seu papel de transporte do ion cloro de dentro para fora da célula. A
freqUéncia de cada uma dessas mutagOes varia muito de acordo com o padréao
étnico das diferentes populagdes, e 0 conhecimento dessas freqiiéncias permite
que se componha um painel de mutagbes a serem testadas quando se deseja
fazer um diagnéstico pré-natal. Devido a alta frequéncia do gene mutado da FC na

populacdo européia, em cerca de 1 em cada 625 casais ambos serdo portadores
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assintomaticos e portanto terdo alto risco de ter filho com FC. Com base nesse
dado e podendo agora verificar se 0s casais tém mutacao no gene CFTR e qual a
mutacado presente em uma determinada familia, pode-se alterar aquele risco
classico de 25% de chance de ser afetado e transforma-lo em risco que pode
variar de 0 a 100% apos a triagem para as mutacées mais freqiientes, podendo
essa triagem ser feita j4 na 122 semana de gestaco, através da analise de células
das vilosidades trofoblasticas, ou a partir da 162 semana de gestacdo se a coleta
do material for feita por amniocentese (Raskin, 2000).

Outra grande vantagem de poder detectar qual a mutacdo esta presente
nos pais € que, feito isso, ndo ha necessidade de estudar o material genético de
um filho j& afetado do casal, geralmente ja falecido. Pode-se testar diretamente o
feto, e os resultados terao sensibilidade e especificidade muito proximas de 100%.

Apesar de a descoberta do gene e de suas mutagbes ter dado enorme
impulso na qualidade do diagnostico pré-natal da FC, existem algumas
circunstancias em que o diagnéstico pré-natal ndo pode ser realizado de maneira
tao direta. Isso se da quando um dos pais ndo apresenta nenhuma das mutacoes
mais freqlentemente encontradas na populacao e, portanto, ndo se pode testar
diretamente o feto para aquele defeito genético. Essa é a razdo de limitar-se a
andlise do DNA nessas populagbes as familias de alto risco (ESTIVILL e cols,
1989). Como em diversas populagbes as taxas de detecgdo ja sdo superiores a
90% dos alelos mutados e a tecnologia para detectar multiplas mutagcdes ao
mesmo tempo ja esta disponivel, em breve o diagnéstico apds o periodo neonatal
serd bastante preciso pela analise do DNA. Enquanto esse painel de mutacdes
mais frequentes particularizadas a cada populagédo ainda ndo esta completamente
definido, alguns casais necessitam da analise com marcadores estreitamente
ligados ao gene CFTR, pois ndo apresentam a mutacdo DF508 e nenhuma das
outras mutacdes mais frequentes. Tais marcadores sdao de grande utilidade
diagnostica e deveriam ser utilizados sempre, até que a totalidade ou a grande
maioria das mutagbes FC tenham sido identificadas (NOVELLI e cols, 1990;
NUNES e cols, 1990).
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2.1.4.2 Diagnostico Pos — Natal

Dupla dosagem da TIR (tripsina imuno reativa)

Rotineiramente, desde 1992, é realizado no Brasil o rastreamento neonatal
para Fenilcetonuria e Hipotireoidismo Congénito por meio de uma gota de sangue
do recém nascido, colhida em papel filtro (guthrie cards) e testada por meio de
reagbes imunoldgicas, conhecido como teste do pezinho. Em 1979, constatou-se
cientificamente que os recém — nascidos com FC tinham altos niveis de tripsina no
sangue, pois as criancas com a doenga acumulam tripsinogénio na corrente
sanguinea desde a fase intra — uterina, podendo entdo essa substancia também
ser testada pelo teste do pezinho. Este método de rastreamento da FC foi adotado
em varios programas de triagem neonatal pelo mundo todo (LAROCHE e cols,
1991; RANIERI e cols, 1991; GREGG e cols, 1993; PEDERSEN e cols, 1993;
VERLINGUE e cols, 1994). A técnica utilizada para a dosagem da tripsina é a de
radioimunoensaio.

No estado do Parana, em 2001, aproveitando a infra — estrutura ja
desenvolvida para o rastreamento da fenilcetonuria e hipotireoidismo congénito,
adicionou-se o rastreamento da FC, também por meio da realizacdo do teste do
pezinho, com dosagem da TIR. O ponto de corte para dosagem da TIR é de
70ng/mL. Caso o primeiro resultado tiver valor maior ou igual a 70ng/mL, é
realizada uma segunda dosagem. Se permanecer maior ou igual, realiza-se o
teste de condutividade do suor e teste do suor para fins diagndsticos (SANTOS e
cols, 2005).

O fluxograma abaixo ilustra os passos para a realizacao do rastreamento da
FC por meio da dosagem da TIR:
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Teste do Pezinho
(primeiras 48h)
12 dosagem da TIR

Resultado Alterado?
270ng/mL

Convoca-se para nhova coleta
22 dosagem da TIR

22 dosagem
permanece alterada

Teste do Suor

A vantagem desta estratégia de rastreamento é o 6timo custo beneficio,
pois o0s custos para sua realizacdo sao reduzidos e ja existe uma estrutura
estabelecida. Além disso, a deteccdo precoce acelera o inicio do tratamento e
melhora muito a qualidade de vida da crianga. Uma desvantagem seria o alto
indice de resultados falso — positivos na primeira dosagem da TIR, pois as
alteragcées nos niveis de tripsinogénio sdo processos secundarios da doenga e

nédo o defeito bioquimico e genético primario. Isso faz com que as taxas de falso —
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positivos sejam altas para um programa de triagem populacional, tornando este
método insuficiente quando realizado isoladamente. (MORAN e cols, 2006;
TLUCZEK e cols, 2005; RIBEIRO, 2002; CABELLO e cols, 2003).

Teste do suor

Desde que em 1950 se demonstrou o nivel elevado do ion cloreto no suor
de afetados, este tem sido o principal método laboratorial de confirmacao
diagnostica.

Atualmente a técnica de escolha para a dosagem de cloro no suor é a
iontoforese quantitativa por pilocarpina, desenvolvida por Gibson e Cooke em
1959 (GIBSON; COOKE, 1959; LeGRYS; HOOD, 1988). O procedimento de
iontoforese pela pilocarpina deve ser realizado de forma meticulosa para evitar
resultados falso-negativos ou falso-positivos, que estdo na ordem de 40%,
segundo dados da literatura (LeGRYS; HOOD, 1988). Falsos resultados podem
ser obtidos pela coleta insuficiente de suor: sdo necessarios, pelo menos, 50 mg

de suor, coletados num periodo maximo de 30 minutos.

Dosagem unica da TIR seguida de analise molecular para mutacées no gene
CFTR na mesma amostra.

A descoberta do gene CFTR, a identificagcdo de que a mutacao DF508 esta
presente ao menos em 75% a 90% dos afetados em algumas populacdes e a
possibilidade de esse defeito génico ser testado rapidamente na mesma amostra
de sangue colhida no papel de filtro utilizado para rastreamento neonatal
bioquimico da tripsina abriram novo horizonte nas estratégias de rastreamento
neonatal da doenga. As mesmas amostras com a tripsina elevada acima dos
padrées normais sdo em seguida testadas para a presenga da mutagdo DF508; a
taxa de falso-positivo cai muito e aumenta a sensibilidade e o fator preditivo do
teste, 0 que possibilita o decréscimo do valor minimo normal (cutoff) de
tripsinogénio na gota de sangue, reduzindo também os altos indices de falso-
negativos. A redugdo do valor minimo normal aumenta o numero de falso-
positivos, porém o teste de DNA aplicado nas amostras positivas exclui uma

grande porcentagem deles. Os recém-natos cuja amostra é elevada para o
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tripsinogénio e possuem pelo menos um alelo com a mutagdo DF508 séao
fortemente suspeitos de ter FC, devendo ser encaminhados a teste do suor com
2 meses de idade para confirmagdo. Os que possuirem duas cépias de DF508
teriam seu diagnostico imediatamente confirmado, assim como o progndéstico de
insuficiéncia pancreatica. Diversos centros de exceléncia em triagem neonatal
para FC ja estdo adotando essa estratégia, com resultados excelentes (WILLIAMS
e cols, 1988; LAROCHE; TRAVERT, 1991; RANIERI e cols, 1991; RASKIN e cols,
1992a, 1992b, 1993; PEDERSEN e cols, 1993; VERLINGUE e cols, 1994;). Uma
desvantagem deste método para populacdo brasileira € que apenas 25% dos
pacientes com FC terdo a mutacdo DF508 nos dois alelos, confirmando o
diagnostico. Em 75% dos casos, o diagnostico definitivo ndo sera possivel com a
andlise desta uUnica mutacdo. Porém, hoje ja existe método para fazer o
sequenciamento completo do gene CFTR e portanto deteccdo de praticamente
todas as mutagbes a partir de uma Uunica gota de sangue em papel filtro
(KAMMESHEIDT, 2006).

2.2 ESTABELECIMENTO DA RELAGAO MAE E FILHO

O ser humano tem uma caracteristica bastante peculiar dentro das demais
espécies de seres vivos: € 0 ser que nasce mais prematuramente, tanto do ponto
de vista bioldgico quanto psiquico. Isto significa que necessita de um agente de
cuidado, que lhe transmita nao s6 subsidios de sobrevivéncia como também de
humanizacdo. Este agente que se ocupara dos primeiros cuidados da crianga é
normalmente a mée ou qualquer pessoa que esteja em condi¢cdes satisfatorias
para exercer a fungdo materna. Para Jerusalinsky (1984), ha dois niveis
conceituais que se referem a funcdo materna. Um primeiro diz respeito aos
cuidados reais, que atende as necessidades da crianga, também chamado de
puericultura, tendo como foco a alimentagao, movimentagao, higiene, saude. E um
segundo nivel, que ocorre paralelamente ao primeiro, que faz a articulagao entre a
satisfacdo das necessidades e a estruturagdo psiquica da criangca. Segundo
Checchinatto (1988), a funcdo materna se situa em dois registros: o da

necessidade e o do desejo. Ou seja, o lagco de dependéncia entre mae e filho deve
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se dar tanto no plano biolégico, de cuidados essenciais corporais, como no plano
simbdlico, registro onde o pequeno ser também € prematuro. Conforme cita o
autor: “prematuridade que leva a uma dependéncia de alguém que sirva de
suporte simbolico para a crianca” (1988). E neste sentido que as necessidades do
bebé serdo sempre satisfeitas segundo o cédigo simbodlico da mae, onde esta
oferece ao filho n&o apenas alimento, mas também palavras.

Isto posto, percebe-se que 0 ser humano ao nascer € o0 mais desamparado
da espécie animal, e por isso, sem um cuidador jamais sobrevivera. Afirma
Mariotto (2009), que o filhote humano conta com 100 bilhées de neurbnios que
constituem a base genética do cérebro e que vao modificar a parir das
primeirissimas experiéncias entre esse organismo e aquele que o acolhe.

Por este motivo, os primeiros momentos de vida de um recém-nascido sao
considerados um tempo precioso para o desenvolvimento psiquico da crianca,
pois se realiza o estabelecimento do lago primordial entre mée e filho, relagdo na
qual a crianga serd apresentada ao mundo e comegara a constituir sua base
psiquica.

E importante destacar que o termo “bebé” esta sendo usado em virtude das
peculiaridades que existem nesta fase de vida da crianga. Coriat (1997) descreve
que o bebé é sem duvida alguma uma criangca, porém com determinadas
especificidades que o situam como diferente em relagdo a outros tempos na vida
de uma crianga. O destino de um bebé como futuro sujeito estd sendo escrito nas
marcas impressas em seu corpo. Os atos dos adultos em relacao a ele, atos cujo
conteldo e qualidade irdo apresentar diferengas, em fungéo daquilo que significar
para o adulto a imagem que vé no bebé diante de si.

Como descreve Bowlby (1989), as relag6es de vinculagao formadas durante
o periodo neonatal sdo imprescindiveis para o desenvolvimento normal da crianca.
Torna-se necessario descrever algumas explanagbes sobre esta fase do
desenvolvimento psicolégico em termos de relacdo mae - filho.

No tempo de gestacdo, a méae estd passando por um periodo de
preparagdo, em que ocorrem transformacgdes significativas na vida da mulher. De

acordo com Canavarro (2001), a maternidade dard a mulher uma nova posicao em
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que se preparara para exercer a fungdo materna. A mae passa a transferir algo de
seu interesse em si propria para o recém-nascido que esta crescendo dentro dela.
Vale salientar que conforme descreve Jerusalinky (1984), a crianga existe
psiquicamente na mae muito antes de nascer, e ainda mais, muito antes de ser
gerada. Quando a crianga nasce, apresenta uma série de reagdes automaticas
que sdo: a atividade reflexa, gestualidade reflexa, tbnus muscular, atividade
postural e espontanea, ritmos biol6gicos. Estes aspectos constitucionais da
crianga se articulam com o processo materno, ou seja, a mae decodifica 0 que a
crianca expressa na sua proépria atividade. Os cédigos que a mae usa integram o
conhecimento inconsciente que ela tem desses elementos constitucionais do
recém — nascido. A mae espera na crianca certos tipos de reagdes, antecipa uma
imagem global da crianga em termos corporais, cuja confirmacao ir4 buscar no
contato com seu filho. A mae constréi para crianga uma imagem contida na sua
subjetividade, construindo no seu abrago, no seu olhar ao filho, no contato
corporal com ele, o perimetro de sua imagem.

