ﬁ Universidade de Aveiro Seccdo Auténoma de Ciéncias da Saude
2015

Andreia Jesus dos Papel dos mais velhos na gestédo da saude em
Santos familias com paramiloidose: perspectiva dos
profissionais de saude



Universidade de Aveiro Secg¢do Autdbnoma de Ciéncias da Saude

2015
Andreia Jesus dos Papel dos mais velhos na gestédo da saude em
Santos familias com paramiloidose: perspectiva dos

profissionais de saude

N° Mec. 73683

Dissertacdo apresentada a Universidade de Aveiro para cumprimento dos
requisitos necessarios a obtencéo do grau de Mestre em Gerontologia, ramo de
Gestdo de Equipamentos, realizada sob a orientacdo cientifica da Prof2,
Doutora Liliana Xavier Marques de Sousa, Professora Auxiliar com Agregacao
da Seccdo Auténoma de Ciéncias da Salde da Universidade de Aveiro e
coorientacdo do Doutor Alvaro Filipe Ribeiro dos Santos Oliveira Mendes,
Investigador de Pés-doutoramento do Instituto de Biologia Molecular e Celular
da Universidade do Porto e da Seccdo Auténoma de Ciéncias da Saude da
Universidade de Aveiro.



A minha familia, namorado e amigos pela incansavel motivacéo e apoio.
Para vocés.



o jari

presidente

Professora Doutora Maria da Piedade Moreira Brandao
Professora Adjunta, Universidade de Aveiro

Doutora Milena Paneque Herrera
Investigadora de P6s Doutoramento, Instituto de Biologia Molecular e Celular

Professora Doutora Liliana Xavier Marques de Sousa
Professora Auxiliar com Agregacao, Universidade de Aveiro



agradecimentos

Este trabalho marca o fim de mais uma etapa da minha vida
académica, que apenas se tornou possivel gracas a contribuicdo de
varias pessoas.

Por isso, ndo posso deixar de expressar a minha gratiddo a todos os
que, direta e indiretamente, contribuiram e se mostraram disponiveis
para a realizacdo deste trabalho.

Um especial e sentido sentimento de reconhecido agradecimento a
orientadora Prof2. Doutora Liliana Sousa e coorientador Doutor Alvaro
Mendes pelo apoio, incentivo e dedicagdo demonstrados ao longo
deste trabalho.

A familia, em especial & minha mae Alda por ser o meu pilar e
inspiragio nos momentos de maior exaustdo. A irma Rita por ser uma
fonte de apoio e boa disposicdo. Aos avds Noémia e Antonio Maria pelo
incondicional carinho, forca, motivacdo e pelas manifestacdes de
orgulho que todos os dias demonstram sentir por mim.

A professora e“madrinha” Olga Mota por me ter acompanhado ao longo
desta caminhada, por todo o incentivo, carinho e forca demonstrado.

Ao namorado Ricardo Quaresma por todos os dias acreditar em mim e
me mostrar que sou capaz de alcancar 0os meus sonhos, também
agradeco toda a paciéncia e horas que abdicou de estar comigo para
gque eu pudesse concretizar este sonho.

Ao Scott, por ser Gnico e me presentear com a sua vivacidade, alegria e
boa disposicdo sempre que me vé chegar.

Aos amigos, sem nunca esquecer a Ana Almeida, Joana Ramalheira,
Sara Campos e Vania Ferreira pela paciéncia, carinho, incentivo e
entusiasmo demonstrado.

A todos e todas a minha imensa gratiddo e um muito sincero Obrigada!



palavras-chave

resumo

Doencas hereditarias; Paramiloidose; Profissionais de Saude; Gestdo de

Comportamentos de Salde; Papéis; Impactos

Introducdo: A paramiloidose é uma doenca hereditaria rara,
monogénica e com tratamento (ndo-curativo). O apoio da familia em
doencas hereditarias é fundamental na gestdo da saude, e os
elementos da geragédo mais velha assumem um papel activo na medida
em que sdo vistos como encorajadores da gestdo de comportamentos
de saude nos mais novos. Os profissionais de salde sao testemunhas
privilegiadas da dinamica e interacdo familiar perante a paramiloidose,
pois assistem e lidam com os individuos e com os seus familiares em
situacBes complexas relativas a gestdo da doenca.

Objetivos: Este estudo centra-se em compreender o papel dos mais
velhos na gestdo da salde em familias com paramiloidose, a partir da
perspetiva dos profissionais de saude. Os objetivos especificos sao: i)
identificar acBes da geracdo mais velha com influéncia na adopcao de
comportamentos de salde em elementos das geragdes mais novas; ii)
caraterizar o impacto dessas acfes na gestao da doenca na familia.
Metodologia: Trata-se de um estudo exploratério de caracter
qualitativo. O processo de recolha da amostra foi intencional e ndo
probabilistico, complementado pelo processo “bola de neve”. A amostra
€ constituida por 15 profissionais de saude, com idades entre os 31 e
0s 50 anos de idade. Adoptou-se a Técnica de Incidente Critico para
recolha dos dados, administrada por um questionario semiestruturado.
Os dados foram submetidos a analise de contetudo.

Resultados: Os principais resultados indicam que os papéis da
geracdo mais velha junto da mais nova em familias com historial de
paramiloidose séo: encorajadores de envolvimento em cuidados de
saude; cuidadores informais; prestadores de apoio emocional.
Implicagdes para a prética clinica: Este estudo contribuiu para se
perceber melhor como a familia, em particular os mais elementos mais
velhos, podem ser envolvidos nos cuidados de salde na paramiloidose
na perspetiva da promocao dos comportamentos de saude
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Introduction: Paramyloidosis is a rare hereditary illness, monogenic, with
treatment (non-curative).Family support on hereditary diseases, in particular
provided by the elements of the older generation, is key in risk management
and health, as they have an active role in the management of disease in the
family, in that they are seen as encouragers of the health behavior in
younger.Health professionals are privileged witnesses of the dynamic and
family interaction in paramyloidosis, as they deal with individuals and their
families in complex situations related to the illness management.

Objectives: This study focuses on understanding the role of the older
generation in the health management in families with paramyloidosis, from the
perspective of health professionals. The specific objectives are: i) to identify
actions of the older generation that influence the adoption of health behaviors
on elements of younger generations; ii) to characterize the impact of these
actions in managing the disease in the family.

Methodology: This is a qualitative, exploratory study. The sample collection
was intentional and not probabilistic, complemented by a "snowball" approach.
The sample is constituted by 15 health professionals, aged 31 to 50 years old.
The Critical Incident Technique was used for the collection of data through a
semi-structured questionnaire. The data were submitted to content analysis
Results: The main results indicate that the roles of the older generation to the
younger in families with paramyloidosis are: encouraging the involvement in
health care; informal caregivers; and emotional support providers.

Implications for clinical practice: This study contributed to a better
understanding of how the family, particularly the older generation, may be
involved in health care in paramyloidosis, particularly in the promotion of health
behaviours.
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Introducéo

Esta dissertacdo € constituida por diversas sec¢des, sendo que a mesma se encontra
organizada da seguinte forma: apresenta-se em primeiro lugar o enquadramento teérico do
trabalho que serve de base para a compreensao e justificacdo do estudo. Neste sentido faz-
se uma breve alusdo aos novos paradigmas associados a promocao da saude, a organizacao
dos cuidados de saude na paramiloidose; segue-se a descricdo da paramiloidose do ponto
de vista biomédico e por fim descreve-se o papel dos elementos mais velhos na gestdo da
satide em familias com doencas hereditérias.

Na segunda seccao apresentam-se 0s objetivos e procedimentos metodoldgicos do
estudo, que incluem a caraterizagcdo dos participantes, apresentacdo do instrumento e
procedimentos de recolha e analise de dados. De seguida apresentam-se os resultados do
estudo e a sua discussdo, incluindo implicacdes para a pratica clinica, limitagcdes do estudo

e perspetivas de pesquisa futura, e conclusdes.



1. Novos paradigmas da saude na promocéao de satude

A preocupacdo com os padrdes de saide ndo € um tema recente. Durante séculos,
os cuidados de salde centravam-se na doen¢a, sendo que as medidas adotadas para
preservar a salde limitavam-se ao isolamento e em alguns casos mais graves no abandono
dos doentes. Com a cria¢do da Organizacdo Mundial de Saide (OMS), em 1945, a salde
passou a ser vista e descrita como um dos direitos fundamentais do ser humano. Desde essa
data, verificou-se, de uma forma geral, um incremento do investimento politico e
econdmico nos servicos e cuidados de salde para potenciar um nivel de saude apropriado
as necessidades de cada cidadéo.

O conceito de promocédo da saude foi sendo alterado ao longo dos tempos, tendo
como precursores Winslow, em 1920 e Sigerist, em 1946 (Czeresnia & Freitas, 2003).
Atualmente a promocdo da saude relaciona-se com um conjunto de conceitos,
nomeadamente: qualidade de vida, salde, solidariedade, equidade, democracia, cidadania,
participacdo (Leavell & Clark, 1976; Buss, 2000; Czeresnia & Freitas, 2003; Buss, 2009;
Ministério da Saude, 2009). Refere-se ainda a uma combinacdo de a¢Ges que visam a
responsabilidade reciproca pela salude, entre o Estado, os cidaddos e o proprio sistema de
saude, de modo a que os cidaddos tenham um papel ativo na gestdo da sua propria satde
(Buss, 2009; Ministério da saude, 2009; Haeser, Biichele & Brzozowski, 2012).

Atualmente assiste-se a uma evolugdo positiva do nivel da promocao de saude,
assim como do aumento da procura de servicos de prestacdo de cuidados de saude (Buss,
2000; Tulchinsky & Varavikova, 2010; Dias & Gama, 2014). A promocao de cuidados de
salde enfrenta novos desafios que resultam da inovacdo tecnoldgica e dos progressos
cientificos na area da saude, da melhoria de condi¢Ges de vida e respetivo aumento da
esperanca de vida da populacdo e o consequente aumento do envelhecimento da
populacdo. Este contexto faz com que as doengas sejam tratadas de uma forma cada vez
mais eficaz, passando-se assim de um paradigma centrado nas doencas agudas para outro
centrado nas doencas cronicas (Dardet, 1994; Buss, 2000; Dias & Gama, 2014).0 aumento
geral da esperanca de vida confronta igualmente as populacdes com mais fatores de risco
associados aos estilos de vida. O pendor assistencialista e comunitario que as doencas
hereditarias e crénicas comportam é encarado como um dos maiores desafios para a gestdo
da salde e para a organizacgdo da prestacdo de cuidados (World Health Organization, 2002;

Almeida, 2010). Este contexto propiciou um maior investimento na prevencgéo e gestdo da



salde, ou seja, houve a mudanca de um paradigma curativo para um paradigma preventivo
e preditivo (Noack, 1987; Buss, 2000; Tulchinsky & Varavikova, 2010). Este novo
paradigma de satde ndo visa exclusivamente diminuir ou excluir o risco da doenca, mas
amplificar as hipoOteses de viver com saude, adotando para isso uma intervencao
multidisciplinar dos mdultiplos servigcos de saude redirecionados para potenciar a gestao
adequada das doencas crdnicas hereditarias e para um enfoque nos cuidados em casa
(Buss, 2000; Dias & Gama, 2014). Deste modo, o grande objetivo do sistema de salde é o
de dotar os cidaddos com capacidades para gerir a sua salide e doenca, tornando-os
parceiros ativos na gestdo da salde e da doenca. No que se refere a assisténcia e promocao
da autogestdo em casos de doencas cronicas hereditarias, procura-se envolver 0s recursos
existentes na sociedade na organizacdo e gestdo das doencas cronicas hereditarias,

nomeadamente o envolvimento ativo da familia e de associa¢des de doentes e familiares.

1.1. Medicina preditiva e implicacfes psicossociais

Ao longo das ultimas décadas assistiu-se a um grande avango na descodificacdo do
genoma humano (Green et al. 1997; De Souza Goes & Oliveira, 2014). Esses avangos
possibilitaram a identificacdo dos genes responsaveis por muitas das doencgas geneticas
hereditarias permitindo novos conhecimentos sobre 0s processos bioldgicos que lhes estdo
associados (Green et al. 1997; Williams, Skirton, & Masny, 2006; Mendes, 2012b; Zagalo-
Cardoso & Rolim, 2005; Rolim et al., 2006; Mendes, 2012b). Decorrendo 0s avangos
tecnocientificos na salde, e na genética e gendmica em particular, emergem e sao
introduzidos na pratica clinica testes genéticos que fazem emergir um novo paradigma nas
ciéncias médicas, apelidado de medicina preditiva, pois permite predizer a emergéncia da
doenca em individuos saudaveis (Zagalo-Cardoso & Rolim, 2005; Nascimento, 2008). A
medicina preditiva é definida como a capacidade de aferir o estatuto perante o risco de um
individuo, ou seja a probabilidade de vir a desenvolver alguma doenca de carater genético
no futuro (Nascimento, 2008; Astoni Junior & lanotti, 2010).

A medicina preditiva, nomeadamente o recurso aos testes preditivos de ADN,
permite identificar individuos saudaveis, assintomaticos; permite aferir e predizer o
estatuto de risco para determinadas doencas genéticas hereditarias e criar condi¢Ges para o
envolvimento em acdes preventivas (quando disponiveis) (Harper, 1997; Astoni Junior &

lanotti, 2010; Mendes, 2012b). Assim, ocorre a mudanca do paradigma intervencionista e



assistencialista, centrado no diagndstico e no tratamento, para o paradigma preditivo
centrado na prevengdo do aparecimento de sintomas ou sinais da doenca e na gestdo do
risco (Zimmern, 1999; Zagalo-Cardoso & Rolim, 2005; Nascimento, 2008; Mendes,
2012a; Mendes, 2012b).

O facto de um individuo poder aferir a probabilidade de vir a ser portador de
determinadas doencas hereditarias com recurso a realizacdo de testes genéticos, possibilita
reduzir a incerteza sobre poder ou ndo vir a desenvolver a doenga no futuro, permitindo
fazer escolhas e tracar projetos de vida adequados a situacdo. No entanto, também envolve
implicacOes ao nivel da tomada de decisdes para a gestdo da sadde individual e familiar e
do impacto social, emocional e psicolégico no individuo e na familia a curto, médio e
longo prazo (Fleming & Lopes, 2000; Zagalo-Cardoso & Rolim, 2005; Mendes, 2012b). A
crescente investigacdo e preocupacdo em identificar os aspetos psicossociais intrinsecos as
doencas genética e a realizacdo dos testes genéticos criou condicdes para a emergéncia da
genética psicossocial (Pinto,2002; Rolland & Williams, 2005; Zagalo-Cardoso & Rolim,
2005). O campo de atuacdo da genética psicossocial € mais focado no individuo e nos
membros da familia ao invés de focar somente nos factos objetivos do conhecimento
genético. O individuo e os membros da familia tornam-se assim membros responsaveis e
ativos dos testes preditivos e da pratica do aconselhamento genético (AG) (Novas & Rose,
2000; Pinto,2002; Zagalo-Cardoso & Rolim, 2005; Mendes, 2012a; Mendes, 2012b). No
contexto da genética psicossocial devemos reconhecer que o conhecimento de uma doenca
genética é perturbadora, pois comporta alteracdes substanciais nas vidas do individuo e da
familia; deste modo, é necessaria a inclusdo de profissionais da area psicossocial (como
psicologos e técnicos de servico social) nas equipas multidisciplinares de AG, de modo a
poder compreender e apoiar nas questdes psicossociais associadas a uma doenca genética
(Pinto0,2002; Rolland & Williams, 2005; Zagalo & Rolim, 2005). Assim, denota-se a
importancia da genética psicossocial no AG, uma vez que o AG engloba lidar com pessoas,
ou seja, lida com crencas, valores, comportamentos e deste modo é impossivel dissociar a

genética psicossocial do AG (Pinto, 2002).

1.1.1. Aconselhamento genético e testes genéticos
E nos genes que se encontra inscrita a informacdo referente a formagcéo,
crescimento e funcionamento do organismo, sendo responsaveis por grande parte das

caracteristicas que possuimos (De Souza GoOes & Oliveira, 2014). O ser humano é



constituido por genes, sendo uma parte deles derivado da heranca genética dos
progenitores; isto é, herda-se uma cépia da mée e outra do pai, sendo que também se
herdam as alteracBes ou mutacBes genéticas, emergindo assim as doencas genéticas.
Contudo, por vezes, surgem alteragdes no ADN do individuo que ndo sdo transmitidas
pelos progenitores, neste caso ja ndo se trata de uma doenga genética hereditéria, mas de
uma doenca genética (Harper, 1997).

As doencas genéticas de carater hereditario sdo estudadas pela medicina genética,
que presta servigos clinicos através dos servicos genéticos, que incluem o Aconselhamento
Genético (AG) e os testes genéticos. O AG visa capacitar individuos e familias em risco de
desenvolverem doengas genéticas, para que possam identificar, compreender e lidar com o
risco de ser portador de uma doenca genética (Harper, 1997; Biesecker & Peters, 2001;
Mendes,2012b). O AG esta associado a medicina preditiva e € importante para quem €
portador (assintomatico ou sintomatico) ou esta em risco de ter doengas genéticas, pois
permite encontrar resposta a questdes colocadas perante o risco de doenca e apoio a
tomada de decisbes face a realizacdo de testes preditivos (Biesecker & Peters, 2001;
Brunoni, 2002; Mendes, 2012a). O AG e um processo integrado, complexo e continuo que
envolve consultas, exames, esclarecimentos e apoio. Realiza-se nas unidades de saude com
servico de genética por um meédico geneticista envolvendo a participacdo de uma equipa
multidisciplinar (médico geneticista, enfermeiro especialista em genética, profissional de
AG - genetic counsellor, psicélogo, técnico de servigo social, entre outros especialistas de
acordo com as necessidades) e visa fazer face ao incremento da necessidade de melhorar a
capacidade de diagndstico e a rapida aplicacdo de novas descobertas na atividade de
diagnoéstico na area da genética a fim de aferir e predizer o estatuto de risco na emergéncia
de doencas genéticas nos individuos e familiares, bem como comunicar e explicar ao
individuo e a familia a situacdo (Biesecker & Peters, 2001; Pinto, 2002; Brunoni, 2002;
Astoni Junior & lanotti, 2010; Mendes, 2012b). O AG envolve trés etapas: i) anamnese
clinica e familiar; ii) exame fisico e investigacbes complementares; iii) divulgacdo
resultados do diagnostico.