“Em geral, as maes se identificam com o novo ser que esta crescendo
dentro delas, e deste modo podem atingir uma percep¢ao muito sensivel do que
pode necessitar o bebé. Isto é uma identificagcdo projetiva, que dura por algum
tempo depois do parto” (WINNICOTT, 1999). A mée, através de sua identificagéo
com o lactante parece saber como ele se sente, do que ele necessita,
satisfazendo-se em prover as necessidades do filho. Isso € a esséncia do cuidado
materno. Com o cuidado que o lactante recebe de sua mae, sera capaz de ter
uma existéncia pessoal, e assim comega a construir sua continuidade de ser, sua
maturidade psiquica para existir.

Para Jerusalinsky (1984), na criangca ndo ha sujeito constituido desde o
comeco, ha sim um sujeito na mae para si mesma e outro para emprestar a seu
bebé. Esta intersubjetividade da comunicacgao inicial entre mae e filho opera por
meio da interseccao da atividade materna com a atividade da crianca.

De acordo com Winnicott (1987), entre mae e bebé existe uma relacédo
unitaria, em que a mae tem um tipo de identificagdo extremamente complexa com

o0 bebé, na qual ela se sente muito identificada com ele, embora naturalmente
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permaneca adulta. Do ponto de vista do bebé, nada existe além dele prdprio, e
entdo a mée é, neste primeiro momento, parte dele. Ha uma identificag&o original
entre ambos. O apoio do ego materno facilita a organizagédo do ego do bebé, que
com o tempo torna-se capaz de afirmar sua propria individualidade e até mesmo
de experimentar um sentimento de identidade pessoal. Certamente, para que
ocorra todo processo de identificacdo primaria, ha a necessidade de um ambiente
favoravel, em que o bebé represente o desejo de sua mae.

Segundo Winnicott (1987), o ser humano traz em si uma tendéncia inata a
se desenvolver e a se unificar. Essa tendéncia atualiza-se no funcionamento dos
processos de maturagdo. No plano psiquico, a expressdo “processo de
maturacao” emprega-se a formacao e a evolucao do eu, do isso e o supereu, bem
como aos mecanismos de defesa elaborados pelo eu num individuo sadio. A
saude psiquica desenrola-se nesses processos de maturacdo. Partindo desse
pressuposto, faz-se necessario descrever a fase inicial do desenvolvimento
psiquico em interagdo com o ambiente.

Na fase inicial, desde o nascimento até os seis meses, o bebé acha-se num
estado de dependéncia absoluta em relagdo ao meio, ou seja, da méae. Para
Winnicott (1987), é durante a fase de dependéncia absoluta que o ser humano
acha-se num estado de total dependéncia do meio, representado nessa época,
pela mae ou substituta. O bebé depende inteiramente do mundo que lhe é
oferecido pela mée. Na mente do bebé, ele e 0 meio sdo uma coisa s6. Nesses
primeiros momentos de vida, € através das necessidades corporais do bebé que
h& o desenvolvimento psiquico do eu. A adaptacdo da méae a essas necessidades
do bebé concretiza-se através de trés fungbes maternas exercidas
simultaneamente: o holding e o handling e a apresentacao do objeto.

A primeira funcdo da mae corresponde ao “holding”, isto €, a “sustentagao”.
A mae, ao tomar o bebé nos bracos, o protege de perigos fisicos. Com esta
funcdo, Winnicott (1987) enfatiza o modo de segurar a crianga, nao so fisicamente,
mas psiquicamente. O holding € uma forma de oferecer prazer, e é possivelmente
a unica forma que uma mée pode demonstrar ao lactante seu amor, de forma que

produzam uma sensagao de seguranga em seus bebés. Além disso, leva em
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conta a sensibilidade cutanea do lactante, pois 0 bebé precisa ser tocado para que
possa sentir seu proprio corpo e comegar a se dar conta do mundo que o rodeia.
As bases da saude mental do individuo sdo langadas pelo cuidado materno, o qual
prové um apoio vital ao ego da crianca. A sustentacao refere-se ao assinalamento
do lugar, sustentacdo do olhar, protecdo geral contra os sentimentos de
desamparo que inicialmente apoderam-se dos bebés, ja que a crianca €
naturalmente prematura, ainda que nascida a termo, para enfrentar o novo estado
extra — uterino (WINNICOTT, 1965).

A segunda funcao da mée se exerce através do “handling”, ou 0 manuseio,
que é a manipulagdo do bebé enquanto ele é cuidado, em que a mée troca a sua
roupa, o embala. Para Winnicott (1965), o manuseio, desde a mobilizacao a
higiene, cobre todas as areas de contato com a crianga. Essa fungéo é necessaria
para o bem estar fisico do bebé, que aos poucos experimenta viver dentro de um
corpo, € com isso realiza uma unidao entre sua vida psiquica e seu corpo. Esta
unido é denominada por Winnicott (1987) de personalizagao.

A funcado materna de apresentagdo do objeto é a apresentagdo do seio ou
da mamadeira, a qual Winnicott (1987) denomina de primeira refeicao teérica, que
€ também a primeira refeicdo real. Durante essa primeira refeicdo, a mae
apresenta o0 seio ou a mamadeira ao bebé. A mée, ao oferecer o seio, da ao bebé
a ilusdo de que ele mesmo criou o objeto do qual sente a necessidade. Ao
oferecer essa ilusdo, a mée permite que o bebé tenha uma experiéncia de
onipoténcia, isto é, que o objeto adquira existéncia real no momento em que é
esperado. Durante este periodo de dependéncia absoluta, a mae permite que o
bebé adquira no decorrer das mamadas, a capacidade de assumir relagdes
estimulantes com as coisas ou as pessoas. O ser humano torna-se capaz de
experimentar emogdes, sentimentos de prazer ou desprazer, sem que eles
representem uma ameaga. A “mostragem do objeto denomina o ato de levar a
crianga em diregdo ao mundo circundante de uma maneira gradual e néao
contingente, ja que este mundo tera interesse para crianga a medida que a mée
Ihe mostre a importancia que esse mundo tem para ela e para o proéprio filho”
(WINNICOTT, 1965).
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Torna-se fundamental descrever as consideragdes de Winnicott (2000) a
respeito de um fendbmeno muito peculiar que a mae vive principalmente ao final da
gravidez, estendendo-se algumas semanas ap0s o0 nascimento do bebé. “Na
primeira de todas as fases estariamos lidando com um estado muito especial da
mae, um estado psicolégico que merece um nome, tal como Preocupacdo
Materna Primaria” (WINNICOTT, 2000). Este estado passa a ser o de uma
sensibilidade exacerbada no periodo que ocorre, o0 qual a mée dificilmente recorda
depois que ultrapassa. Este fenbmeno possibilita a mae adaptar-se sensivel e
delicadamente as necessidades do bebé ja nos primeiros momentos. A mae que
desenvolve este estado fornece um contexto para que a constituicdo da crianga
comece a se manifestar, para que as tendéncias ao desenvolvimento comecem a
desdobrar-se, e para que o bebé comece a experimentar movimentos
espontaneos e se torne dono das sensacdes correspondentes a essa etapa inicial
da vida. Se a mae proporciona uma adaptagao suficientemente boa a necessidade
do bebé, a linha de vida da crianga é perturbada muito pouco por reagdes a
intrusdo. Somente se a mae estiver sensivel, podera sentir-se no lugar de seu
filho, e assim corresponder as suas necessidades. A principio trata-se de
necessidades corporais, que gradualmente transformam-se em necessidades do
ego a medida que da elaboragéo imaginativa das experiéncias fisicas emerge uma
psicologia.

O fornecimento de um ambiente suficientemente bom na fase mais primitiva
capacita a crianca a comecar a existir, a ter experiéncias, a construir um ego
pessoal, a dominar os instintos e a defrontar-se com todas as dificuldades
inerentes a vida. Por esta razdo é necessario que o individuo tenha o seu inicio
em um ambiente especializado intitulado “preocupagdo materna primaria”.
Ressalta-se ainda que as maes tém a capacidade de atingir o estagio especial de
preocupacao materna priméaria sem ficar doente (WINNICOTT, 2000).

Para Correa e Correa Filho (2002), o desenvolvimento psiquico da crianca
ocorre paralelamente ao desenvolvimento organico e ao amadurecimento
cerebral. As experiéncias infantis precoces adquirem lugar privilegiado ndo apenas

na montagem subjetiva, mas também no complexo funcionamento cerebral. O
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DNA humano carrega a memoria genética do futuro ser, determinando-lhe a forma
fisica, mas seu formato psiquico depende dos estimulos a que a crianga vai ser
submetida. O cérebro do pequeno ser vai se desenvolver na comunicagdo com
outro ser humano que o humanizara. Estes autores ressaltam ainda que € a partir
da experiéncia interativa da criangca com seu cuidador que novos mapas neurais
se formam e ocorre uma reorganizacdo neuronal, s6 que esta reorganizacao se da
comandada pelo modo como a crianga sentiu ou correspondeu ao estimulo
interativo de sua relagcdo com o cuidador.

A mae que durante os primeiros meses de vida do filho identifica-se com ele
e adapta-se a suas necessidades, dando suporte ao bebé no desenvolvimento das
principais fun¢des do eu, na integragdo no tempo e no espaco, na unificacdo entre
a vida psiquica e o corpo do lactante, € chamada por Winnicott (1987) de “méae
suficientemente boa”. Ela surge porque reconhece no bebé um ser que
corresponde aos ideais maternos. A mae suficientemente boa permite ao bebé
desenvolver uma vida psiquica e fisica fundamentada em suas tendéncias inatas,
nao é, como muitos pensam, a mae “perfeita”, mas sim a mae flexivel o suficiente
para poder acompanhar seu filho em suas necessidades, as quais oscilam e
evoluem no percurso para maturidade e a autonomia. Ha também, maes
chamadas “insuficientemente boas”, que no momento de vida ao qual esta
passando, ndo se encontra em condicbes subjetivas de identificar-se com as
necessidades do filho. Isso ocorre devido a uma interferéncia no processo de
identificagcdo da mée com o bebé, que ndo reconhece nesse uma extensao de si, o
objeto de seu desejo. Quando o bebé depara-se com tais dificuldades da mée, a
maturacao do eu ndo pode se efetuar e o desenvolvimento das fungdes principais
ficam bloqueados. Quando a mae ndo cumpre sua fungéo de sustentagéo do eu, o
que surge na relagdo mae-bebé € um sentimento de angustia, que muitas vezes
traz consigo uma ameagca de aniquilagéo de existéncia do novo ser.

Muitas sdo as razdes da impossibilidade da mae, em tal momento da vida,
de ndo exercer sua fungdo materna de forma flexivel e suficientemente boa. Pode-
se citar como sendo uma dessas razdes, o diagndstico de uma anomalia

congénita no bebé. Partindo dessa afirmativa, faz-se necessario pensar o que um
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bebé representa para uma mae, ou para seus pais. Freud (1914) no artigo Sobre o
narcisismo: uma introducéo refere-se a atitude afetuosa dos pais diante de seus
bebés, como uma revivescéncia e reproducao do préprio narcisismo. Pode-se
pensar que o nascimento de um filho representa uma oportunidade de revanche
narcisica, como se esta crianca pudesse ser ilimitada, e assim, realizar a fantasia
de completude e perfeicdo dos pais.

Os pais projetam nos futuros filhos suas expectativas e desejos. Fantasiam,
anunciam uma vida para esse bebé, proferem um destino nas palavras ditas para
ele. A infancia € uma promessa de desejos a serem realizados pelas criancas em
nome dos pais. O bebé esta representado no psiquismo da mae e do pai antes
mesmo de sua concepgao. (BATTIKHA, 2001 in: CAMAROTTI, 2001).

A subjetividade é um aspecto central e organizador do desenvolvimento em
todas as suas vertentes. Como aponta Kupfer (2009), a subjetividade é construida
pela insercdo da crianga na linguagem e na cultura. O que caracteriza o bebé
humano é o fato de que seus instintos pré — formados sao ressignificados por seu
meio ambiente, o que o distancia do funcionamento animal em sua dimensao
etologica. Nessa perspectiva, da-se possibilidade de uma abertura para a
linguagem, que vai marcar e organizar as fungbes organicas, anatdmicas,
musculares, neurofisiolégicas da crianga, a partir do lago que ela estabelece com
um outro humano, geralmente a mae ou o cuidador. O ritmo do desenvolvimento
vai ser entdo regulado pelo desejo deste outro humano.

As atividades basicas que constituem a vida de um bebé em seus primeiros
meses, tais como dormir, acordar, mamar, olhar, dependem ndo somente do puro
organico, mas também das marcas simbolicas efetuadas por seus cuidadores,
primeiros agentes e transmissores dessas marcas — seus pais (JERUSALINSKY,
2002).

O desenvolvimento social e da personalidade na infancia fundamentam-se
no relacionamento entre pais e filhos. A influéncia teérica desta afirmativa é a
teoria do apego, em especial, os trabalhos de John Bowlby. Suas idéias enfatizam
as primeiras relagdes entre a mae e a crianca. Para Bowlby (1988), um apego €

uma subvariedade de vinculo emocional em que a sensagado de seguranga de
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uma pessoa esta inseparavelmente ligada a relacdo. O modelo funcional de apego
da crianga relaciona-se com 0 conceito de confianca basica desenvolvido por
Erikson (1950). Segundo este autor, o elemento basico no desenvolvimento da
confianca é o cuidado sensivel, responsivo e regular.