Os avancos tecnoldgicos e cientificos no campo do AG na era da medicina
gendmica, possibilitam um conhecimento mais alargado das doengas genéticas, bem como
das implicacBes psicossociais que comporta para o individuo e familia (Harper, 1997,
Biesecker & Peters, 2001; Brunoni,2002; Pinto, 2002; Mendes, 2012b). O teste genético



auxilia na identificacdo de alteragcdes genéticas e pode ser realizado para diferentes fins,
nomeadamente: aferir a probabilidade de desenvolver determinada mutagdo génica,
identificar portadores, fazer o diagnostico pré-natal, auxiliar na identificacdo e detecdo de
alteracdes num determinado gene, confirmando a presenca ou auséncia de determinado
diagndstico clinico (Zagalo & Rolim, 2005). Os testes genéticos dividem-se em dois tipos:
testes genéticos preditivos e testes genéticos de diagnostico. Os testes genéticos preditivos
sdo efetuados em individuos saudaveis, sem sintomas ou sinais da doenca, ou seja,
individuos assintomaticos, para aferir e predizer o estatuto genético (Harper, 1997; Astoni
Junior & lanotti, 2010; Mendes, 2012b). Os testes genéticos de diagnostico sdo efetuados
em individuos/pacientes que apresentam sintomas que indiciam a presenca de determinada
doenca genética (Harper, 1997; Mendes, 2012b). A grande diferenca é que o preditivo
serve para predizer a probabilidade de vir a ter determinada doenca genética, enquanto o
diagnostico serve para a aferir se a doenca de que apresenta sintomas é ou ndo doenca
genética.

Existem doencas em que o diagnostico do teste genético é apenas probabilistico, ja
no caso de noutras, como a paramiloidose, o resultado do diagnostico é definitivo, ou seja,
mais tarde ou mais cedo a doenca vai-se manifestar no caso de um resultado de portador. A
afericdo da presenca de uma doencga genética num membro da familia € perturbadora e
comporta alteracdes para o individuo que se submete ao teste genético e para a sua familia
(Paneque et al., 2009; Rolim et al., 2006). Quando os resultados do teste sdo positivos,
existe um risco que ocorre para a linhagem, incluindo a descendéncia (colocando questdes
reprodutivas e transmissdo da informacdo a outros familiares potencialmente em risco)
(Novas & Rose, 2000; Rolland & Williams, 2005; Zagalo & Rolim, 2005; Bastos, 2007).
No AG, no processo que contempla a decisdo de fazer ou ndo teste, o individuo e os
membros da familia, tornam-se parceiros clinicos na construcdo do conhecimento sobre a
sua “heranga” genética e na gestdo do risco da doenga, pois o seu historial clinico e as
informacGes que compartilham com o profissional de salde sdo relevantes na construgdo

da distribuicdo do risco genético na rede familiar.

2. Paramiloidose
A paramiloidose, também é conhecida por polineuropatia amiloidotica familiar

(PAF) ou de doenca de Corino de Andrade, foi pela primeira vez descrita por Corino de



Andrade, em 1952, como “uma forma peculiar de neuropatia periférica” e tendo sido
divulgada mundialmente com a publicacdo do trabalho “A Peculiar Form of Peripheral
Neuropathy” na Revista Brain, onde apresentava com a descri¢do e caracterizacdo desta
patologia (Luis, 2006); e tem sido conhecida como “doenga dos pezinhos” (Andrade,
Canijo, Klein, Kaelin, 1969) devido a sintomatologia inicial da doenca incluir a sensacéo
de dorméncia ou picadas dolorosas nos pés, embora a designacdo de “paramiloidose” seja
igualmente difundida (Sousa, 1995; Morais,2004).

Portugal é o pais no mundo com maior prevaléncia da doenca e o seu foco de
disseminacdo surgiu entre a Pdvoa de Varzim e Vila do Conde (Gongalves & Pereira,
2007). Em Portugal encontram-se doentes com paramiloidose substancialmente na zona
norte do pais (P6voa de Varzim, Vila do Conde, Matosinhos, Porto, Barcelos) e também na
Figueira da Foz, Unhais da Serra e Lisboa (Sousa, 1995; Luis, 2006). Atualmente a
paramiloidose existe um pouco por todo 0 mundo, em paises como Japdo, Irlanda, Suécia,
Canada, Brasil, Franca, Argentina, ilha de Maiorca e Italia (Costa & Pinho, 1986; Almeida,
2003; Luis, 2006; Gomes, 2011; UNIESEP, 2011). Pensa-se que esta propaga¢do ocorreu
em meados do século XV associada as viagens dos navegadores portugueses e também
pelas movimentacdes vickings na Peninsula Ibérica (Costa & Pinho, 1986; Luis, 2006)

A paramiloidose é uma amiloidose de tipo hereditario com um perfil de transmissao
autossomico dominante (Gomes, 2011; Lédo, Paneque, Rocha, Leite, & Sequeiros, 2013).
Quando um dos progenitores é portador do gene da doenca (heterozigotia) ha 50% de
probabilidade de os descendentes diretos virem a ser portadores da mutacdo genética; se
ambos 0s progenitores sdo portadores do gene da doenca (homozigotia) a probabilidade de
os descendentes diretos virem a ser também portadores de paramiloidose € de 100%
(Sousa, 2013). Em Portugal a maior parte dos casos de paramiloidose sdo descendentes de
portadores heterozigéticos (Lemos, 2007).

Os portadores da doenca apresentam uma mutacdo genética na proteina
transtirretina (TTR), havendo depdsito de amildide nos orgdos e tecidos levando
gradualmente a um estado de incapacidade irreversivel com perturbacdes do sistema
nervoso periférico e autdbnomo (Lopes, 2003; Luis, 2006; Bastos e Santos, 2006). Tal
mutacdo esta relacionada com a producdo andmala de TTR produzida essencialmente pelo
figado, mas também na retina e plexos coroideus (Costa & Saraiva, 1988;Lobato, 2003;
Lobato et al., 2003; Lobato, 2006; Bastos e Santos, 2006; Gomes, 2011).



A paramiloidose é uma patologia progressiva e fatal. Os primeiros sintomas
ocorrem geralmente na idade adulta, entre os 25 e os 32 anos, de forma gradual e
ascendente, isto &, comeca nos membros inferiores com sensacdo de formigueiro e
dorméncia dos pés, e posteriormente difunde-se para os membros superiores (maos)
(Lobato, 2003; Lobato et al., 2003; Gomes, 2011); numa fase mais avanc¢ada os sintomas
tendem a agravar-se e manifestam-se pelo défice sensitivo-motor, que pode levar a
paralisia; particularmente nesta altura, o doente encontra-se em cadeira de rodas ou
acamado e morre devido a problemas oculares, renais, cardiacos, genito-urinarios, infecbes
internas e/ou gastrointestinais e a progressao do estado de caquexia (Ando & Suhr, 1998;
Lobato et al., 2003; Conceicdo, 2006). Existem ainda outros sintomas iniciais, como falta
de apetite, obstipacdo, perda de peso e fadiga (Andrade, 2001).Embora estes sejam 0s
sintomas mais comuns, alguns portadores da paramiloidose podem apresentar outros
sintomas, 0 que por vezes dificulta a despistagem de casos e o diagndstico precoce da
doenca. No entanto, a afetacdo dos membros € comum em todos os casos da doenca.

A ciéncia ainda ndo encontrou nenhum metodo que seja eficaz e definitivo para o combate
e cura da paramiloidose, os tratamentos existentes sdo ndo-curativos (Lédo, Paneque, Rocha,
Leite, & Sequeiros, 2013), visando apenas travar os efeitos e a progressdo da doenca.
Existem varias atuacdes terapéuticas para outras doengas que podem ser aplicadas em
doentes de paramiloidose para aumentar a sua qualidade de vida, mas sem efeitos diretos
na progressao da doenca. Sendo o figado o Orgdo responsavel por segregar a proteina
anomala que esta na base da doenca, atualmente as terapéutica existentes com eficacia no
tratamento ndo curativo da paramiloidose € o transplante hepatico (TH) (desde 1991) e o
medicamento Tafamidis (Vyndaquel) (desde 2012), com melhorias significativas no estado
de saude e na estabilizacdo da progressdo da doenca, na grande maioria dos doentes
(Conceicédo, 2006; Coelho 2010). O primeiro TH em doentes com paramiloidose ocorreu
na Suécia, em 1990. Em Portugal o primeiro TH num doente paramiloidose ocorreu em
1992 no Hospital Curry Cabral (Lisboa) e no Hospital da Universidade de Coimbra
(Furtado, 2006) e desde essa altura e até hoje o nimero de TH em doentes com
paramiloidose ndo parou de aumentar, sendo dominantes em Portugal (Nunes et al., 2003;
Furtado, 2006). O transplante hepatico é visto como uma esperanca na vida dos doentes,
pois permite reduzir a producdo da proteina andmala e, assim, estabilizar a evolucdo da
doenca (Bergfeldt, Olofsson & Edhag, 1985; Suhr, Herlenius, Friman & Ericzon, 2000;



Ando, 2003; Conceicdo, 2006; Aguiar & Braga, 2011). No entanto, nem todos os doentes
podem ser submetidos a0 TH, nomeadamente doentes em que a doenca ja se encontrar
numa fase avangada (Suhr et al., 2000; Suhr, 2003; Coelho, 2006). Este deve de ser feito
logo que surgem as primeiras manifestacGes da doenca, pois numa fase avancada ndo é
possivel reverter os efeitos das lesGes ja estabelecidas nos diversos 6rgaos, ndo existindo
deste modo beneficios. Sabe-se também que nestes casos o risco de se submeter a
intervencdo é maior que o risco da prépria doenca (Suhr et al., 2000; Suhr, 2003; Bastos,
2007). Contudo devido a falta de 6rgdos para TH a lista de espera doentes com
paramiloidose tende a aumentar (Suhr et al., 2000; Conceicdo, 2006). Desde julho de 2012
o Tafamidis esta disponivel em Portugal e é primeiro e o Unico tratamento medicamentoso
que estabiliza a producdo de TTR o0 que evita que 0s pacientes sejam submetidos ao TH
(Coelho, 2010; Gomes, 2011). Os resultados do primeiro estudo longitudinal de 18 meses
mostram que o farmaco € uma terapéutica bem tolerada pelos pacientes e com resultados
na reducdo da progressao dos sintomas (Coelho et al., 2012; Coelho et al., 2013; Adams,
Théaudin, Cauquil, Algalarrondo & Slama, 2014). Contudo, a elegibilidade dos
tratamentos (TH e farmaco) comporta alguns critérios: ser portador da mutacdo genética
causadora da doenca; evidenciar sintomas da doenca; e ndo possuir problemas cardiacos ou

renais graves.

3. Implicacdes psicossociais da doenca genética
A evolucdo do estudo das doencas genéticas acarretam novos desafios para 0s

individuos e familias em risco, principalmente porque os capacita na identificacdo dos
riscos de ser portador de uma doenga com causa genética, bem como compreender e lidar
com as suas implicacdes (Rolland & Williams, 2005). E relevante conhecer o papel e
impacto na familia de uma doenca genética em termos relacionais (Campbell, 2003;
Forrest et al, 2003). A ameaca/risco da doenca genética € um acontecimento de vida
significativo com implicacbes emocionais, comportamentais, sociais e profissionais, que
influenciam o funcionamento familiar, provavelmente exigindo ajustamentos nos papéis de
cada membro e nas relagcdes entre membros (Campbell, 2003; Rolland & Williams, 2005;
Zagalo & Rolim, 2005; Mendes, 2012b; Sousa, 2013). Observam-se alteracGes das
vivéncias familiares, isto é, em alguns casos assiste-se ao fortalecimento dessas vivéncias e

noutros ao seu enfraquecimento e um maior interesse em aferir o estatuto perante o risco, o



que permite gerir e compreender i) 0 que se passa na familia e ajustamentos necessarios; ii)
a gestdo da doenca em si e decisbes associadas, o que possibilita a prevencdo da
emergéncia da doenca ou gerir preventivamente a sua emergéncia (Harper, 1997
Campbell, 2003; Astoni Junior & lanotti, 2010; Mendes, 2012b; Sousa, 2013).

A afericdo do risco de vir a ter uma doenca genética acarreta uma sobrecarga emocional e
psicoldgica, tanto sobre o individuo como na familia (Zagalo & Rolim 2005; Mendes,
2012b); embora nas doencas genéticas de inicio tardio, como € o caso da paramiloidose ja
exista alguma antecipacdo do risco, os estudos que se centram nas suas implicacfes para 0s
doentes paramiloidéticos e para as respetivas familia sdo escassos (Zagalo & Rolim 2005;
Lopes 2006; Sousa, 2013). A paramiloidose envolve implica¢fes no individuo e na familia
devido ao seu caracter hereditario ao nivel: i) familiar, pois acarreta mudancas nas decisdes
e projetos de vida e ponderagdo nas questdes reprodutivas; ii) social, pois deparam-se com
a discriminagdo e a vergonha perante o olhar da sociedade, alteragdes na vivéncias sociais
diérias; iii) psicolégico, na medida em que surgem as incertezas, sentimento de culpa,
preocupacao por poderem vir a ser uma sobrecarga para a familia; iv) profissional, porque
devido as limitaces fisicas que a doenca comporta é necessario realizar ajustes a este nivel
(Sousa, Coelho, Barros, & Sequeiros, 1995; Flemming & Lopes, 2000; Zagalo & Rolim
2005; Lopes, 2003; Cunha, 2011; Lédo, Leite & Sequeiros, 2013). O individuo e a familia
vivem em clima de tensdo, devido ao facto de terem de lidar com 0s medos e duvidas que a
doenca comporta, bem como a auséncia de tratamento curativo, 0 que cria uma sensacéo de
incertezas e medos, mas a0 mesmo tempo surgem contribuicBes positivas nomeadamente:
0 anseio de proteger e de ser protegido, a diminuicdo da incerteza e 0 sentimento de maior
controlo na gestdo da saude, bem como 0 aumento da resiliéncia nestas familias (Cunha,
2011; Lopes, 2006; Sousa, 2013). Deve de estar disponivel a existéncia de um apoio
psiquiatrico e psicologico por parte das equipas multidisciplinares, pois esta situacdo
origina uma grande subcarga emocional e fisica, que advém das necessidades de adaptacao
relativas a doenca bem como das consequéncias da organizacao e reestruturacdo pessoal e
familiar (Sequeiros, 1989; Fleming & Lopes, 2000; Zagalo & Rolim, 2005; Lopes,2006;
Cunha,2011).

4. Papel e suporte dos mais velhos em familias com doencas hereditarias

A sociedade atual encontra-se mais envelhecida principalmente devido a melhoria

das condicGes de vida e dos cuidados de saide (Sousa, 2009; Silva & Gongalves,2010).
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Como consequéncia do envelhecimento da populagdo o nimero de geragdes vivas huma
mesma familia tende a aumentar, havendo necessidade de adaptacdo e de reajustamento
das mudancas sociais que ocorrem no paradigma familiar no quanto as suas dimensdes e
organizacdo (Relvas & Alarcdo, 2002; Sousa, 2009; Paul & Ribeiro, 2012; Mendes,
2012a). Atualmente vivemos uma realidade social, cujo foco de atuacdo se direciona e
centra nos cuidados da e para a pessoa idosa, 0 que negligencia um pouco o seu papel
enquanto elementos da sociedade e da familia. Normalmente, os mais velhos, sdo vistos
pela sociedade e pela propria familia como provisores de recursos materiais e afeto e apoio
emocional dos elementos mais novos (Ashida, Hadley, Goergen, Skapinsky, Devlin, &
Koehly, 2011), no entanto tambeém sdo vistos como pessoas dependentes e/ou vulneraveis
que ja ndo tem um papel ativo no seio familiar e comunitéario (Sousa & Cerqueira, 2006).

Estes sdo apontados como elementos ativos na familia e sdo vistos como
impulsionadores na adocao estratégias de adaptacdo na afericdo do risco, encorajadores na
gestdo dos comportamentos de saude da familia e dos elementos mais novos e também
como prestadores de apoio instrumental e emocional (Vicente & Sousa, 2010; Mendes,
2012a).

Dado o seu legado de saberes e as suas vivéncias, também séo vistos como 0s
“guardides das memorias familiares” (Vicente & Sousa, 2010), na medida em que
conhecem o passado e a conjetura familiar, podendo contribuir com a partilha de
informacGes no seio familiar e também no que se refere ao contexto da saude familiar
beneficiando assim as geracfes mais novas (Ashida & Schafer, 2015). Tendo em conta
ainda as suas vivéncias enquanto “guardides das memorias familiares” e 0S contactos que
estabelecem ao longo da sua vida com as diferentes geracfes também desempenham o
papel de “elo de ligacdo familiar” (Mendes e Sousa, 2012). Tendo ainda em conta as
vivéncias e partilha das proprias experiencia em como lidar com a doenca, tornam-se
também fontes de suporte emocional na gestdo do risco da doenca (Ashida et al., 2011)

Denota-se assim que a inclusdo dos elementos mais velhos enquanto membros
ativos na gestdo da doenca no seio familiar se torna importante, pois permite mostrar que
os elementos mais velhos ndo sdo apenas recetores de apoio e cuidados, e podem tambem

ser prestadores de apoio e cuidados.
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5. Objetivos

O objetivo deste estudo exploratorio é aprofundar a compreensdo do papel dos mais
velhos na gestdo da salide em familias com paramiloidose, a partir da perspetiva dos
profissionais de saude. Os profissionais de salde sdo testemunhas privilegiadas da
dindmica e interacdo familiar perante a paramiloidose, pois assistem e lidam com os
individuos e os seus familiares em situacbes complexas relativas a doenga e sua gestdo. Os
objetivos especificos sdo: i) identificar acdes da geragdo mais velha com influéncia na
adoc¢do de comportamentos de salde em elementos das geragdes mais novas; ii) caraterizar
0 impacto dessas acOes na gestdo da doenca na familia. Neste estudo consideram-se 0s
diversos niveis de cuidados em que os profissionais prestam cuidados no ambito da
paramiloidose. Nas doencas hereditarias, nomeadamente na paramiloidose, os cuidados de
salde ocorrem a diversos niveis: i) os cuidados de saude primarios, por norma o primeiro
nivel de contacto onde se analisa as caracteristicas da familia e o potencial de risco, com
consequente encaminhamento para o AG; ii) 0 AG que diagnostica o estatuto do individuo
perante a doenca (portador versus ndo-portador); iii) 0 apoio a portadores assintomaticos,
de modo a determinar um acompanhamento medico preventivo; iv) 0 apoio e tratamento de
portadores sintomaticos, que inclui o acompanhamento e o apoio dos portadores e as
familias, nas fases de diagnostico, tratamento e apoio psicologico e social. Estes cuidados
envolvem o paciente e seus familiares na medida em que estes se apresentam como
membros ativos e 0 centro da agcdo, uma vez que 0S capacita para gerirem a sua saude e
doenca.