Criancas com apego seguro aprendem a confiar ndao apenas em seu
cuidador, como também em sua prépria capacidade de conseguir o que querem.
Ha situacbes em que se desenvolvem modelos de apego inseguro, 0S quais
refletem desconfianga. Quanto mais ansiosa a mae, menor a probabilidade de seu
bebé ter um apego seguro (DEL CARMEN e cols, 1993).

Na terminologia de Bowlby (1988), as criangas criam modelos internos
funcionais a partir de suas relacbes com o0s pais e pessoas importantes. Esse
modelo interno de relagbes de apego inclui elementos como a confianga da
crianca (ou falta de confianca), de que a figura de apego estara disponivel ou sera
confidvel, a expectativa da criangca de afeto ou rejeicdo e a sensagédo de garantia
de que o outro realmente constitui uma base segura para exploracdo. O modelo
interno comeca a formar-se no primeiro ano de vida da crianga e continua a
elaborar-se e a firmar-se durante os primeiros 4 ou 5 anos. Uma vez formados,
esses modelos moldam e explicam a memdria de experiéncias de afeto e atengéo.

Pesquisas sobre a teoria da vinculagdo sugerem ainda que a organizagao
de um vinculo seguro relaciona-se também com a capacidade de integrar, de
modo coerente, as experiéncias positivas e negativas.

Conforme descreve Bowlby (1988), as consequéncias a longo prazo de
apegos seguros e inseguros gerou uma classificagdo que pode prever alguns
comportamentos das criangas, sejam as que comegcam a andar, sejam as que
encontram-se no final da infancia. As criangas classificadas como seguramente
apegadas as maes mostraram-se mais sociaveis, mais positivas em seus
comportamentos em relagdo aos outros, mais maduras emocionalmente em sua
abordagem a escola e a outros locais que nao a propria casa.

Segue abaixo algumas caracteristicas de criangas com apegos seguros,
segundo Cohn (1990), FrankeL & Bates (1990), Greenberg & Spelz (1988):
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- Sociabilidade: Criangas tém um bom entendimento com demais colegas,
possuem mais amigos. Com adultos estranhos, sdo mais sociaveis e
menos receosas.

- Auto-Estima: Possuem mais senso de confianga e valorizacdo de suas
acOes, com maior nivel de auto-estima.

- Dependéncia: Apresentam uma menor probabilidade de buscar a atengao
por parte de um professor ou de outro adulto. Sdo mais autbnomos em
relacdo aos cuidados maternos.

- Acessos de Raiva e Comportamentos Agressivos: Evidenciam
comportamentos menos agressivos ou destruidores.

- Empatia: Evidenciam mais empatia para com outras criangas e adultos.

- Solucdo de Problemas: Demonstram mais confianga na tentativa de
solucdes a tarefas com instrumentos, utilizam as figuras parentais ou outros
adultos como fonte de auxilio.

2.3 IMPACTO PSICOLOGICO DE DOENCAS GENETICAS NA RELAGAO MAE
E FILHO

Diante de um contexto de risco para o desenvolvimento de doengas apds o
nascimento de um filho, é possivel que os pais apresentem reacdes emocionais
intensas, caracterizadas por grande confusdo, perturbacdo e labilidade. A
condicao emocional dos pais é hoje reconhecida como de maior importancia para
o estabelecimento da interacdo, para o desenvolvimento de uma relacdo de
vinculagao positiva e para as atitudes educativas em geral (ZAGALO-CARDOSO;
ROLIM, 2005).

O impacto emocional das doencgas genéticas ou da “ameaca” das mesmas
€ significativo tanto sobre os pacientes e os individuos em risco como sobre o
grupo familiar, como aponta Zagalo — Cardoso (2001). As expressdes desse
impacto, designadamente, quanto a intensidade, a duragédo e as consequéncias,
resultam ndo somente de um conjunto de variaveis pessoais (experiéncia de vida,
formas de reagir, modos de ser, crencas, valores, grau de instrucao, estatuto

socioecondmico), como do ambiente fisico e humano envolventes, do contexto
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sOcio cultural e, particularmente, da natureza e caracteristicas médico-genéticas
especificas da doenca concreta.

A possibilidade de uma pessoa vir a saber, antecipadamente, o que o futuro
lhe reserva, em particular sobre a heranca de uma doenca, € uma experiéncia
nova, que levanta inUmeras questdes sobre a visdo tradicional dos aspectos
psicologicos que acompanham seu ciclo de vida (WILLIAMS e cols, 2000).

A ameaca de uma doenca hereditaria causa significativo impacto emocional
tanto sobre os individuos em risco genético como sobre o grupo familiar. O estado
de risco para as doencas genéticas representa uma situagcdo de sobrecarga
emocional crénica, impondo a exposi¢ao prolongada a sentimentos de incerteza e
davida (ZAGALO-CARDOSO; ROLIM, 2005).

As linhas do destino da crianga estao escritas nos pais, ditadas pelo desejo
destes para com sua prole. Tanto o0 desejo quanto 0 amor dos pais sdo condi¢coes
para o surgimento do desejo na crianga, porém de acordo com o modo como este
amor for expresso, pode tanto propiciar como obturar esse surgimento. Os pais
que véem seu filho de modo indefeso e o concebem como mais carente do que
qualquer outro bebé, sentem-se impelidos a fazer mais por ele. Este “mais”,
chama-se superprotecao. Quanto mais superprotecdo a crianga tiver, mais fica
sem a possibilidade de aprendizagem da vida pela qual passa todo bebé a partir
de seu nascimento (CORIAT, 1997).

Em nossos dias, o principal flagelo, pelo menos entre os pais cujos filhos
possuem uma doencga ou suspeita de doencga, nao é a falta de cuidado e amor,
mas seus excessos pela via de suprir. O que geralmente se chama de
superprotecao acaba por ndo deixar lugar para que a crianga apareca, ou para
que a mée lhe pergunte: “O que queres”? Ao contrario, 0s pais vao perguntar ao
especialista aquilo que ndo sabem e o risco € que o saber externo dé lugar ao
saber inconsciente dos pais, fundamentado na histéria de vida daquela criancga.
Esta idéia ainda é reforcada pela cultura, a qual esta cheia de mitos acerca do que
convém fazer, sobre os oferecimentos a uma crianga, especialmente se esta for
afetada por um problema orgénico ou pela possibilidade de vir a ser. Isto n&o

justifica que seja implementado um modo de criar um filho que atenta contra as
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necessidades basicas de qualquer crianga, esteja ela ou ndo comprometida por
uma patologia organica (CORIAT, 1997).

Lopes e Fleming (1998) descrevem uma transmissibilidade genética e uma
transmissibilidade psicolégica da doenga, as quais podem n&o coincidir, na
medida em que, muito antes de qualquer sintoma fisico, a doenca ja imprimiu as
suas marcas: nas decisdes e projetos de vida, nos relacionamentos interpessoais,
na estrutura e na organizacao pessoal e familiar.

A suspeita da presenca de uma doenca de desenlace fatal, pelo
desconforto emocional que provoca, aumenta o0 risco psicolégico e
comportamental. Pode haver a vivéncia de sentimentos de vulnerabilidade e de
fragilidade, apresentando menor envolvimento em atividades e em tarefas que
antes eram gratificantes. Sdo igualmente comuns a vergonha e a culpa por ter ou
poder ter transmitido o gene aos descendentes (SEQUEIROS, 1998).

A antropdloga Marie Boutté distingue duas definigbes de risco genético:

1) Risco Objetivo — valor concreto ou estatistico do risco.

2) Risco Subjetivo — refere-se as crengas béasicas quanto a probabilidade de
ocorréncia ou recorréncia da doenga em si mesmo ou na familia.

As teorias de avaliagdo cognitiva preconizam que as pessoas sao
influenciadas nao tanto pelas situagcdes, mas mais pela avaliagdo que fazem das
mesmas, pelo seu sistema de crencas (BECK; EMERY & GREENBERG, 1985).
Assim sendo, a avaliagdo que as pessoas em risco genético fazem do seu
problema é focada, sobretudo, na ambiglidade de que se reveste a situacao
genética (estado de risco) e ndo tanto nas informagdes objetivas sobre o risco
genético, o diagnédstico ou progndéstico da doenca (LIPPMAN & FRAZER, 1979).

Um fendbmeno psicologico muitas vezes identificado quando ha o risco de
uma doenga, é a interpretacao que os pais fazem das reagdes do filho ndo mais
baseadas no que é esperado de um bebé, mas baseadas em um comportamento
dos que portam tal doenca. Esta é uma fantasia que pode acometer os pais,
conforme descreve Coriat (1997), quando afirma que a idéia predominante dos
pais é a de que as condutas bizarras ou simplesmente pobres que a crianca

apresenta sdo consequéncias de sua afec¢ao organica.



45

Durante uma gravidez normal, tanto a méae quanto o pai imaginam como
deve ser o bebé. Embora varie o grau de concretude, cada um deles tem uma
idéia a respeito da aparéncia, do colorido, do futuro do filho. A tarefa inicial da
paternidade é a resolucao da discrepancia entre a imagem idealizada do bebé e a
sua aparéncia real. (KLAUS, 2000). Entretanto, a discrepancia € maior se o bebé
necessita submeter-se a certas situagdes inusitadas, como a espera de
diagnéstico, sendo que os pais precisam esforcar-se para fazer maiores
adaptacodes, e a evitacdo, a incredulidade, o medo sao maneiras de lidar com o

inusitado.

2.4 TIPOS DE REAGCOES EMOCIONAIS

Em um contexto de doenga ou possibilidade de doenga, algumas reacoes
emocionais sao inerentes ao processo. Sera descrito 0os principais tipos de
reagdes emocionais:

- Preocupacdo: Em seu sentido literal, preocupar-se €& ocupar-se com
antecedéncia, idéia fixa e antecipada que perturba a mente, ocupar-se de uma
duvida, perturbar-se com a idéia de um evento negativo. Cabe salientar que uma
mé&e ao deparar-se com um recém — nascido num nivel de dependéncia absoluta e
com tao poucos recursos comunicativos, € tomada naturalmente por um estado
em que Winnicott (1999) chamou de “preocupagcdo materna primaria, pois a
mulher ndo estd atenta a outra coisa a nao ser ao bebé”.

- Tristeza: Conforme descreve Klaus (2000), “sentimentos intensos de tristeza
acompanham a fase emocional dos pais diante de uma doenga em seu filho”. A
tristeza € um sentimento humano normal e corresponde a uma resposta a
frustragdo, decepcgdo, perda ou fracasso. Como afirma Nardi (2006), sentir-se
triste ndo compromete a capacidade de raciocinar e desempenhar as atividades
normais. Normalmente a tristeza diminui com o passar do tempo e a aceitagao do
evento estressor. A tristeza ocorre em resposta a estimulos desfavoraveis do
ambiente, € uma reacdo vital natural, normal e adaptativa, caracteristica das

situacdes de perda.
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- Estresse: Um estado de tensdo que causa uma ruptura no equilibrio interno do
organismo. As fontes de stress podem ser externas ou internas. De acordo com
Lipp (1998), as fontes externas sao constituidas de tudo aquilo que ocorre em
nossas vidas e que vem de fora do nosso organismo: a profissdo, a falta de
dinheiro, brigas, assalto, perdas, falecimentos, doencas, possibilidades de
doencas. Tudo o que exija do organismo uma maior adaptacao cria stress. As
fontes internas se referem ao modo de ser de cada individuo, com as crengas e
valores, que embasam o modo de agir.
- Angustia: sentimento de aflicdo intensa, inquietacao, sofrimento por ndo poder
agir, tormenta, sensacao de sufocamento, agonia. Em portugués, angustia refere-
se a algo mais préximo de uma “condicao existencial”, trata-se de um sofrimento
que se volta para o préprio sujeito. (HANNS, 1996).
- Medo: Abarca o sentido de “temor”, “receio”. Pode referir-se a um objeto
especifico ou a um objeto inespecifico, designando um estado. Em geral, o medo
refere-se a uma reacdo a um perigo real ou imaginario mais imediato (HANNS,
1996). E uma reagdo emocional normal e adaptativa ante situagées que implicam
em ameaca para o individuo. E uma resposta psicolégica esperada em um
contexto de incerteza cognitiva, pois faz parte do sistema de protecdo do ser
humano diante de uma situacao de perigo (NARDI, 2006).
- Ansiedade: E uma sensacdo subjetiva e somética de alerta, que permite ao
individuo ficar atento a um perigo iminente e tomar as medidas necessérias para
lidar com a ameaga. Em outras palavras, € um sentimento util. Sem ela, estar-se-
ia ainda mais vulneravel aos perigos e ao desconhecido. E algo que esta presente
no desenvolvimento normal, nas mudancas e nas experiéncias novas e inéditas.
(NARDI, 2006). Refere-se ainda a uma expectativa inquieta por algo que ocorrera,
podendo ser por uma alegria vindoura, uma ameaga ou pelo desenlace de algo.
Hanns (1996) refere-se a ansiedade como tendo trés caracteristicas:
- Expectativa sofrida, como por exemplo, A expectativa em torno da nota da prova
0 deixava ansioso ou A espera do resultado de um exame.
- Expectativa alegre. Estou ansioso por sair logo de férias e conhecer as ilhas

gregas.
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- Espera afobada, inquietacdo. Fico ansioso sempre que ela fala, pois é prolixa
demais.