Com este estudo espera-se obter indicacbes sobre valores e ética familiar e
intergeracional na gestao da informacéo genética; compreender as fungdes dos mais velhos
na gestdo da doenca e do risco e 0 seu impacto na adogdo de comportamentos de satde nos
elementos mais novos. Atendendo a evolucdo da genética e gendmica e aos crescentes
avancgos da biomedicina, pretende-se ainda propor orientacGes potenciadoras do papel dos
mais velhos na promocéo da autogestdo da paramiloidose, passiveis de serem adaptados a

outras doencas hereditarias.
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6. Metodologia

6.1. Tipo de estudo

Este estudo é exploratdrio, retrospetivo e qualitativo. Os participantes sdo
profissionais de salde com experiéncia clinica em casos de paramiloidose, pois pretende-se
identificar e compreender as experiéncias da populacdo com paramiloidose. O estudo é
exploratorio, pois foca um topico pouco explorado na literatura (o papel dos mais velhos
na gestdo da saude em familias com paramiloidose), a partir da perspetiva dos profissionais
de salde; e retrospetivo, porque para responder aos objetivos do estudo é necessario
recordar e narrar acontecimentos do passado (Polit & Hunger, 1991). Este estudo utiliza
metodologia qualitativa, pois procura-se compreender como a experiéncia social é criada e
como lhe ¢ atribuido significado com base na construgdo de uma perspetiva complexa ou
holistica (Creswell, 1994; Denzin & Lincoln, 1994).

6.2. Amostra

O recrutamento da amostra é intencional e ndo probabilistico, complementado pelo
processo “bola de neve” (Polit & Hunger, 1991; Chizzotti, 2010), pois entre a populagédo
de profissionais de saude, selecionaram-se aqueles com experiéncia clinica com
paramiloidose (Kumar, 2005). Os profissionais sdo percebidos como “testemunhas” da
dindmica familiar dos pacientes que acompanham e atores fundamentais na dindmica da
gestdo dos comportamentos de salde. A selecdo da amostra ocorreu em centros de saude,
centros de AG e hospitais publicos e privados da zona norte (Porto, Vila Nova de Gaia,
Barcelos, Esposende, Braga, Vila Real, Vila do Conde, Pévoa de Varzim), centro (Aveiro,
Coimbra) e sul do pais (Setubal, Lisboa, Cascais e Algarve).

Num primeiro momento, foram estabelecidos contactos a nivel institucional. Este
contacto foi realizado através de contacto telefonico ou e-mail, em que se disponibilizou
informacdo acerca do estudo, seus objetivos, critérios de inclusdo/exclusédo, e condi¢bes de
participacdo (cf. Apéndice 1). Em seguida o coorientador facultou a investigadora a lista
inicial das instituicbes que aceitaram que 0s seus profissionais participassem no estudo, de
modo a que esta entrasse em contacto com os mesmos. Apos ter sido aceite a colaboracao,
foi acordada uma data para envio do documento de consentimento livre e informado (cf.
Apéndice 2) e do questionario (cf. Apéndice 3).

De modo a aumentar o rigor e a validade do estudo, foram definidos critérios de

inclusdo e exclusdo da amostra. Os critérios de inclusdo foram: profissionais da area da
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salide com experiéncia clinica ou profissional em paramiloidose; consentirem participar no
estudo; profissionais de saude aposentados, desde que orientados no espaco e no tempo. Os
critérios de exclusdo foram: profissionais sujeitos a uma sancdo em matéria profissional ou
disciplinar; ndo ter experiéncia com paramiloidose; ndo estar orientado no espago e no
tempo.

Planeou-se que o tamanho da amostra fosse definido por saturacdo de dados
(Streubert & Carpenter, 2002), isto €, quando se comeca a recolher informacdo que ja ndo
altera a compreensdo do fendmeno em estudo (Loureiro,2006), repeticdo e confirmacgéo de
dados previamente recolhidos (Streubert & Carpenter, 2002; Fortin, 2006), considerando a
avaliacdo interjuizes. Contudo ndo foi possivel atingir esta saturacdo, como se explica a
seguir. Dos 82 profissionais contactados, 26 aceitaram participar, mas deste 26 apenas 15
responderam ao questionario (taxa de resposta = 18,3%). Assim, dos 82 contactos
efetuados: 15 aceitaram e responderam ao questionario; 11 aceitaram participar, mas
acabaram por ndo responder ao questionario; e 25 nao responderam aos contactos; 31
foram excluidos por falta de experiéncia em casos de paramiloidose.

A amostra € composta por 15 profissionais de salde (1 médico de familia, 5
enfermeiros, 4 psicélogas, 1 técnica de servigo social, 4 geneticistas) com experiéncia
clinica em paramiloidose, atuando em diferentes fases (diagndstico, AG e
acompanhamento clinico). A idade dos participantes varia entre 0s 27 e 65 anos. A maioria
dos profissionais é do sexo feminino: 11 mulheres.

O tempo de experiéncia profissional no ambito da paramiloidose varia entre 1 e 40

anos. Quanto a situacdo profissional, 3 estdo aposentados e 12 no ativo.

6.3. Instrumentos de recolha de dados

Este estudo adota a Técnica do Incidente Critico (TIC) (Flanagan, 1954), por ser
um método qualitativo que permite recolher factos que transpdem episodios do dia a dia e
possibilita chegar & perspetiva individual de experiéncias significativas (Flanagan, 1954). E
um método que visa "analisar incidentes relatados (...) e, a partir da analise destes
incidentes, extrair comportamentos eficientes ou ndo para o objetivo do trabalho™ (
Nogueira , Mendes, Trevizan, & Hayshida, 1993: 6).A TIC, por ser flexivel, pode ser
adaptada a uma situacdo especifica, permitindo recolher dados do comportamento humano
e usa-los para responder a questdes e conceptualizar. Tem vindo a ser utilizado em

diferentes contextos e com diversos objetivos (Flanagan, 1954; Kemppainen, 2000). Tem
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sido bastante utilizada na éarea da salde, pois permite recolher dados diretos do
comportamento humano com o intuito de dissipar questbes de ordem pratica que
tendencialmente emergem do encontro presencial durante a prestacdo de cuidados
(Felisberto , Freese, Bezerra, Alves, & Samico, 2010). O uso da TIC na érea da salde
permite captar e identificar a perspetiva dos profissionais, pacientes e respetivos familiares
que testemunharam factos significativos, que originaram um comportamento, e por
conseguinte uma consequéncia (Carlucci, Rossi, Ficher, Ferreira, & Carvalho, 2007).
Devido a existirem poucos profissionais com experiéncia com paramiloidose, e a
estarem dispersos geograficamente, optou-se por flexibilizar a recolha de dados. Deste
modo, optou-se por um questiondrio semiestruturado que pode ser preenchido num
contacto face a face, por telefone ou que pode ser autopreenchido ap6s envio por correio
ou e-mail (Streubert & Carpenter, 2002; Fortin, 2006). Este questionario (cf. Apéndice 3)
foi elaborado com base na revisdo da literatura acerca do papel dos mais velhos em
familias com doenca crénica (Vicente & Sousa, 2010; Mendes & Sousa, 2012), e de
contextos de aplicacdo das TIC em estudos na area da salde. Foi elaborado um
questionario preferencialmente com questbes fechadas e pouco extenso, de forma a
potenciar a taxa de respostas e a possibilitar o autopreenchimento. A principal vantagem
deste tipo de instrumento € a sua simples aplicacdo e posterior codificacdo e analise das
respostas de modo rapido e eficaz (Fortin, 2006). O questionario foi submetido a pré-teste,
realizado com 3 profissionais de salde com caracteristicas semelhantes as da amostra,
nomeadamente, um enfermeiro com 67 anos, um médico de familia com 58 anos, e uma
psicologa clinica com 26 anos. O pré-teste destinou-se a analisar a aceitabilidade, clareza,
compreensdo, adequacdo e pertinéncia do questionario, conteddo e apresentacao,
nomeadamente, dos enunciados, e a extensdo do questionario. Ndo se constatou qualquer

necessidade de alteracdo a versdo pré-teste.

6.4. Procedimentos de analise de dados

Finalizada a recolha dos dados, procedeu-se a organizagdo, tratamento e analise dos
dados com recurso a andlise do conteddo. A analise de conteudo refere-se a
categorizacdo/organizacdo objetiva, sistematica e qualitativa dos dados recolhidos com o
intuito de descrever e compreender o fendmeno em estudo em funcdo do seu contexto
(Berelson, 1984; Bogdan e Biklen, 1994; Bardin, 2004; Campos, 2004).
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“A categorizacdo é uma operagao de classificagdo de elementos constitutivos de um
conjunto por diferenciagdo e, seguidamente, por reagrupamento segundo 0 género
(analogia), com os critérios previamente definidos. As categorias sdo rubricas ou classes, as
quais reinem um grupo de elementos (unidades de registo, no caso da analise de conteldo)
sob um titulo genérico, agrupamento esse efetuado em razdo das caracteristicas comuns
destes elementos” (Bardin, 2009, p.145).