E necessario ressaltar que para teoria psicanalitica, conforme descreve
Hanns (1996) os termos angustia, medo e ansiedade derivam de um termo que no
alemdo é chamado Angst. O termo Angst literalmente significa “medo” e é
traduzido para o portugués como “ansiedade” ou como “angustia’. Nem sempre é
possivel diferenciar os termos “medo”, “ansiedade” e “angustia” entre si, pois ha
uma dificuldade na traducado deste termo para o portugués. Seja qual for o termo
empregado na traducdo, é importante que o leitor saiba que em Angst, mesmo
quando se trata de um medo vago e antecipatério, ocorre um estado de prontidao
reativa, visceral, intensa, algo vinculado a sensacado de perigo e muitas vezes
proximo da fobia e do pavor.

O medo e a ansiedade sao dois sentimentos demarcados como diversos e
de conotagbes diferenciadas, mas que se podem superpor em determinadas
circunstancias. Nem sempre é possivel diferencia-los com exatidao. A ansiedade,
mesmo quando ligada ao medo, se refere a uma inquietacdo medrosa perante um
perigo sem resolu¢cdo, é uma ameaga que ainda ndo €& imediata; o medo é
geralmente uma reacgao a algo mais imediato (HANNS, 1996).

A ansiedade e o medo passam a ser reconhecidos como patolégicos
quando sao exagerados, desproporcionais em relagdo ao estimulo, ou
qualitativamente diversos do que se observa como norma naquela faixa etaria e
interferem com a qualidade de vida, o conforto emocional ou o desempenho diario
do individuo (ALLEN, 1995).

E importante diferenciar o sentimento de ansiedade com o transtorno de
ansiedade. Para Castillo e cols (2000), a ansiedade prepara o individuo para lidar
com situagdes potencialmente danosas, como punicbes ou privagdes. Deste
modo, a ansiedade prepara o organismo a tomar medidas necessarias para
impedir a concretizagdo desses possiveis prejuizos, ou pelo menos diminuir suas
consequéncias. Portanto a ansiedade é uma reacdo natural e necessaria para a
autopreservacdo. Ja o transtorno de ansiedade é uma preocupacdo exagerada

que pode abranger diversos eventos ou atividades da vida da pessoa. Pode vir
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acompanhado por uma variedade de sintomas como irritabilidade, tensoes
musculares, perturbacdes no sono, inquietacao, falta de ar ou sensacao de félego
curto, sudorese, maos frias e umidas, boca seca, vertigens e tonturas, nauseas e
diarréia, impaciéncia, dificuldade de concentracdo ou memoria prejudicada (DSM
— 1V, 2002). Costuma causar um comprometimento significativo no funcionamento

social ou ocupacional da pessoa, podendo gerar um acentuado sofrimento.
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3. OBJETIVOS

3.1 Objetivo Geral

Investigar retrospectivamente as reagbes emocionais desencadeadas nas
maes de criancas que receberam resultado do teste do pezinho alterado na
primeira dosagem da TIR, porém normal na 22 dosagem da TIR e que,
portanto fazem parte do grupo de falso — positivos do rastreamento
neonatal para FC.

3.2 Objetivos Especificos

Identificar se as lembrangcas da época de suspeita de fibrose cistica
desencadeiam atualmente reacées emocionais perturbadoras a mae;
Identificar possiveis alteracbes na relacdo mae — filho na época do
rastreamento da fibrose cistica nos casos de resultados falso — positivos;
Verificar se houve mudangas nos cuidados neonatais da mae com o filho
apoés a noticia de suspeita da doencga, nos casos de falso — positivos;
Comparar se entre os biénios analisados houve diferenga significativa nas
reagbes emocionais vivenciadas pelas méaes no periodo de rastreamento

neonatal da fibrose cistica.
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4. MATERIAL E METODO
4.1 AMOSTRA

Este € um estudo de corte transversal, no qual foram entrevistadas 81
mulheres que aceitaram participar da pesquisa, residentes em Curitiba, as quais
tiveram filhos entre 2004 e 2007. Houve 1 caso de falso — negativo, no qual o
primeiro resultado da TIR foi alterado e o segundo normal, porém a sintomatologia
clinica e os exames posteriores diagnosticaram a FC. Para esta pesquisa, foram
incluidas na amostra 80 mulheres cujos filhos tiveram resultado do primeiro teste
do pezinho com valor de corte da TIR maior ou igual a 70 ng/mL, porém 2° teste
com resultado normal. O célculo do tamanho da amostra foi realizado com o
objetivo de estimar o percentual de maes que apresentaram a reagdo emocional
de preocupacdo. Com base nos resultados do estudo piloto (20 casos), a
estimativa inicial deste percentual foi igual a 80%. Considerando-se o nivel de
confianca de 95%, para estimar o referido percentual com margem de erro
maxima de 10%, seriam necessarios pelo menos 61 casos. Todas as participantes
leram e assinaram o termo de consentimento livre e esclarecido — TCLE (Apéndice
A), o qual foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da PUC — PR em
11 de dezembro de 2006, sob o registro no CEP n®. 1415 (Anexo 1).

4.2 LOCAL DE COLETA DE DADOS

A coleta de dados ocorreu na residéncia das maes residentes em Cuiritiba,
com a devida autorizagado destas, no periodo de julho de 2007 a agosto de 2008.
O Laboratério da Fundacdo Ecuménica de Protecdo ao Excepcional, localizado
em Curitiba — PR, situada a Avenida Prof. Lothario Meissner, n°. 836, instituicao
referéncia em Triagem Neonatal no Estado do Parana, forneceu o telefone das
maes, mediante prévia autorizacdo das mesmas, para que a pesquisa se

efetivasse.

4.3 INSTRUMENTO

- Entrevista Estruturada (Apéndice B)
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A entrevista estruturada desenvolve-se a partir de uma relacao fixa de
perguntas, cuja ordem e redacdo permanece invariavel para todos os
entrevistados, que geralmente sdo em grande numero. Por possibilitar o
tratamento quantitativo dos dados, este tipo de entrevista torna-se o mais
adequado para o desenvolvimento de levantamentos sociais, ja que as respostas
obtidas sdo padronizadas. A lista de perguntas que fazem parte do roteiro de
entrevista também pode ser chamada de questionario (GIL, 2010). Para este
estudo adotou-se o nome de entrevista estruturada, pois as maes nao
preencheram sozinhas as perguntas, a pesquisadora conduziu a coleta de dados
como uma entrevista.

O roteiro de entrevista foi elaborado pelos pesquisadores para esta
pesquisa, sendo que cada pergunta poderia ser assinalada pela mae com uma ou
mais alternativas de respostas. Além das alternativas de multipla escolha, as maes
poderiam acrescentar seus relatos das experiéncias vivenciadas por elas, caso
assim desejassem. As perguntas contemplaram questdes referentes ao meio de
informacdo para o recebimento da noticia do resultado alterado do teste do
pezinho, conhecimento sobre a FC, importancia ou nao do apoio psicolégico,
lembrancas atuais do periodo de incerteza do diagnostico, além de uma descri¢cao
dos tipos de reagbes emocionais que poderiam ser vivenciadas pelas maes
naquele periodo.

Para descrever os tipos de reagdes emocionais, foram utilizados como base
os estudos de Zagalo — Cardoso e Rolim (2001), sobre o impacto psicologico de
doencgas genéticas. De acordo com estes pesquisadores, as principais implicacées
a nivel emocional, comportamental e social do estado de risco genético, descritas
sao:

Emocionais: incerteza, duvida, desconforto, vulnerabilidade, fragilidade, vergonha,
culpa, depressao.

Comportamentais: mudanga nas decisdes e projetos de vida, menor envolvimento
em tarefas gratificantes, comportamentos suicidas.

Sociais — discriminacao, estigmatizagao.
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Apbs o aparecimento de uma doenga genética ou de uma suspeita de doenca
genética, verifica-se que as familias tendem a desenvolver um processo de
superagdo, sendo descritas quatro padrées de respostas mais frequentemente
identificaveis nos individuos sob tensdo emocional, conforme afirma Falek e
Britton (1974):

1) Choque e denegacao;

2) Ansiedade;
3) Revolta/ Culpa;
4) Depressao.

Os padrdes basicos de resposta parecem nao depender, diretamente do
trauma, mas serem reacdes gerais de adaptacao a qualquer situacdo de grande
sobrecarga emocional. A ordem de manifestacdo dessas fases é muito variavel de
pessoa para pessoa. Essas respostas psicologicas sdo consideradas “normais”,
como também representam uma etapa necessaria para compreender, integrar e
lidar com o diagnéstico genético.

Foi realizado um estudo piloto com 20 maes no intuito de verificar se o
roteiro de entrevista seria capaz de atingir os objetivos desta pesquisa. O
resultado do estudo piloto mostrou que o questionario contemplava os aspectos
necessarios para responder aos objetivos da pesquisa. Os casos analisados pelo
estudo piloto fazem parte da amostra total da pesquisa (N=80).

O instrumento foi aplicado por uma uUnica avaliadora, com formacdo em
psicologia. A aplicacao durava cerca de 40 minutos e foi pedido para que as maes

ficassem sozinhas com a avaliadora.

4.4 PROCEDIMENTOS

Por meio do banco de dados do laboratério da FEPE, foram selecionadas
as mulheres residentes em Curitiba que tiveram filhos entre os anos de 2004 a
2007, e que foram convocadas para repetir o “teste do pezinho” de seus filhos,
especificamente pelo resultado acima do valor de corte para TIR. No intuito de
preservar 0s principios éticos e a identidade das maes, o servigo de “Call Center”

da FEPE, nos meses de marco a junho de 2007, fez contato telefénico com as
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maes curitibanas que se enquadravam no perfil da pesquisa, solicitando sua
autorizacdo para que seu nome e telefone fossem divulgados a pesquisadora,
explicando sobre os objetivos do estudo em questdo. Com o aceite das méaes, os
dados foram disponibilizados a pesquisadora, a qual fez contato telefénico com a
mae e agendou uma visita domiciliar.

No ato da entrevista com a mae, a pesquisadora explicou a finalidade de
sua visita, o objetivo da pesquisa, 0 nome da entidade e das pessoas envolvidas,
sua importancia para comunidade pesquisada e particularmente a importancia da
colaboragao pessoal do entrevistado. Além disso, foi ressaltado que a entrevista
teria carater estritamente confidencial e que as informacdes prestadas estariam
sob anonimato. Depois de estabelecido este “rapport” (“quebra de gelo”), foi
realizada a leitura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido e entdo foi
conduzida a entrevista estruturada conforme o roteiro (Apéndice B), com o tema
central do estudo.

Os resultados obtidos no estudo foram expressos por frequéncias e
percentuais ou por médias, medianas, valores minimos, valores maximos e
desvios padroes.

A priori, os resultados foram divididos em dois biénios: 2004 — 2005 e 2006
-2007, no intuito de comparar se entre os biénios analisados houve diferenca
significativa nas reagbes emocionais vivenciadas pelas maes no periodo de
rastreamento neonatal da FC em funcdo da passagem do tempo, ou seja, verificar
se as maes que tiveram filhos entre 2004 e 2005 e foram entrevistadas em 2007
ou 2008, teriam tipos de lembrangas do evento semelhantes ou ndo daquelas
maes que tiveram filhos em 2006 ou 2007 e foram entrevistadas até um ano
depois. Para a comparagao desses biénios em relagdo a variaveis qualitativas, foi
usado o teste exato de Fisher ou o teste de qui-quadrado. A andlise dos dados
nao foi realizada por biénio, pois ndo houve diferenca estatistica significativa entre
os biénios em todos os resultados, 0 que permitiu analisar os dados em um Gnico
grupo. Optou-se por manter os resultados divididos por biénios na apresentagcao
das tabelas, no intuito de mostrar as analises comparativas que evidenciam que o

tempo néo interfere no padrdo de resposta emocional, ou seja, as maes que
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receberam o teste do pezinho em 2004-2005 relatam vivéncias emocionais
semelhantes as que receberam em 2006-2007.

Para avaliagdo da associacdo entre duas variaveis qualitativas, foi
considerado o teste de Qui-quadrado ou o teste exato de Fisher. Valores de
p<0,05 indicaram significancia estatistica. Os dados foram analisados com o
programa computacional Statistica v.8.0. Os aspectos emocionais foram
analisados por teorias psicologicas especificas para os tipos de problematica
abordados neste estudo.
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5. RESULTADOS E DISCUSSAO
5.1 CARACTERIZACAO DA AMOSTRA

A amostra foi composta por 80 mulheres, a média de idade foi de 30 anos,
residentes em Curitiba, sendo a maioria casada, com ensino fundamental

completo, conforme dados das tabelas 2 e 3:

Tabela 2 — Estado civil das maes entrevistadas.

Estado Civil

2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%)

Casada 34 85 35 87,5 69 86,25
Divorciada 0 0 1 2,5 1 1,25
Separada 1 2,5 2 5 3 3,75
Solteira 3 7,5 4 10 7 8,75

Tabela 3 — Grau de escolaridade das maes entrevistadas.

Escolaridade

2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%)

Ensino

Fundamental 1€ 32,5 10 25 23 28,75
Ensino Médio 16 40 22 5 38 475
Superior
Incompleto 2 5 4 10 6 7,5
Superior 9 225 4 0 3 1605

Completo
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Na tabela 4 constam os dados evidenciando que nao foi encontrada
associacdo significativa entre a escolaridade das méaes com a necessidade de
mais informacdes, necessidade de acompanhamento psicoldgico, entendimento
da carta e o desencadeamento de reagdes emocionais. Este dado indica que o
impacto psicolégico independe do nivel de escolaridade para esta amostra.

Tabela 4 — Escolaridade e impacto psicologico

Escolaridade
Ensino médio

Até ensino Superior
* 4 mpl
meédio cosup:rti%rou completo ou Valor
incompleto _ sup mais de p*
incompleto

n=23 % n=4 % n=13 %

Necessidade de

informacéao LA 25 8 61,5 0,038

Necessidade de
acompanhamento 13 56,5 16 36,4 8 61,5 0,14
psicologico

Entendimento
correto da carta

Tristeza 12 52,2 10 22,7 8 61,5 0,009

8 34,8 19 43,2 7 53,8 0,534

Ansiedade 12 52,2 23 52,3 10 76,9 0,26
Preocupacao 20 87 31 70,5 9 69,2 0,291

Angustia 5 21,7 4 9,1 2 15,4 0,355

Medo 7 30,4 15 34,1 4 30,8 0,945
* Teste de Qui — quadrado p<0,05
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A maior parte das criangas estava com trés semanas de vida quando as
maes receberam o primeiro resultado da dosagem da TIR alterada.

Tabela 5 — Idade da crianca quando a mae recebeu a noticia do 12 Teste de

TIR Alterado
Idade 2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%)
Menos de 1 més 27 67,5 36 90 63 78,75
1 Més 10 25 4 10 14 17,5
2 Meses 1 2,5 0 0 1 1,25
3 Meses ou mais 2 5 0 0 2 2,5

Valor de p* para: recebimento antes de 1 més x depois de 1 més = 0,027

Este resultado demonstra que a grande maioria das criangas estdo sendo
reconvocadas na época adequada, ou seja, nos primeiros 30 dias de vida, antes
de iniciar a queda gradual da concentracdo da TIR, pois a partir de entdo se inicia
uma queda gradual da concentragdo da substancia, embora ainda existam maes
que receberam a informagéo para recoleta quando a crianga estava com 1 més.
Este dado também indica uma melhora na comunicagdo com as familias no
passar do tempo, pois no segundo biénio (2006-2007), o indice de criangas
convocadas no periodo de zero a trés semanas foi maior. E importante citar que o
fato da méae ter recebido a noticia no primeiro més de vida da crianga néo
necessariamente indica que a recoleta foi ao primeiro més, e o ideal é que tanto a
noticia quanto a recoleta seja realizada num prazo de 30 dias, pois quanto mais
cedo for realizado o segundo teste, maiores os beneficios para a crianca e para a
familia, pois a repeticdo do exame nos primeiros 30 dias de vida da crianca reduz
0 numero de falso — positivo em 90% (SANTOS e cols, 2005). Além disso, quanto
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mais precocemente a familia for orientada de que nao se trata de um diagnéstico
definitivo de FC, melhores os ganhos na saude emocional, pois € a relacdo entre a
crianga e seu cuidador que garantirao a qualidade do desenvolvimento emocional
do ser humano. Para Mariotto (2009), um ambiente enriquecido para a criangca nos
seus primeiros meses € aquele que se da a partir da interacdo com o cuidador,
que neste caso é a mae. Se a mae estiver orientada e sem a vivéncia de
sentimentos ansiogénicos, certamente tera uma qualidade de relacionamento mais
salutar com seu filho.

Um aspecto questionado por este estudo é se o tempo de recebimento da
carta interfere na resposta emocional vivenciada pela mae. Os dados da tabela 6
mostram que nas categorias “angustia”, “ansiedade” e “preocupacado” nao foram
encontradas associagdes significativas entre essas reac¢des e o tempo desde o dia
de nascimento da crianca até a data em que a mae recebeu a carta. Porém, foi
encontrada uma tendéncia estatistica para a correlagéo entre o0 “medo” e o tempo
de recebimento da carta. Quanto mais tarde a mae recebe a carta, mais medo da
doenca foi desencadeado, pois certamente com o passar dos dias, mae e filho ja
estdo mais enlagados neste inicio de relacionamento em que as trocas afetivas
sdo constantes e a possibilidade de algo desconhecido vir a comprometer esta

interacdo passa a ser encarada como vivéncia negativa.

Tabela 6 — Idade da crianca quando a mae recebeu o resultado da 12 TIR e
resposta emocional

. Tempo

Reacao - - Valor
emocional Menos de 1 més 1 més ou mais de p*

n % n %
Angustia 7 11,11 3 21,43 0,377
Ansiedade 37 58,73 6 42,86 0,375
Preocupacao 46 73,02 12 85,71 0,497
Medo 17 26,98 8 57,14 0,055

*Teste exato de Fisher, p<0,05
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Vale ressaltar que de acordo com Cunha (2002), as experiéncias
fundamentais do desenvolvimento emocional sdo baseadas por meio dos afetos e
emocodes positivas para que haja a garantia de um desenvolvimento adequado.
Este € um aspecto de alerta para os profissionais de saude no sentido de agilizar
o processo de informacao do teste alterado, recoleta e entrega do 2° exame,
descartando ou confirmando a possibilidade da doenca.

5.2 MEIOS DE INFORMAGAO DO RESULTADO ALTERADO DA TIR

A informacdo de um evento negativo € uma fonte geradora de estresse
emocional, e a qualidade da informacdo prestada pode amenizar os efeitos
psicolégicos adversos de uma situagao dificil. Por este motivo, torna-se necessario
abordar o modo como as maes estdo sendo informadas da alteragao do teste do
pezinho. A tabela a seguir mostra que o contato por telefone e pelo correio sdo os

meios de comunicacdo mais utilizados para esta informacao.

Tabela 7 - Dispositivos de comunicacao referidos pelas maes, por meio dos
quais receberam informacoes sobre o 12 resultado alterado da TIR.

Dispositivos 2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%)

Telefone 24 60 17 42,5 41 51,25
Correio 16 40 24 60 40 50
Unidade Basica
de Satude 8 20 5 12,5 13 16,25
Fospltal / 4 10 2 5 6 7.5

Maternidade

Visita domiciliar
do agente 1 2,5 1 2,5 2 2,5
comunitario
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Nota-se que no primeiro biénio (2004-2005), a informagéo via telefone foi
mais utilizada, e com o passar do tempo, as maes relatam receber a informagao
via correspondéncia, porém ndo tem a oportunidade de ser orientada sobre o
resultado no instante em que recebe a carta. Partindo deste pressuposto, as maes
foram questionadas sobre a necessidade de esclarecimentos sobre o resultado do
teste do pezinho.

Tabela 8 - Necessidade de maiores informacoes sobre a alteracao detectada
no teste do pezinho e recoleta da 22 amostra de sangue da crianca.

Necessidade

de 2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%) XZ'°[
informacoes P
Sim o4 60 07 675 51 638
0,640
N&o 16 40 13 325 29 363

* Teste exato de Fisher, p<0,05

O estudo aponta que a maioria das maes (63,8%) acha hoje que na época
necessitava de mais esclarecimentos quando recebe o primeiro resultado alterado.
Além disso, é importante questionar se o dispositivo de informacéo interfere na
necessidade ou ndo de mais esclarecimentos. Os dados da tabela 9 mostram que
das maes que receberam a noticia da alteracdo do primeiro teste pelo telefone,
41,94% alegam necessidade de mais informacdes, das que receberam pelo
correio, 30% relatam necessitar de mais informagdes. As que receberam tanto
pelo telefone quanto pelo correio, apenas 10% mostram caréncia de informacgdes.
Esta associagédo revela que a informagéo prestada por telefone e também pelo
correio sdo os meios mais efetivos de informacédo. Acredita-se que apenas em
virtude do niumero da amostra ndo houve associagao significativa estatisticamente.

Além disso, das maes que receberam a informacao por correio e telefone,
50% mostram um entendimento correto do teste do pezinho, ou seja,
consideraram como um teste de triagem e ndo um diagndéstico confirmatério. Das

maes que receberam apenas por telefone 45,16% apresentam entendimento
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correto do teste e das que receberam so pelo correio, 43,33% entenderam o teste
corretamente.

Tabela 9 - Necessidade de mais informacoes x Meio de informacao

Dispositivos de informacao

Necessitou de

i Somente Somente Telefone Valor
mais r
informacdes Telefone Correio e Correio S de p
n % n % n % n %
Nao 18 58,6 21 70 9 90 3 33,3
0,569
Sim 13 419 9 30 1 10 6 66,6

* Teste de Qui — quadrado p<0,05

Estes dados indicam a necessidade de aprimorar a qualidade da
informacédo prestada para a mée, pois a informag@o e a orientacdo sdo fontes
redutoras do estresse gerado por um evento traumatico, desmistificando as
fantasias psiquicas criadas diante de um contexto de doenca. De acordo com
Zagalo — Cardoso (2001), a explicacdo da ocorréncia ou da suspeita de uma
doenca genética pode desfazer idéias misteriosas e equivocas, corrigindo
concepcodes errbneas e consequentemente ajudando algumas pessoas a lidar com
0 “medo do desconhecido”. Aquilo que é conhecido e compreendido pode ser
manejado de modo mais realista do que aquilo que ¢é desconhecido e
incompreensivel. E importante salientar que as bases da constituicio psiquica sdo
formadas pela relacdo mae e filho.

De acordo com Winnicott (1987), entre mae e bebé existe uma relagao
unitaria, em que a mae tem um tipo de identificagdo extremamente complexa com
o bebé, na qual ela se sente muito identificada com ele, embora naturalmente
permaneca adulta. O apoio do ego materno facilita a organizagdo do ego do bebé,
que com o tempo torna-se capaz de afirmar sua prépria individualidade e até
mesmo de experimentar um sentimento de identidade pessoal. Certamente, para

que ocorra todo processo de identificagdo primaria, ha a necessidade de um
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ambiente favoravel. Esta afirmacado justifica que além de uma orientagao
adequada, uma postura acolhedora por parte do profissional de saude no
momento da noticia da alteracdo do “teste do pezinho” é fundamental,
preservando a saude emocional da diade mae e filho e minimizando os efeitos de
uma interpretagao distorcida de um teste de triagem.

Como salienta MARIOTTO (2004), a inscricao de marcas psiquicas
realizadas na operacdo de subjetivacdo do bebé corresponde ao trabalho de
simbolizagdo em que o funcionamento do ser estaria submetido a um sistema de
representacdes. Trabalho este de responsabilidade daquele que vem ocupar o
lugar de cddigo da linguagem (agente materno), operando um trabalho de
ciframento e deciframento das experiéncias.

Os resultados obtidos por este estudo trazem subsidios para melhorias na
qualidade do programa de rastreamento neonatal da FC, em especial no que se
refere a transmisséo da informacgéo prestada as familias. Primeiramente, acredita-
se que a informagéo sobre a alteracdo do teste do pezinho deve ser realizada por
um agente de saude pessoalmente a mée. Atualmente, com a expansédo dos
programas de saude da familia (PSF), as unidades basicas de saude contam com
uma gama de profissionais que podem convocar a mae para unidade ou realizar a
visita domiciliar para informar a necessidade de recoleta da amostra de sangue da
crianca para o exame. Nesta oportunidade, a familia podera contar com o
acolhimento e esclarecimentos de um profissional de saude, minimizando os
efeitos ansiogénicos de uma incerteza diagnostica, com explicagdes adequadas
dos riscos, limitacbes e caracteristicas do rastreamento neonatal. Estas
explicacdes podem desfazer idéias equivocas, corrigindo concepgoes errbneas e
ajudando as familias a lidar com o medo do desconhecido. O intuito ndo é dizer o
que a mae deve fazer, mas sim de acolher esta mae, sustentando o saber
espontaneo que ela mesma possui sobre o seu filho, diferenciando o saber
cientifico e o saber como mae.

Para que isto ocorra de modo efetivo, vale ressaltar a importancia e
a necessidade de capacitagdo constante dos profissionais de saude no ambito da

triagem neonatal.
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5.3 TIPOS DE REACOES EMOCIONAIS

Estudos sobre as implicagdes psicologicas de riscos genéticos apontam o
desencadeamento de vivéncias de sentimentos de vulnerabilidade e fragilidade
para as familias envolvidas. Para Rolim (2005), respostas emocionais de
apreensdo, preocupacdo, medo e ansiedade sdo inerentes as situacdes que
envolvem o risco de desenvolver uma doencga. Esse dado vai ao encontro dos
resultados encontrados com esta pesquisa, em que reagdes emocionais de

“preocupacao”, “tristeza”, “medo” foram citados pelas maes ao recordarem do

periodo de rastreamento neonatal.

Tabela 10 — Tipos de reacoes emocionais indicadas pelas maes nho momento
da entrevista, referente a época em que souberam do resultado
alterado do teste do pezinho.