Para a analise dos dados recorreu-se a analise de contetdo. Esta técnica permite
descrever e interpretar o conteldo da informacdo recolhida, com o objetivo de conduzir a
codificacdo de categorias e temas comuns, considerando experiéncias e impactos
pertinentes para a edificacdo e interpretagdo de um campo conceptual (Olabuenaga &
IspizUa, 1989; Sousa & Ribeiro, 2013). O procedimento de analise dos dados envolveu um
processo de continua refinacdo de dados, que envolveu dois juizes independentes (a autora
e 0 cossupervisor) que leram todos os questionarios varias vezes e procederam a
codificacdo do seu conteudo através do agrupamento em categorias e subcategorias. Este
processo foi continuamente refinado até a elaboragdo do sistema de categorizacédo final dos
Incidentes Criticos (IC) (papel da geracdo mais velha junto dos mais novos) e dos impactos
(impacto daquele papel nos mais novos) envolvendo um conjunto de categorias,
subcategorias e excertos ilustrativos (com referéncia ao tipo de profissional de saude e a
sua idade).

Para os IC foi definido como categorias: (1) encorajadores de envolvimento em
cuidados de saude; (2) cuidadores informais; (3) Prestadores de apoio emocional (cf.
Quadro ).

Quadro | — Papel da geracao mais velha junto dos mais novos: sub/categorias

Categoria Subcategoria

] ] ] ; 1.1 Incentivar a realizacdo de testes genéticos
1. Encorajadores de envolvimento em cuidados de saude

1.2Modelo de gestdo da doenga e salide

2.1 Cuidados nas atividades de vida diaria
2. Cuidadores informais

2.2 Acompanhar a consultas

3. Prestadores de apoio emocional 3.1. Apoiar emocionalmente

Para 0s impactos temos como categorias: impacto positivo e impacto negativo. Para
a justificacdo dada a cada uma destas respostas realizou-se processo de discriminacdo de
subcategorias, onde se categorizou o que foi dito dentro de cada uma destas respostas

(positivas e negativas) (cf. Quadro I1).
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Quadro Il — Impacto do papel dos elementos mais velhos na geracdo mais nova: sub/categorias

Categoria Subcategoria

1.1 Apoio na tomada de decisGes

1.2 Normalizacdo da doenca

1. Positivo
1.3 Transmissao de experiéncias
1.4 Capacitagdo
2.1 Blogueio comunicacional

2. Negativo 2.2 Pressdo na tomada de decisdo

2.3 Negacéo

6.5. Questdes Eticas
O estudo foi aprovado pela Comissdo de Etica Humana do IBMC em 8 de setembro
de 2014, com a referéncia CE: 2013 — 03 (cf. Anexol) e todos os participantes assinaram o

consentimento livre e esclarecido por escrito (cf. Apéndice 2).
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7. Resultados

7.1. Papel dos elementos da geragdo mais velha junto dos mais novos

7.1.1. Encorajadores de envolvimento em cuidados de satde
A categoria “encorajadores de envolvimento em cuidados de saude” (n=8) revela

como os elementos mais velhos das familias estdo presentes nos cuidados de salde
encorajando os elementos mais novos a envolverem-se em cuidados de saude. Esta
categoria compreende duas subcategorias: “incentivar a realizagdo de testes genéticos”
(n=7) e “modelo de gestdo da doenga e saude” (n=1).

Na subcategoria “incentivar a realizacdo de testes genéticos”, verifica-se que 0S
elementos mais velhos da familia incentivam os mais novos a realizarem os testes
genéticos. Os mais velhos apresentam-se muito preocupados em encorajar 0S mais novos e,

em alguns casos, sdos o0s primeiros a falar da possibilidade de realizar os testes.

“Pediu a sua mae que se disponibilizasse para fazer o teste, sobretudo porque queria saber o risco de
ter ela propria filhos afetados.” (Psicologa, 39 anos)

“Incentivou o sobrinho e a esposa no processo!” (Médico, 58 anos)

“A geracdo mais velha, j& com sintomas da doenca e/ou muitas vezes ja transplantada, incentiva os
mais jovens para a realizag&o do teste preditivo da PAF!” (Psicologa, 40 anos)

“Foi o pai que Ihe falou da possibilidade de fazer o teste pré-sintomatico.” (Enfermeira, 27 anos)

Os elementos mais velhos sdo também considerados um “modelo de gestdo da
doenca e saude”, pois transmitem saberes (que estratégias adotaram para lidar com a
doenca; falam das vantagens/desvantagens de terem feito testes genéticos) que ajudam o0s
elementos mais novos na gestdo do risco da doenca através da partilha da propria
experiéncia no confronto com decisdes que tomaram. Os elementos mais velhos
constituem um exemplo e um modelo para os mais novos em relagdo a gestdo da doenca e
salde, na medida em que transmitem formas de se confrontarem com o risco e com a
doenca que podem favorecer a tomada de decisdo na gestdo do risco e de comportamentos

de salde.
“Foi muito importante o exemplo da tia que teve um filho saudavel exatamente nessas

circunstancias!” (Médico, 58 anos)

7.1.2. Cuidadores informais
A categoria ‘“cuidadores informais” (n=7) apresenta os elementos mais velhos da

familia, ndo portadores e portadores assintomaticos, a cuidarem e/ou colaborarem nos
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cuidados informais aos elementos mais novos sintomaticos. Estes cuidados incluem
“cuidados nas atividades de vida didria” (n=2) e “acompanhamento a consultas”’(n=5).

Na subcategoria “cuidados nas atividades de vida diaria”, os elementos mais velhos
cuidam ou apoiam nos cuidados aos mais novos portadores sintoméaticos em atividades de
vida diaria, nomeadamente: alimentacdo, higiene pessoal.

“A cuidadora era a mée do doente com paramiloidose, que dependia totalmente dela nas suas

necessidades!” (Enfermeira, 40 anos)

“O Senhor O assegura todo o apoio, a filha e neta!” (Geneticista, 60 anos)

Na subcategoria “acompanhar a consultas” constata-Se que 0S elementos mais

velhos apresentam um papel ativo no acompanhamento dos elementos mais novos a
consultas médicas e a outros servigos de salde.

“A av0 assiste a consulta de AG para a realizagéo de teste preditivo.” (Psicologa, 39 anos).

“0 Senhor O veio a consulta com a filha com cerca de 25 anos, gravida!” (Geneticista, 60 anos)

“Acompanhou o sobrinho e a esposa no processo.” (Médico, 58 anos)

“A geracdo mais velha, ja com sintomas da doenca e/ou muitas vezes ja transplantada, acompanha os

mais jovens ao servico.” (Psicologa, 40 anos)

“O Senhor A acompanhou a sua filha mais velha (tem duas filhas) a colheita de sangue para

realizacdo do teste pré-sintoméatico.” (Enfermeira, 27 anos.)

7.1.3. “Prestadores de apoio emocional”

A categoria “prestadores de apoio emocional” (n=3) destaca-se a prestacdo de apoio
emociona. Os elementos mais velhos providenciam suporte emocional aos mais novos
quando estes se deparam com a gestdo do risco de saude/doenca (as praticas de saude e 0
uso dos servigos de saude).

“Esta mae tentava dar ao seu filho tudo o que ele lhe pedia.” (Enfermeira, 35 anos)
““O pai tem sido o seu grande apoio emocional.” (Enfermeira, 27 anos)

“O pai segura na mao da filha e diz-lhe: incomoda sempre, ha sempre sofrimento, o sofrimento é

ainda maior porque o corpo pode deixar de responder, mas mantemos a lucidez.” (Enfermeira, 27

anos).

7.2. Impacto do papel dos elementos mais velhos na geracéo mais nova
Os profissionais centram a sua perspetiva sobre o impacto do incidente descrito na
geracdo mais nova. Os respondentes indicaram se o impacto teria sido positivo ou negativo

e justificaram a escolha.
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7.2.1. Positivo

Os impactos positivos incluem: apoio na tomada de decises; normalizagdo da
doenca; transmisséo de experiéncias; e capacitagéo.

Na subcategoria “apoio na tomada de decisdes”, incluem-se 0s relatos que revelam
que os elementos mais novos sentem que os elementos mais velhos apoiam as suas opgdes

e decisoes.

“Procurou dar apoio de acordo com a vontade do seu filho.” (Enfermeira, 40 anos)
“A atitude da mae implicava amor.” (Psicéloga, 49 anos)

“E importante o utente ter apoio familiar.” (Geneticista, 39 anos)

A “normalizag¢do da doen¢a” indica que 0 impacto se centra na convivéncia 0 mais
natural possivel com a doenca e respetivos cuidados.

“Encarou o incidente de uma forma natural!” (Enfermeira, 55 anos)

“Encarou o estudo como aparentemente natural, ja que teria herdado da sua mde.” (Geneticista, 65

anos)

Quanto a “transmissao de experiéncias” a geracdo mais nova encara os elementos
mais velhos como exemplos a seguir, pois através da préopria experiéncia com a doenca séo
fonte de informacao e valores.

“Serviu de exemplo, com identificagdo automatica de bom resultado.” (Médico, 58 anos)

“A experiéncia dos mais velhos ajuda os mais novos a ndo cometerem o mesmo erro de néo estarem

atentos ao aparecimento dos primeiros sintomas. ” (Psicéloga, 40 anos)

A “capacitagcdo” ocorre quando os elementos mais novos sentem que os mais velhos
capacitam e promovem a adaptacdo as circunstancias dos cuidados de saude e a vivéncia

do risco e da doenca.