Tipos de

reacdes  2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%) Xg';{
emocionais
Preocupacao 27 67,5 33 82,5 60 75 0,196
Ansiedade 22 55 23 575 45 563 1
"gigﬁ;aa 21 52,5 12 30 33 423 0,068
Tristeza 18 45 12 30 30 375 0,248
Susto 12 30 5 125 17 21,3 0,264
Angustia 7 17,5 4 10 11 138 0,518
Revolta 2 5 0 0 2 25 0,494
Culpa 1 25 0 0 1 125 1
Raiva 0 0 1 2,5 1 1,25 1
Outros 8 20 7 17,5 15 18,8 1

*Teste exato de Fisher, p<0,05
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A reacado emocional inicial citada pelas maes com maior freqiiéncia foi a
“preocupacao”. Sabe-se que a maternidade faz com que a mulher se dedique,
especialmente nos primeiros dias de vida da crianca, quase que exclusivamente
ao recém — nascido. Além disso, a mae é tomada naturalmente pelo estado de
“preocupacao materna primaria” (WINICOTT, 2000). Porém, a “preocupacao”
referida pelas maes foi a preocupagao com uma doenga, que poderia ou nao ser
confirmada. No fenbmeno da “preocupacdo materna primaria”, a mae esta mais
sensivel as necessidades do bebé, especialmente aos cuidados corporais.

Winnicott (2000) afirma que o fornecimento de um ambiente
suficientemente bom na fase mais primitiva capacita a crianga a comecar a existir,
a ter experiéncias, a construir um ego pessoal, a dominar os instintos e a
defrontar-se com todas as dificuldades inerentes a vida. Por esta razdo €
necessario que o individuo tenha o seu inicio em um ambiente especializado
intitulado “preocupacao materna primaria”’. Sabendo deste fato, verificou-se se a
“preocupacao” fez com que as maes aumentassem os cuidados neonatais com o
filho e ndo foi encontrada associagao significativa entre o aumento de cuidados no
periodo de rastreamento neonatal da FC e a preocupacao relatada pelas maes
(p= 1). Das maes que relataram “preocupacao”, 58,33% relatam também um
aumento dos cuidados puerperais com a crianga e das maes que nao relataram
“preocupacao”, 60% alegam um aumento de cuidados.

A “ansiedade” com o resultado também € uma das categorias mais citadas
pelas maes como vivéncia emocional negativa, resultado esperado diante de um
contexto de incerteza cognitiva. A “ansiedade” vivida pelas maes explica-se,
sobretudo pelo medo e preocupagdo com a saude do neonato nos primeiros
tempos de vida. Posteriormente, estd associada aos receios com a saude e
desenvolvimento do bebé. Barros (2001) aponta que o fato de ndo ser possivel ter
informagdes definitivas sobre o estado de saude ou sobre o prognéstico da
crianga, contribui para agravar a ansiedade. A “ansiedade” citada pelas maes
pode ser caracterizada, de acordo com Hanns (1996), por expectativa sofrida em

torno de uma espera de resultado de exame.
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O contato inicial com a suspeita da doenga gera na mae “preocupagao”,
“tristeza”, “ansiedade”, como evidenciado nas reagdes emocionais dessas. Cabe
salientar que como afirma Klaus (2000), qualquer periodo de espera, no qual os
pais suspeitem ou venham a saber que seu bebé pode ter um problema, mas nao
possam ainda detecta-lo, pode aumentar a sua ansiedade.

O “medo” foi a terceira categoria referida pelas maes como sentimento
negativo. Este estudo reafirma que a “ansiedade” e o “medo” vividos no periodo de
incerteza do diagnostico sdo eventos negativos, porém sao inerentes a este
processo. Diante de uma situacao de sobrecarga emocional, as familias tendem a
apresentar respostas psicolégicas de adaptagédo, sendo a ansiedade, a revolta, o
medo, a raiva as mais frequentemente identificaveis (BRITON, 1974).

Vale salientar que o desenvolvimento emocional da crianga acontece por
meio da relacdo mae — filho, mediada pelos cuidados basicos puerperais. Os
estudos de Soares (2001) enfatizam que a fungdo do sistema de prestagédo de
cuidados € a protecdo do infante, pois é evidente a vulnerabilidade do recém
nascido, a qual se estende por alguns anos e ir4 diminuindo ao longo do tempo, a
medida que progride o desenvolvimento da crianga. Este processo é considerado
esperado para qualquer situagdo, porém diante de um contexto de incerteza
diagnostica e com respostas emocionais negativas, as atitudes das maes para
com o filho podem sofrer mudangas. Na tabela 11 estdo descritas as atitudes da
mae para com os filhos no periodo de incerteza diagnéstica encontradas em
nosso estudo. As respostas indicam que o nivel de atencdo e cuidados
dispensados para a crianga foi maior do que o esperado quando ndo ha o risco de
um problema. Sabe-se, de acordo com Jerusalinsky (2002), que uma atitude
hipervigilante ou superprotetora da mae apo6s os primeiros dias de vida e
motivadas por um agente externo, ou seja, uma doenga pode provocar efeitos
adversos na interacdo entre a mae e a crianga, relacionamento este, primordial
para o desenvolvimento da subjetividade do pequeno ser.

A manifestagdo de cuidados com uma crianga apresenta-se com um limite
muito ténue entre o essencial e 0 excesso na realizagdo destes cuidados. Os pais

que véem seu filho de modo indefeso e o concebem como mais carente do que
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qualquer outro bebé, sentem-se impelidos a fazer mais por ele, esforcam-se ao
maximo por antecipar-se a toda e qualquer necessidade. Este mais, chama-se
superprotecao. Quanto mais superprotecao a crianga tiver, mais fica sem a quota
de aprendizagem da vida pela qual passa habitualmente todo bebé a partir do

momento em que sai do ventre materno (CORIAT, 1997).

Tabela 11 — Tipos de atitudes relatadas pelas maes nos cuidados com o filho
durante o periodo de rastreamento neonatal da FC.

Tipos de Valor
atitudes 2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%) de p*

Aumento dos

cuidado_s 22 55 21 52,5 43 53,8 1
puerperais
Hipervigilancia 16 40 16 40 32 40 1
de';"iii:;éo 11 27 11 275 22 275 1
Superprotecao 8 20 5 12,5 13 16,3 0,546
Maior aceitacao 1 2,5 1 2,5 2 2,5 1
Rejeicao 0 0 0 0 0 0 -

*Teste exato de Fisher, p<0,05

Diante destes resultados, coloca-se um questionamento: Sera que estas
atitudes permanecerédo no decorrer do estabelecimento da relacdo mae e filho? A
mé&e idealiza seu filho antes mesmo de seu nascimento. Ao se deparar com o filho
real, vai identificando-se as suas necessidades, dando suporte ao
desenvolvimento das principais fungdes do eu, na integragdo no tempo e no
espaco, na unificagdo entre a vida psiquica e o corpo do lactante. Esta é a “mée

suficientemente boa”, conforme descreve Winnicott (1987).
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A questdo que se coloca é se a possibilidade de uma doenca (que nao vai
se confirmar) pode provocar atitudes na méae que nao serdo mais conduzidas pela
sua identificacdo com a criangca, mas com sua preocupacdo com a doenca. No
intuito de averiguar se as reagdes emocionais desencadeadas no momento de
incerteza diagnostica permaneceram manifestando-se na mae e interferindo na
relacdo mae e filho, as participantes foram questionadas sobre os tipos de

lembranca que possuem atualmente do periodo do rastreamento.

Tabela 12 — Tipos de lembrancas que a mae possui atualmente sobre o
periodo do rastreamento neonatal da FC.

Tipos de o o o Valor
lembrancas 2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%) de p*
Normal 24 60 26 65 40 50
Evito pensar 6 15 5 12,5 11 13,8
Lembra com
tristeza 6 15 5 12,5 11 13,8
Nao consigo 5 5 4 10 6 75
nem pensar
Ainda lembra
com 4 10 0 0 4 5
preocupacao
Normalmente x outras 0,820

* Teste de Qui — quadrado p<0,05

Os dados da tabela 12 mostram que 50% das maes lembram do ocorrido
sem o desencadeamento de reagdes emocionais negativas. Este dado sugere que
0 impacto psicolégico inicial pode ter sido baixo, ou tende a se minimizar com o
passar do tempo, sendo que é possivel o desenvolvimento de recursos de
superagao ao longo do tempo, especialmente se recursos de orientacao e apoio
forem langados. E primordial considerar a orientagcdo s maes sobre a estratégia

de rastreamento neonatal, salientando que o numero de falso — positivos €
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elevado, para que a preocupacao referida pelas maes possa dar lugar a fontes de
informacdes seguras e tranquilizadoras, preservando o estabelecimento do lago
entre ela e seu filho.

Informar a mae sobre a doenga nédo significa destitui-la de seu saber sobre
a crianga. Sao saberes diferentes, ou seja, um é o saber cientifico, e o outro o
saber inconsciente, necessario para que a crianca se estruture em sua
subjetividade. “As linhas do destino da crianga, tanto de sua pessoa quanto do seu
desejo estao escritas nos pais, ditadas pelo desejo destes para com seu rebento”
(CORIAT, 1997).

Nao foi encontrada associacao significativa entre a ansiedade durante a
espera do 2° teste do pezinho e a forma de lembrar do evento atualmente
(p=0,360). Das méaes que relataram ansiedade durante a espera do 2° teste do
pezinho, 57,78% lembram do fato normalmente hoje, e das maes que nao
relataram ansiedade durante a espera do resultado final do teste do pezinho,
68,57% afirmam lembrar do evento normalmente. Por meio destes dados, verifica-
se que o impacto psicoldgico inicial tende a se diluir com o tempo, e a atitude das
méaes de hipervigilancia e aumento de cuidados com o filho ndo permanece apos a
exclusao da possibilidade da doencga. O estudo realizado por Moran e cols (2006)
mostra resultados semelhantes a este no que se refere aos efeitos psicologicos
residuais da possibilidade da FC, pois o autor ndo encontrou nenhuma evidéncia
significativa de efeitos emocionais que tenham durado por muito tempo nas
familias. Do mesmo modo, Beucher e cols (2010), em um estudo francés que
avaliava o estresse dos pais depois de um resultado — falso positivo para FC,
verificou que trés meses apds a realizacdo do teste do suor, descartando a
possibilidade da FC, 86% dos pais mostraram-se sem o desencadeamento de
ansiedade e tranquilos em relagdo a doenca.

Esta pesquisa averiguou também a atitude das familias para com as maes
no periodo de incerteza diagnostica, considerando a importancia de possuir um
grupo social de apoio diante de experiéncias negativas. Além disso, a maternidade
€ um processo de adaptacdo da mulher e a ameaga de uma doenga pode

desencadear reagbes emocionais aversivas. Os resultados mostram que as
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familias atuaram como fonte de apoio (71,25%) e aceitagao (38,75%) da realidade.
As afirmacdes de Figueiredo (2001) salientam que os relacionamentos com o
grupo familiar e a relagdo conjugal podem constituir-se como notoria fonte de
apoio social, tanto na adaptagcao da mulher com a maternidade como diante de

uma incerteza diagnostica.

5.4 CONHECIMENTO DAS MAES SOBRE A TRIAGEM NEONATAL E A
FIBROSE CISTICA

A FC é uma doenca pouco conhecida pela populacdo brasileira, embora
tenha sido descrita pela primeira vez em 1938 por Andersen (ANDERSON, 1938).
Antes da implantacdo do programa de triagem neonatal no Estado do Parana no
ano de 2001, a média de idade do diagnostico da doencga era de 1,6 anos, e
infelizmente as criancas ja apresentavam desnutricdo importante e colonizacao
precoce por germes habituais a FC (Santos e cols, 2005). A partir da inclusao da
FC no programa de triagem neonatal do Parand, no ano de 2001, é possivel
vislumbrar o tratamento precoce em centros especializados e a difusdo do
conhecimento da doenca para a populagao geral. Tendo isso em vista, investigou-
se neste estudo qual a percepcéo e o entendimento das maes tanto em relagcao ao
“teste do pezinho” como em relagdo a FC. Tal como afirma Bloch e Evers —
Kiebooms (1989), o conhecimento do resultado de um teste ou a finalidade do
mesmo parece ajudar a reduzir a incerteza e dar oportunidade para planejar o
futuro.

No que diz respeito ao entendimento do “teste do pezinho”, as participantes
do estudo mostram que o rastreamento foi entendido como um método
investigativo por apenas 42,5% do total da amostra. Para chegar a este resultado,
questionou-se se as maes conceberam o teste como um diagndstico confirmatério
(“A crianca tem FC, tem uma doencga grave”) ou como uma possibilidade de
doenga (“Talvez tenha FC”). Os resultados sugerem que as maes perceberam o
resultado do teste muito mais como uma possibilidade de doenga do que como um
diagnéstico, embora a idéia errbnea de que o rastreamento neonatal € um método
de diagnéstico ainda aparece no discurso de 23% das maes, que assinalam “A

crianca tem FC” e “A crianga tem uma doenca grave que a mae nao conhece”.
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Este dado indica que ainda ha muito a ser feito no sentido de orientar a populagéao
sobre a diferenca conceitual importante entre um método de rastreamento de uma

doencga, e um método de diagnéstico de uma doenca.