“O pai deu empowerment a filha!” (Enfermeira, 27 anos)
“Fé-la sentir que a vivéncia desta eventual transi¢io salde-doenca pode ser modificada pela atitude

dela face a situagdo. ” (Enfermeira, 27 anos)

7.2.2. Negativo

Os impactos negativos incluem: bloqueio comunicacional; pressdao na tomada de
decisdo; e negacao.

O “bloqueio comunicacional” ocorre quando a interagdo/comunica¢do dos
elementos mais velhos se sobrepde a interacdo/comunicacdo da geragdo mais nova, ou seja,
os elementos mais velhos tentam assumir o controlo da situacdo ndo dando possibilidade

aos elementos mais novos de se expressarem. Assistindo-se assim ao desequilibrio ou até
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mesmo a um blogueio comunicacional, que pode origina uma postura de protecdo

excessiva exercida pelos elementos mais velhos.
“Bloqueio comunicacional, postura quase “hiper-protetora” face da paciente.” (Técnica Superior de

Servigo Social, 35 anos)
A “pressdo na tomada de decisdes” ocorre quando a experiéncia dos mais velhos
com a paramiloidose desencadeia pressdo nos mais novos para tomarem decisdes; a
pressdo dos elementos mais velhos e vista como uma resposta de acordo com as suas

definicGes e vivéncias da gestdo do risco da saude/doenca.
“A pressdo que a dita avé estava a exercer na tomada de decisoes.” (Geneticista, 39 anos)

“Estava pressionado a fazer (o teste genético) pela mde.” (Geneticista, 39 anos)

A “negacdo” ocorre pois a doenga € sentida como muito grave. Deste modo quando
se € confrontado com o risco da saude/doenca pode haver tendéncia para a negacdo ou

desvalorizagéo da situagé&o.
“ Né&o assumiram como incidente que provavelmente se vai repetir e que esta relacionado com a
doenga.” (Enfermeira 55 anos)

“Negacdo da realidade, nao gerir o risco que bem conhecia!” (Geneticista, 60 anos)
”Indiferenca quanto ao facto de os filhos terem ou ndo (a doenga).” (Psicologa, 47 anos)

7.3. Papel dos elementos mais velhos junto da geracdo mais nova VS Impactos das
acoes dos elementos mais velhos na geracdo mais nova

Verifica-se que os diferentes papéis dos elementos mais velhos associam-se a

diferentes impactos sentidos pelos elementos da geragdo mais nova (cf. Tabela 1).

Contudo, a amostra muito reduzido ndo permite comentar tendéncias

Tabela 1 — Incidentes VS. Impactos

Pressdo na
tomada de
decisdo

Apoio na s Lo .
Impactos P Normalizagdo Transmissdo de Bloqueio

tomada de - Capacitacéo R
decisies da doenca experiéncias comunicacional

Negacdo

Incidentes

n

n

n

n

n

Incentivar a realizagdo de testes
genéticos

1

0

1

0

1

Modelo de gestéo da doenga e
salide

0

0

1

0

0

Cuidados nas atividades de
vida diaria

Acompanhar a consultas

Apoio emocional

Total
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8. Discussao

Este estudo teve como objetivo central a identificagdo do papel da geragdo mais
velha na gestdo de comportamentos de salde em familias com paramiloidose,
nomeadamente na promocao de comportamentos de salde nos elementos mais novos, a
partir da perspetiva dos profissionais de saude. Os resultados permitem: i) identificar acdes
da geracdo mais velha com influéncia na adocdo de comportamentos de salde em
elementos das geracGes mais novas; e ii) caraterizar o impacto dessas a¢cdes na gestdo da
doenca na familia.

Além deste estudo abordar um tema pouco explorado na literatura é apresentado
segundo uma perspetiva inovadora, pois explora a perspetiva de profissionais de salde
acerca do papel dos elementos mais velhos na promog¢édo de comportamentos de satde em
familias com historial de paramiloidose. A paramiloidose é uma doenga rara e por isso 0
namero de casos é relativamente reduzido face a populacdo geral. Os profissionais de
salude que trabalham diretamente na atencdo clinica a paramiloidose sdo também em
namero reduzido, embora sejam testemunhas privilegiadas da dindmica e interacdo
familiares perante a paramiloidose, pois assistem e lidam com os individuos e com 0s seus
familiares em situacbes complexas relativas a doenca e a sua gestdo. A amostra de
profissionais neste estudo € heterogénea quanto a sua distribuicdo geografica e tipo de
cuidados prestados, temos profissionais com experiéncia clinica em paramiloidose, que
atuam em diferentes fases (diagnéstico, AG e acompanhamento clinico) da zona norte,
centro e sul do pais. Esta distribuicio acompanha de algum modo a disseminacdo da
paramiloidose pelo pais (Sousa, 1995).

Este estudo sugere que os elementos mais velhos, de acordo com a perspetiva dos
profissionais de salde envolvidos nos cuidados a paramiloidose, desempenham trés papéis:
encorajadores de envolvimento em cuidados de salde; cuidadores informais; e prestadores
de apoio emocional. Estes papéis demonstram a importancia da rede de apoio familiar
como fator basico e fundamental de apoio na gestdo de condigcdes crénicas de doenca,
como a paramiloidose (Faquinello, Marcon & Waidmann, 2011; Mendes, 2012b).

Os elementos mais velhos atuam e sdo descritos pelos profissionais como
“encorajadores” da gestdo da doenca nas geragdes mais novas, em particular na afericdo do
seu estatuto genético, através do envolvimento no processo de AG e também na realizacao

de testes genéticos (Mendes, 2012a). Este papel € importante na medida em que € visto

22



pelos elementos mais novos como um incentivo a adogdo de comportamentos preventivos
para a saude (realizar o teste genético, ir a consultas médicas, realizar os tratamentos
prescritos). Esta postura demonstra a sua fungdo na prevencdo e promocéao da salde dos
elementos da geragdo mais nova e dos restantes membros da familia.

Tendo em conta que a gestdo da salde dos elementos da geracdo mais nova
influencia e é influenciada pela familia (Pratta & Santos, 2007; Ribeiro, 2007; Barros,
2010) (neste caso, pelos elementos da geragdo mais velha) as subcategorias “cuidados nas
AVD’s” e “acompanhamento a consultas” expressam necessidades associadas ao carater
progressivo e altamente incapacitante da doenca. E de realcar a importancia das AVD’s na
prestacdo de cuidados, uma vez que esta representa todas as acOes desenvolvidas pelos
elementos mais velhos que visam prestar cuidados de modo a potenciar a qualidade de vida
e bem-estar dos elementos mais novos. Embora as mulheres sejam as principais
cuidadoras, também emergem os homens na prestacao de cuidados. A literatura sugere que
por norma € a mulher a quem é delegada a tarefa do cuidado; no entanto, quando a figura
feminina ndo existe ou ndo pode, esse papel é assumido por um homem (Martins, Ribeiro,
& Garrett, 2003; Andrade,2009). Na paramiloidose os papeéis identificados nos elementos
mais velhos (ndo portadores) na promog¢do de comportamentos de salde junto da geracao
mais nova (portadora ou que ainda ndo sabe) sdo desempenhados por elementos do sexo
feminino como masculino. Também é de salientar que a prestacdo de cuidados por norma é
incumbida aos elementos da gera¢do mais nova em relacdo aos elementos da geracdo mais
velha (Martins et al., 2003; Andrade, 2009); no caso da paramiloidose assiste-se ao
contrario, sdo os elementos da geracdo mais velha (ndo portadores) que assumem esse
papel em relacdo aos elementos mais novos (portadores ou que ainda ndo sabem).

Relativamente a subcategoria “acompanhamento a consultas” por parte dos
elementos mais velhos, a sua importancia podera residir no facto de estes elementos serem
tipicamente uma fonte de conhecimento sobre o historial médico dos membros da familia.
Deste modo, podem tornar-se uma boa “ponte” entre o paciente (neste caso, pertencente a
geracdo mais nova) e os profissionais de salde na transmissdo de informacdo sobre a
historia clinica familiar (Sousa, 2009; Mendes, 2012a; Foster et al., 2002; Ashida &
Schafer, 2015)

A categoria “prestadores de apoio emocional” contempla a importancia do apoio

emocional que os elementos mais velhos transmitem aos elementos da geracdo mais nova.
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Esta forma de apoio é relevante para os mais novos na medida em que lhe proporciona um
aumento de confianca e capacidade de enfrentar os problemas relacionados com a
paramiloidose.

O ser humano é um ser relacional, e como tal a comunicacao esté intrinsecamente
ligada a gestdo dos comportamentos de salde e ao modo como sdo experienciados no
contexto familiar, que se assume como importante rede de apoio informal (Green et al,
1997; Kenen et al 2004; Faquinello et al., 2011). Os elementos mais velhos da familia s&o
vistos pelos profissionais de salde como agentes instigadores ativos na partilha de
informacdes e de estratégias de prevencdo e promocao da saude na familia, apoiando na
gestdo da doenca e saude dos elementos mais novos da familia (Green et al, 1997; Kenen
et al 2004; Mendes, 2012a; Ashida & Schafer, 2015).

LimitacGes do estudo

Este estudo apresenta algumas limitacdes de carater metodolégico. Embora as
dimensdes reduzidas da amostra neste estudo evidenciem a escassez de profissionais de
salde com experiéncia clinica em casos de familias com historial de paramiloidose, e a sua
dispersdo pelos varios pontos do pais, tal escassez condiciona os resultados do estudo, na
medida em que o nimero de IC recolhidos foi limitado. Assim, ndo se atingiu a saturacao
da andlise dos dados, o que torna problematica a fiabilidade destes resultados, na medida
em que fica por esclarecer se a participacdo de mais profissionais e consequentemente mais

IC modificaria ou acrescentariam dimensoes relevantes aos resultados obtidos.

Perspetivas futuras de investigacéo

Em estudos futuros, é necessario aumentar a amostra disponivel de modo a poder
compreender e aprofundar o papel dos elementos mais velhos na promocao e gestdo de
comportamentos de saude em familias com historial de paramiloidose e respetivos
impactos desses papéis na geracdo mais nova de uma forma mais abrangente e
aprofundada. Visto que os profissionais de satde tém uma profissao intensa, acabam por
ter pouca disponibilidade para responder a inquéritos, por isso a escolha do instrumento
para recolha de dados devera ser reformulada e reajustada ao publico-alvo. Sugere-se,
assim, que em futuros estudos a metodologia adotada seja reformulada, por exemplo
recorrendo a entrevistas ao invés do questionario na recolha de dados. Ao utilizar a

entrevista (semiestruturada) ha a possibilidade de explorar mais aprofundadamente os
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dados e deste modo os profissionais respondem no momento ao entrevistador e ndo ficam
com uma tarefa pendente, ndo prioritaria para eles, obtendo-se assim provavelmente uma
taxa de resposta mais elevada. Tendo em conta o carater essencialmente exploratdrio deste
estudo, seria interessante desenvolvé-lo no contexto internacional, de forma a dispor de
uma maior diversidade de contextos socioculturais e profissionais.

Ao longo das ultimas décadas assistiu-se a grandes avangos tecnocientificos na
medicina. é expectavel antecipar que esses avangcos continuem a expandir-se no que se
refere a paramiloidose, permitindo assim tecer novos conhecimentos sobre a doenga e
potenciais tratamentos disponiveis. Este contexto trara implicacdes ao papel dos elementos
mais velhos na gestdo da doenca nos sistemas familiares. Sendo uma area de investigacédo
pouco explorada, mais atencdo as dimensdes intrafamiliares da gestdo das doencas e as
suas implicacdes ao nivel da promocao de saude e na procura de servicos de prestacdo de
cuidados de saude, seria sem davida uma area de pesquisa futura a ter em conta. Apos este
primeiro caminho percorrido, seria também importante elaborar uma base de dados a nivel
nacional referente aos profissionais de salide com experiéncia clinica em paramiloidose.

Tal poderia ajudar futuros investigadores na sua recolha de dados.
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9. Concluséo

O estudo do papel dos mais velhos na gestdo da saide em familias com historial de
paramiloidose, centrado na perspetiva dos profissionais de salde, do que se conhece sera
um dos Unicos estudos feitos ate a0 momento, sendo deste modo um estudo exploratério na
tematica em causa.

Tendo em conta que esta dissertagdo aborda um tema inovador, 0 nosso objectivo
foi o de compreender o papel dos mais velhos na gestdo da salde em familias com
paramiloidose, segundo a perspetiva dos profissionais de salde, na medida em que estes
sdo “testemunhas” da dindmica familiar no ambito da paramiloidose.

No ambito da paramiloidose os elementos mais velhos e os profissionais de saude
diariamente desenvolvem ac¢des e papéis que contribuem para a adopcdo de
comportamentos responsaveis para a saude por parte dos elementos mais novos,
nomeadamente no processo de aconselhamento genético e na afericdo do seu estatuto
genético.

Com os resultados do estudo conclui-se que os elementos mais velhos tém um
papel relevante e ativo na gestdo da doenca no seio familiar (Mendes & Sousa, 2012;
Mendes, 2012a), contrariando assim a ideia de que os elementos mais velhos sdo acima de
tudo recetores de apoio e cuidados e ndo, pelo menos de forma tdo ativa, prestadores de

apoio e cuidados.
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Apéndices



Apéndice 1 — Informacéo ao participante

Informacao ao participante

Estudo sobre o papel dos mais velhos na gestdo da satde em familias com historial de
paramiloidose: perspetiva dos profissionais de saude

Este documento serve para o/a informar acerca das condi¢des de participagdo no estudo
“Papel dos mais velhos na gestdo da satide em familias com historial de paramiloidose:
perspetiva dos profissionais de saude”. Este estudo envolve a realizagdo de um
questionario com o objetivo é compreender o papel da geragdo mais velha na promogéo de
comportamentos de satde em familias com historial de paramiloidose.

O estudo realiza-se no ambito da dissertacdo de mestrado e esta a ser desenvolvido pela
aluna Andreia Santos (que podera contactar atraves dos contactos em rodapé caso pretenda
qualquer esclarecimento), sob a coordenacéo da Doutora Liliana Sousa e do Doutor Alvaro
Mendes.

A sua colaboracéo consiste no preenchimento de um questionario. O preenchimento do
questionario realizar-se-a em data e local a combinar, de acordo com a conveniéncia dos
participantes. A aluna podera contacta-lo/a novamente para confirmar e/ou obter novas
informacoes.

Todos os dados recolhidos permanecerdo confidenciais e serdo usados somente pelos
investigadores para este estudo. Apenas, 0s investigadores terdo acesso as informacoes.

A sua participacdo é completamente voluntaria. Se desejar podera desistir a qualquer
momento. Em nenhum momento serd penalizado(a) por recusar participar nesta
investigacdo. Contudo, a sua participacdo € muito importante, dado que permitird
contribuir para o avanco do conhecimento nesta area.

Obrigada desde ja pela atengéo dispensada a este assunto.

Cumprimentos,
Andreia Santos

Universidade de Aveiro* Seccdo Auténoma de Ciéncias da Satde
Andreia Santos; Telm.: 914543371; E-mail: a.j.s@ua.pt



Apéndice 2 — Consentimento Informado

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

O meu nome é Andreia Jesus Santos, sou estudante do 2° ano do Mestrado em
Gerontologia da Universidade de Aveiro e estou a desenvolver, sob a coordenagéo da
Doutora Liliana Sousa e do Doutor Alvaro Mendes, um projeto de investigagio cujo
objetivo é: compreender o papel dos mais velhos na gestdo da salde em familias com
historial de paramiloidose.

A sua participacdo neste estudo consistird no preenchimento de um questionario
acerca da sua experiéncia profissional com individuos e familias com historial de
paramiloidose. Todos os dados recolhidos permanecerdo confidenciais e serdo usados
somente pelos investigadores para este estudo. Apenas os investigadores terdo acesso as

informacdes por si veiculadas.

A sua participagdo € completamente voluntaria. Se desejar poderd desistir a
qualgquer momento. Em nenhum momento serd penalizado(a) por recusar participar nesta
investigacdo. Contudo, a sua participacdo € muito importante, pois permitira contribuir

para o avanco do conhecimento nesta area.

Assinatura;

Eu, fui esclarecido(a)

sobre a investigacdo: “Familias com historial de paramiloidose papel da geragdo mais
velha na promoc¢ao de comportamentos de saude: perspetiva dos profissionais de saude”.

Concordo em participar e que os meus dados sejam utilizados na realizacdo do estudo.
Caso surja alguma duvida da sua parte, ou queira desistir do estudo, agradeco que

me contacte:
Andreia Santos; Tel: 914543371; E-mail: a.j.s@ua.pt

, de de 2015.

Assinatura;




Apéndice 3 — Questionario

Obrigada por ter aceitado colaborar neste estudo intitulado “papel dos mais velhos na gestao
da saude em familias com paramiloidose: perspetiva dos profissionais de satde”. Pedimos que
responda a este breve questionario.

1 Por favor, relate uma situacdo real a/em que tenha assistido/participado e que envolva uma
pessoa da geracdo mais velha de uma familia com paramiloidose; a situacdo devera indicar a
influéncia da pessoa mais velha na gestdo da paramiloidose num elemento mais novo da familia;
escolha uma situacdo que na sua opinido seja marcante/relevante.

2 Indique o local onde ocorreu a situacdo (ex, consultério, sala de espera):

3 Como classifica o impacto dessa situacdo na gestdo da paramiloidose pela pessoa mais nova?

(assinale com X):

Positiva Negativa Positiva e Negativa ~ [Nem positiva, nem negativa

3.1 Explique porque classificou dessa forma o impacto:

4 Caracterizacdo do elemento da geracdo mais velha participante na situacao:
Idade (pode ser aproximada): _ Sexo: _ Escolaridade (caso saiba):

Parentesco com o elemento mais novo da familia: _
Familiar consanguineo [Familiar ndo consanguineo

Estatuto perante a paramiloidose (assinale com X):

N&o-portador|Portador pré- Portador Néo se N&o tem esta
sintomatico sintomatico/doente |conhece informacao

5 Caracterizacdo do elemento da geracdo mais nova participante na situagéo:

Idade (pode ser aproximada): Sexo: Escolaridade (caso saiba):

Estatuto perante a paramiloidose (assinale com X):

N&o-portador|Portador pré- Portador Néo se N&o tem esta
sintomatico sintomatico/doente conhece informacéo

6 Por favor, indique os seguintes dados sobre si:

Idade: Sexo: Profissdo: Especialidade:

Servico no qual tem/teve contacto profissional com paramiloidose: ;

Tempo de experiéncia profissional com paramiloidose:

Obrigada pela sua colaboracéo!