Tabela 13 — Percepcao das maes sobre o primeiro resultado alterado da
triagem neonatal para FC.

Respostas das maes
sobre o que
entenderam do primeiro gggg (%) gggg (%) Total o Vel
resultado alterado do
teste do pezinho

Talvez a crianca tenha 14 35 20 50 34 425

FC
Erro no laboratorio 14 35 10 25 24 30
A crianca tem FC 7 17,5 6 15 13 16,3

A crianca tem uma
doenca grave que a 4 10 1 2,5 5 6,25
mae nao conhece

Nao lembra 2 5 2 5 4 5
Tem casos na familia 0 0 1 2,5 1 1,25
Talvez a crianca tenha 0,260

FC X outras respostas

*Teste exato de Fisher, p<0,05 , agrupando-se as classificagcoes diferentes de “talvez a crianca
tenha FC”.

Por meio da realizagdo do rastreamento neonatal da FC, a populacao
passa também a obter informagdes mais fidedignas sobre a doenga,
desmistificando certos equivocos sobre sua sintomatologia, além de torna-la mais
conhecida da populacao. Wiggins (1992) observa que as pessoas que usufruem
de informagédo genética, em comparagdo com aquelas que permanecem na
duvida, apresentam ganhos psicoldgicos aparentes. No intuito de verificar qual o
conhecimento a priori que as maes tém da FC, foram selecionadas caracteristicas
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verdadeiras da doenca e caracteristicas errbneas sobre a mesma, para que as

participantes pudessem assinalar de acordo com sua percepgao sobre a FC.

Tabela 14 — Percepcao atual das maes sobre o que era a FC no periodo do
rastreamento

Percepcao da mae 2004/2005 2006/2007 Total

o,
sobre a FC n=40 (% n=40 (%) n-go (%
Doenca muito grave 7 17,5 12 30 19 23,8
Doenca pulmonar 12 30 6 15 18 22,5
Doenca genética 9 22,5 7 17,5 16 20
Doenca que precisa
de tratamento a 6 15 8 20 14 17,5
longo prazo
Problema com a
crianca que nao
pode ser resolvido 4 10 9 22,5 13 16,3
facilmente
Doenca que nao tem 3 7.5 6 15 9 11,3
cura
Doenca do beijo
salgado 3 7,5 1 2,5 4 5
Doenca hereditaria 0 0 1 2,5 1 1,25
Problema com a
crianca resolvido 11 27,5 8 20 19 23,8
facilmente
T I (LS 8 20 5 125 13 163
deficiéncia mental
Nao Sabe / Nao > 5 v 17.5 9 11,3
Entende

Nao lembra 1 2.5 2 5 3 3,75
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A analise comparativa das respostas verdadeiras e respostas distorcidas
emitidas pelas maes sobre o conhecimento prévio que possuiam da FC mostra
que 40% das participantes no primeiro biénio assinalaram respostas fidedignas
sobre a FC, mas a maioria deste primeiro grupo possui atualmente uma visao
distorcida da doenca. Ja no segundo biénio, o percentual de acertos foi maior
(52,5%). O aumento de respostas corretas no segundo biénio vai ao encontro da
afirmacao de que incluir a FC no programa de triagem neonatal possibilita a
populacdo ao acesso de informagdes reais sobre a doenca. Entretanto, mais uma
vez ha a necessidade de destacar que visdes distorcidas da doenca ainda
permanecem, tais como: “A FC é um problema facilmente resolvido”, “a FC causa
deficiéncia mental”. Estas distorcdbes comprometem ndo s6 a visdo sobre a
gravidade da doenga como também os aspectos emocionais envolvidos nesta
percepcao. O Estado do Parana faz parte dos trés estados brasileiros que
incluiram a FC no programa de triagem neonatal, porém, decorridos 10 anos desta
iniciativa, ainda ha muito a ser feito no sentido de informar a populacao sobre esta
doenca.

O dado de que a FC €& uma doenga pouco conhecida suscita uma
discussao a respeito do impacto psicolégico que a suspeita da doenga provoca € o
conhecimento sobre a gravidade desta. Por um lado, vemos que o
desconhecimento das maes sobre a real gravidade da FC pode ser um fator de
protecdo no que diz respeito aos efeitos do impacto psicoldgico da possibilidade
da doenga, pois como o0 estudo demonstrou que a maioria das maes conhece
pouco sobre a FC, o impacto existe e se dilui com o passar do tempo, ou seja, a
intensidade deste impacto ndo se mantém. Por outro lado, é um direito que todo
cidadao possui de ser informado sobre saude e doenga. Vale salientar que com o
desenvolvimento social, a populagcado tem acesso a mais recursos de transmissao
do conhecimento e consequentemente torna-se mais informada. Deste modo,
como a tendéncia é que progressivamente a populacdo figue mais informada,
acredita-se que o impacto psicologico possa ser maior do que o encontrado
atualmente neste estudo. Entéo, o simples desconhecimento sobre a FC ndo sera

suficiente para proteger a mae do desencadeamento de reagdes psicoldgicas
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aversivas, sendo necessaria a implantagdo de estratégias de acolhimento desta
mae no momento da informagdo sobre a alteracdo do primeiro resultado da TIR,
no intuito de preservar a relacdo mae e filho e a saude mental da diade.

Outro aspecto que deve ser considerado € o quanto o estado brasileiro
investe em Educacdo em Saude. Decorridos 10 anos da implantagdo da FC no
rastreamento neonatal, percebe-se ainda um desconhecimento em relacdo a
doenca e até mesmo ao “teste do pezinho”. Sabe-se que precisa ser realizado,
mas a fungdo desta triagem é pouco conhecida. A medida que a populacéo for se
tornando mais educada sobre saude e a saude for mais disseminada em nosso
pais, o impacto psicoldgico possa ser maior do que o detectado por esta pesquisa.

Um estudo realizado nos EUA por Cavanagh e cols (2010) sobre a
importancia do aconselhamento genético nas familias que receberam resultados
falso — positivos para FC em seus filhos, ressalta que os pais que receberam
informagdes no aconselhamento genético no momento do teste do suor, mesmo
com alguns equivocos em relacdo a doencga, apresentaram maior retencao de
conhecimentos genéticos e maior abertura para conversarem sobre a doenca e
seus riscos em familia do que aqueles que nao passaram pelo aconselhamento

genético.

5.5 ACOMPANHAMENTO PSICOLOGICO

O trabalho da psicologia pode se estender a diversas areas de atuagédo. No
campo da triagem neonatal, a presencga do psicélogo ainda € restrita, embora este
profissional tenha subsidios para abordar os aspectos emocionais desencadeados
durante o rastreamento neonatal. O método utilizado atualmente para informar as
mées sobre alteracdes no exame de rastreamento para FC ndo contempla a
atuacao do psicologo. Este profissional quando atua, o faz apenas nos casos em
que ha confirmacao diagnéstica da doenca. As pessoas que buscam um servico
de psicologia fazem por demanda espontanea. Os dados da tabela 15 mostram
que apenas uma das participantes recebeu intervencdo de um profissional da

psicologia.
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Tabela 15 — Investigacao sobre a prestacao ou nao do servico de
acompanhamento psicolégico as participantes.

Teve
acompanhamento 2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%) X:IOI
psicolégico p
Sim 0 0 1 25 1 1,25
]
Nao 40 100 39 97,5 79 98,8

*Teste exato de Fisher, p<0,05

Percebe-se ainda que a idéia de passar pela intervengdo de um psicélogo
esta muito associada a prevengao terciaria, ou seja, quando ja ha um transtorno
psicolégico que necessite de intervencao. Esta afirmagédo vai ao encontro das
respostas das participantes quando foram questionadas sobre a necessidade do
acompanhamento psicolégico e 48,75% nao sentiram necessidade desta
intervencdo na época do rastreamento. Este dado instiga a pensar que o fato das
maes nao relatarem a necessidade do acompanhamento psicol6gico poderia estar
relacionado tanto ao desconhecimento da gravidade da FC, pois a percepcao das
maes sobre a doenca ainda é imprecisa, com baixo percentual de acertos para as
principais caracteristicas desta quanto no desconhecimento sobre que papel o
psicélogo poderia exercer neste contexto.
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Tabela 16 — Opiniao atual das maes sobre a necessidade ou nao do
acompanhamento psicoldgico na época do rastreamento.

Opiniao das maes
sobre o
acompanhamento
psicoldgico

2004/2005 (%) 2006/2007 (%) Total (%)

Importante pela

hecessidade de 18 45 19 47.5 37 46,3
apoio
Nao sentiu 18 45 21 52.5 39 488

hecessidade

Nao sabe a funcao

. 3 7,5 0 0 3 3,75
do psicélogo
Nao recebeu
orientacoes para 1 2,5 0 0 1 1,25

procurar

Vale salientar que o trabalho do psicélogo pode ser realizado no nivel de
prevencao primaria, e este € um campo emergente de atuagcao, pois as maes
passam por situagdes de vida desconfortaveis que geram reagbes emocionais
importantes, passiveis de serem trabalhadas e prevenidas. Além disso, o neonato
necessita quase que exclusivamente da figura materna nos primeiros meses de
vida e a qualidade da relagdo mé&e e filho vai garantir um desenvolvimento
emocional salutar para a crianga.

Sobre o atendimento psicologico, podem-se citar os estudos de Coriat
(1997), o qual faz uma reflexado a respeito da visdo que os pais possuem deste
tipo de intervencdo. Segundo esta autora, ha pais que encaram a proposta da
entrevista psicoldgica com tanta naturalidade quanto a de comparecer a uma
consulta médica, mas nao sdo a maioria. Ha4 aqueles que ndo dizem nada, mas
que nao solicitam. E h& aqueles que questionam para que serve a entrevista
psicoldgica, afirmando que estdo bem com o filho e ndo necessitam deste tipo de
ajuda.
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Para Coriat (1997), a pergunta - para que a entrevista psicologica? - parece
totalmente legitima. Neste questionamento formulado pelos pais € possivel supor
que recebam esta oferta imaginando que a mesma seria para os fins que estao
mais difundidos em nossa cultura, ou seja, ajudar os pais a acalmar sua angustia
e sua dor. Esta € a teméatica mais difundida em nossa cultura acerca da fung¢ao do
psicélogo.

A proposta de atuacédo da psicologia no contexto de incerteza diagnéstica
ndo vem para “acalmar” ou “consolar” os pais, mas sim acolher e fortalecer a
relacdo mae — bebé, para que a mae continue operando com seu saber sobre a
crianga, perguntando o que a crianga quer quando chora e podendo decifrar as
reacdes de seu filho baseados no seu desejo e ndo em um saber externo ou no
pensamento de uma doenca.

Foi encontrada associacdo significativa entre as maes que relatam
atualmente necessidade de mais informagbes sobre o rastreamento e a
importancia de serem acompanhadas psicologicamente (p= 0,0050). Das maes
que alegam necessidade de acompanhamento psicolégico, 72,41% relatam a
necessidade de mais informacdes sobre a alteragdo do primeiro teste do pezinho.
Este dado indica que o profissional da psicologia pode atuar junto ao rastreamento
neonatal, podendo além de fornecer orientagcbes a mae, também propiciar uma
escuta dos aspectos emocionais daquele periodo. Os dados da tabela 17 mostram
a opiniao das maes acerca do melhor periodo para obter uma intervengédo na area

da psicologia.
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Tabela 17 — Opiniao das maes hoje sobre o periodo apropriado para obter
acompanhamento psicolégico no contexto do rastreamento
neonatal da FC.

Momento
considerado
apropriado pelas
maes para o
acompanhamento
psicolégico

2004/ 2005 (%) 2006/ 2007 (%) Total (%)

Quando soube do

resultado alterado 13 32,5 16 40 29 36,3

Durante a espera
do 22 teste do 9 22,5 7 17,5 16 20
pezinho

Mais um fator que corrobora com a importancia da intervencao de um
psicologo no periodo de rastreamento neonatal é o resultado encontrado neste
estudo analisando a presenca da ansiedade e a necessidade de
acompanhamento psicoldgico. Foi encontrada dependéncia estatistica significativa
(p=,02455) entre as maes que relatam vivéncia de ansiedade e percebem o
acompanhamento psicolégico como necessario. O apoio psicoldégico poderia
auxiliar uma parcela dessas maes que apresentam a sintomatologia ansiosa,
prevenindo o desencadeamento de um transtorno de ansiedade. De acordo com
Zagalo — Cardoso (2001), os testes no ambito das doencas genéticas, mesmo
quando bem explicados podem ser ansiogénicos. Nao é demais langar recursos
de uma explicagdo simples e continua daquilo que sera ou foi realizado, pois
assim €& possivel evitar muita ansiedade desnecessdria e surpresas
“ameacadoras”.

Coriat (1997) ainda ressalta que as intervengées com os pais almejam a
possibilidade de realizagdo da crianga como sujeito do desejo, ou seja, uma
crianga que quer brincar, fazer travessuras, diferentemente de um puro corpo
domesticado. Possibilitar a crianga ser sujeito de desejo € condigéo inerente para

que essa crianga se transforme em um adulto com responsabilidade e consciéncia
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de seus atos, com uma vida de intercaAmbios sociais, com seus proprios desejos e
com uma construcao propria do caminho para atingi-los.

Este estudo relacionou dois campos distintos: a genética e a psicologia. E
perceptivel que as dimensbes sociais das doengas genéticas ou das
possibilidades de uma doenca sao um elo indissociavel do seu impacto emocional.
Neste campo, os saberes interagem-se e dirigem-se para um mesmo objetivo: o
melhor acompanhamento dos individuos e familiares que passam por problemas
genéticos com todas as implicagdes psicoldgicas decorrentes. E um campo em
expansao e com varias possibilidades de intervencdo e desenvolvimento de
futuras pesquisas.
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6. CONCLUSAO

A finalidade deste estudo foi investigar as reacbes emocionais vividas por
maes que receberam resultados falso — positivos para FC em seus filhos recém —
nascidos. Sabe-se que a realizacdo de triagem neonatal para FC é extremamente
necesséria e importante e o Estado do PR avangou muito nos cuidados de saude
infantil com a inclusdo de mais esta doenca na estratégia de rastreamento. Porém,
o0 numero de resultados falso — positivos inerente ao método do teste
tradicionalmente empregado é elevado e o tempo em que o diagnéstico fica em
suspense é um fator de preocupacdo para o desenvolvimento emocional da
crianca. Os primeiros meses de vida do ser humano sdo considerados um tempo
privilegiado do ponto de vista psicoldgico, pois € quando se estabelece o lago
emocional entre mae e filho, o qual precisa ser preservado. A afirmativa de que os
efeitos de uma possibilidade de doenga, a qual ndo vai se confirmar mais tarde,
poderia se tornar um risco para o desenvolvimento psiquico do neonato mobilizou
o desenvolvimento deste estudo.

Este estudo permitiu detectar os tipos de reagcées emocionais vivenciadas
pelas maes em um contexto de incerteza diagnostica para FC, sendo as principais
reagcbes destacadas pelas participantes a preocupagédo, o medo, a ansiedade e a
tristeza. Foi possivel verificar que essas reacdes acometem a mae no momento
em que ficam sabendo do resultado da primeira alteragdo do teste do pezinho.
Com a passagem do tempo, ndo ha o desencadeamento de reacbes emocionais
adversas quando a mae lembra do periodo de suspeita da doenca.

Na época do rastreamento, identificou-se um aumento nos cuidados das maes
para com seus filhos ao fazerem referéncia a alteracdo nos cuidados com a
crianga naquele periodo. Com a passagem do tempo, as maes nao relatam

continuar com o aumento nos cuidados puerperais em fungéo da suspeita de FC.

Os resultados desta pesquisa indicam que nao houve alteracdo na vivéncia
emocional relatada pelas maes em fungao da passagem do tempo, pois realizando

a comparagao entre biénios, os tipos de respostas emitidas pelas participantes
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que receberam o resultado do teste do pezinho em 2004 e 2005 e foram
entrevistas em 2007 ou 2008 sdo os mesmos das maes que receberam o

resultado do exame em 2006 e 2007 e foram entrevistadas em 2007 ou 2008.

E importante salientar algumas limitagdes do estudo: a realizacdo de um Unico
contato com a mée e o numero da amostra, considerado pequeno para algumas

analises estatisticas.

No decorrer da pesquisa, os resultados mostraram uma perspectiva diferente
da esperada a priori no que se refere ao impacto psicolégico e ao
desencadeamento e manutencao de reacOes adversas. Esperava-se que as maes
iriam sofrer um impacto emocional maior e mais duradouro, pois a FC é uma
doenca grave capaz de mudar todo percurso de uma familia e o simples fato de
uma suspeita para aqueles que sabem sobre o0 que se trata, ja seria capaz de
produzir reagées emocionais negativas. Inicialmente, pensou-se que as maes
iriam relatar o desencadeamento de reagdes emocionais negativas e profundas
que permaneceriam por mais tempo. Felizmente, os resultados foram diferentes.
Existe um impacto emocional sim, ha o desencadeamento de reagdes emocionais
adversas, porém com o passar do tempo este impacto tende a se diluir e ndo
foram verificadas interferéncias graves para o desenvolvimento emocional da

crianga.

E necessario citar que o conhecimento que as maes relatam possuir da FC
€ escasso, sem condi¢coes para avaliar a gravidade da doencga. Deste modo, o
impacto psicoldgico tende a ser pequeno. Isto ndo quer dizer que a estratégia de
rastreamento neonatal da FC ndo necessite de melhorias, pois certamente as
maes relataram vivéncias que ndao podem ser desconsideradas pelos profissionais
de saude, especialmente quanto ao meio e ao modo de informagdo dos
resultados.

Verifica-se a importancia de implementar a informagéo personalizada
prestada a familia sobre a alteragédo do teste do pezinho, mesmo via telefone, no

sentido de acolher os anseios dos pais, esclarecendo suas duvidas por meio de
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orientagdes fidedignas. Para que isso ocorra, torna-se necessaria a continuidade
capacitagao constante das equipes que atuam na triagem neonatal.

Este estudo demonstra que ainda hd um tempo aos gestores de saude para
avaliacdo da necessidade ou ndo da implantacdo de nova estratégia de
rastreamento neonatal da FC, que contemple, por exemplo, a analises do gene
CFTR na primeira amostra biologica coletada, reduzindo muito a necessidade de
recoletas.
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APENDICE A —- TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Eu RG Ne , fui
convidado a participar de um estudo denominado: ‘ESTUDO DO IMPACTO
PSICOLOGICO DOS RESULTADOS FALSO — POSITIVOS NO RASTREAMENTO
NEONATAL PARA FIBROSE CISTICA”, cujo objetivo é investigar retrospectivamente as
reagdes emocionais desencadeadas nas maes de criangas que receberam resultado do

teste do pezinho alterado na primeira dosagem da TIR, porém normal na 22 dosagem da
TIR e que, portanto fazem parte do grupo de falso — positivos do rastreamento neonatal
para FC.

Sei que para o avango da pesquisa a participacao de voluntarios é de fundamental
importancia. Caso aceite participar desta pesquisa eu responderei a um_questionario

elaborado pelos pesquisadores, que consta de questdes semi-abetas, referentes ao

periodo de rastreamento da fibrose cistica em meu filho. Estou ciente de que minha

privacidade sera respeitada, ou seja, meu nome, ou qualquer outro dado confidencial,
sera mantido em sigilo. A elaboragao final dos dados sera feita de maneira codificada,
respeitando o imperativo ético da confidencialidade.

Estou ciente de que posso me recusar a participar do estudo, ou retirar meu
consentimento a qualquer momento, sem precisar justificar, nem sofrer qualquer dano.

Os pesquisadores envolvidos com o referido projeto séo
Mariane Bonato e Dr. Salmo Raskin (orientador), com quem poderei manter contacto
pelos telefones: 9153-3645.
Estdo garantidas todas as informagbes que eu queira saber antes, durante e depois do
estudo.

Li, portanto, este termo, fui orientado quanto ao teor da pesquisa acima mencionada e
compreendi a natureza e o objetivo do estudo do qual fui convidado a participar.
Concordo, voluntariamente em participar desta pesquisa, sabendo que nao receberei nem

pagarei nenhum valor econémico por minha participacéo.

Assinatura do sujeito de pesquisa

Assinatura dos pesquisadores
Curitiba de de 2010.
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APENDICE B - QUESTIONARIO

Data da entrevista: / /

IDENTIFICACAO DO BEBE
INICIAIS:
DATA DE NASCIMENTO:
IDADE
NACIONALIDADE:
GENERO: } ;
IDENTIFICACAO DA MAE
INICIAIS:
DATA DE NASCIMENTO:
IDADE:
NACIONALIDADE:
ESCOLARIDADE:
PROFISSAO:
ESTADO CIVIL:
RELIGIAQO:

1) Fez Pré-natal? ( ) Sim. Desde que més?

Quantas consultas fez?

( ) Nao. Porqué?

2) Houve complicagdes no momento do parto?

( )Sim ) Ndo. Se Sim, quais foram?

3) O bebé precisou de cuidados apéds o nascimento?
( )Sim () Nao Se Sim quais?
4) O bebé esta sendo amamentado pela méae?

( )Sim () Nao Em caso negativo, por qué?

5) O que sentiu quando recebeu a noticia do resultado alterado do teste do
pezinho? (pode responder mais de uma alternativa).
) Tristeza ( ) Angustia () Preocupacgéao
Raiva () Culpa () Desconhecimento
Medo () Conformidade ( ) Desespero

( )Revolta ( )Nada

Susto ( )Tranquilidade ( )Outros Sentimentos? Quais?

Decepcao

(
()
()
()
()
6) Como soube do resultado alterado do teste do pezinho?

() telefone () correio ( )radio ( ) visita da Assistente Social

( ) Postode Saude ( )igreja ( ) agente comunitario ( ) hospital () outro

Qual?

7) Quando soube do resultado alterado?

( )Bebé com 3semanas ( ) Bebé com 1 més
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( )Bebé com 2 meses () Bebécom 3 meses ou mais.

8) Houve algum profissional de saude que informou a familia e os orientou quanto
ao resultado alterado? ()Sim ( ) Nao

Se Sim quais?

9) Como foi dada esta informagéao?

) De maneira tranquila
Foi conversado sobre a recoleta e realizagao do teste do suor
Foi dado de maneira rapida e nem pude falar o que senti
Néo foi explicado

Com indiferenga

)

)

)

) Foi muito bem explicado
)

) Outra maneira. Qual

)

0) A familia chegou a procurar um meédico para maiores orientagées?

(
(
(
(
(
(
(
]
(

)Sim ( )Nao Se Sim como foi?

11) A familia tem informages a respeito da fibrose cistica?
( )Sim ( )Nao. Se Sim quais?

12) O que vocé entendeu que era fibrose cistica? (pode marcar mais de 1
alternativa)

() Um problema com o bebé que pode ser resolvido pelos médicos faciimente.

( ) Um problema com o bebé que ndo pode ser resolvido pelos médicos
facilmente.

() Uma doenga genética.
() Um doenca pulmonar

() Um doenga muito grave.

() Um doencga que causa deficiéncia mental.

() Uma doencga que precisa de tratamento a longo prazo.

() Nao Lembro.

() Um doenca hereditaria

() Doenca do beijo salgado

() Doenga que ndo tem cura

() Outro Entendimento. Qual?

13) O que vocé entendeu quando recebeu o 1° resultado alterado do teste do
pezinho para FC?

() Meu filho vai ter FC
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Houve um erro no laboratério
Talvez meu filho tenha FC
Meu filho tem outras doencas

()
()
()
() Meu filho tem uma doencga grave que eu nao conheco
() Tem casos na familia

() Nao lembro

() Outra opinido.Qual?

14) O que considerou mais dificil naquela situacdo? (pode marcar mais de 1
alternativa)

() O desconhecimento sobre a doenca.

() O tempo de espera do diagnéstico

() Falta de apoio

() Medo da doenga

() Decepcionar a familia

() A ansiedade com o resultado.

() Outro. Qual?

15) Como foi 0 momento da noticia do resultado alterado para outras pessoas da

familia?
() Eles aceitaram ( ) Eles se revoltaram () Eles me culparam
() Eles me apoiaram () Ficaram decepcionados ( ) Outros. Quais?

16) Existe alguma informagao que néo lhe foi dada e que vocé consideraria 0til?
( )Sim ( )Nao Se Sim quais?

7) Teve acompanhamento psicolégico?
Sim () Nao Se sim Quando?

Se sim, como foi para vocé ter recebido este acompanhamento?

17)
()
18)
( ) Otimo ( )Bom ( )N&o ajudou em nada () Ruim

19) Se ndo, acha que seria importante ter recebido um apoio psicoldgico
naquele momento? Sim ( )Por qué?

Nao ( ) ( ) Nao tenho interesse ( ) N&o tive vontade de procurar ( ) Nao
recebi orientagbes para procurar () Nao senti necessidade () Ndo sei como

poderia ajudar. Outro
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20)Em que momento considera que seria mais importante ter recebido
acompanhamento psicologico?(Pode ser marcada mais de uma alternativa)
( ) Quando soube do resultado alterado.
() No momento em que iria falar da alteracao para a familia
( ) Durante a espera do resultado do 2° teste do pezinho.
( ) Em todos esses momento
() Em nenhum momento
() Nao sei o que o psicélogo faz e nem como poderia colaborar.
() Outro momento.Qual?
21) A mae percebeu na época uma diferenga ao manusear o bebé, olha-lo, toca-
lo?
22) Vocé acha que o periodo de suspeita interferiu na sua relagéo com seu filho?
( )Sim ( )Nao.
Se Sim Como? () Aumentou os cuidados

() Diminuiu os cuidados

( ) Quis protege-lo

() Outro. Qual

23) Como vocé lembra deste periodo?
() Evitopensar ( ) Normalmente ( ) Com tristeza ( ) N&o consigo nem
pensar.

24) Durante o periodo de rastreamento, qual foi sua postura em relagédo a crianga?

() Cuidou mais dele ) Superprotegeu

() se dedicou mais () Percebeu diferengas ao manusea-lo.
( ) rejeitou temporariamente () Aceitou ainda mais

(

Procurou algo em seu corpo que identificasse a doenca.
25) Estas atitudes acima, permaneceram até hoje?

)
)
)
)
)
()

Sim ( ) Nao. Se sim, de que maneira?

26) Gostaria de acrescentar algo mais que vocé considera importante para
enriquecer esta pesquisa.
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