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Promocao da saude em familias com
paramiloidose: papéis dos mais velhos
junto dos mais novos

Health promotion in families with paramyloidosis:
the role of elders with younger family members

Promocién de la salud en familias con paramiloidosis:
papeles de los mas viejos junto a los mas jévenes

Resumo

Atualmente os cidadaos sao parceiros dos sistemas formais na promogao da
satide. Na gestao das doencas hereditdrias, o papel dos familiares como fonte
de suporte € vital. O papel dos mais velhos emerge como crucial pela longa
relacdo com a doenga e com os doentes na familia. Contudo, esse papel perma-
nece pouco explorado, em particular, em doencas genéticas, como a paramiloi-
dose. Este estudo qualitativo exploratorio analisa o papel dos mais velhos, em
familias com paramiloidose, na promocao da saiide dos mais novos. Adotou-se
a técnica dos incidentes criticos, aplicada por entrevista semiestruturada. O
estudo envolve 18 participantes que relataram 76 incidentes criticos. As en-
trevistas foram gravadas e submetidas a andlise de conteiido. Os principais
resultados sugerem os seguintes papéis dos mais velhos junto dos mais novos:
modelar (comportamentos), encorajar, informar e apoiar. As geracdes mais
velhas podem ser envolvidas pelos profissionais de satide como parceiras no
apoio aos mais novos em familias com paramiloidose.

Promocao da Saiide; Doencas Genéticas Inatas; Amiloidose Familiar;
Relacoes Familiares
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Introducgéao

Atualmente espera-se que os cidadaos sejam parceiros dos sistemas formais na promogao da satade 1.2.
Isso decorre da mudanca do perfil epidemioldgico das doencas, com a reducao de doengas agudas
e aumento de doencas cronicas. Nesse contexto, o paradigma de cuidados altera-se: o foco passa da
doenca e cura para a qualidade de vida dos individuos e promocao de satide 3. Essa mudanca implica
um papel mais ativo do individuo doente, da sua familia e, em geral, dos cidadaos 34. As doencas
hereditarias ndo se circunscrevem ao individuo, pois outros familiares podem também ser afetados
devido a transmissao hereditaria 567. Assim, as doencas hereditarias sio doencas da familia, e a gestdo
dos comportamentos de saide em individuos afetados ou em risco de doengas genéticas envolve toda
a familia. A literatura tem sugerido a importancia dos elementos mais velhos no contexto familiar,
em particular quando existem doencas cronicas severas, principalmente hereditarias 7.8. Esse papel
tem sido abordado sobretudo no ambito dos cinceres hereditarios, mas permanece pouco explorado,
principalmente como recurso para os mais novos. Os estudos indicam o envolvimento de elementos
mais velhos no encorajamento a realizacdo de rastreamentos e a sua associa¢do a niveis mais elevados
de intencdo de adesdo °. Os mais velhos surgem ainda como fonte de seguranca e aconselhamento,
dando informacdo sobre saude, apoio e influéncia social, especialmente junto dos mais jovens 10. A
literatura evidencia também a sua importincia na eficaz disseminacdo da histéria de saide na rede
familiar 79,11, O acesso a histéria médica da familia é importante na avaliacdo do risco genético indi-
vidual. Os familiares mais velhos tém sido descritos como “guardides da histéria médica da familia”
pelo conhecimento privilegiado de circunstancias de satde de antepassados aos quais nio é possivel
aceder (porque ja morreram ou estdo muito incapacitados) 12.

Contudo, ndo se conhecem estudos neste topico, no ambito da paramiloidose, uma doenca heredi-
taria de inicio tardio, que se manifesta na idade adulta (por norma, antes dos 40 anos) 13. Essa doenca
foi descrita pela primeira vez em 1952 14 e tem o foco de maijor prevaléncia em Portugal, na zona
costeira do norte do pais. Carateriza-se por uma polineuropatia cronica progressiva de predominio
sensitivo e distal, simétrica, com inicio invariavelmente nos membros inferiores e com progressio
ascendente 15. Para além da perda de sensibilidade térmica e dlgica nos membros inferiores, surgem
associadas doencas cardiovasculares, gastrointestinais, geniturinérias, oculares, renais e cutaneas 15.
Na fase final, os doentes ficam acamados, apresentando um déficit sensitivo-motor maior e alteracdes
autondmicas, progredindo para a caquexia e morte em 10 a 15 anos apds o inicio dos sintomas 15.
E uma doenca monogénica para a qual existem testes pré-sintomaticos (TPS) desde 1985 16 que
predizem se pessoas assintomaticas, em familias com histérico de paramiloidose, sdo portadoras da
mutacdo patogénica e virdo a manifestar a doenca no futuro. Atualmente a doenca é incuravel, e as
op¢oes de tratamento disponiveis (transplante hepético, desde 1992, ou medicacio, desde 2012) ape-
nas retardam a sua evolucdo 13. O TPS é um processo complexo com implica¢des psicossociais a nivel
individual e familiar 17,18. No caso da paramiloidose, os individuos sao confrontados com um conjun-
to de decisdes e a¢des na promocio e gestdo da sua saude: quando realizar o TPS e saber o resultado,
e como gerir a comunicac¢do da informagdo genética na familia e na rede social pessoal. O diagnéstico
genético precoce é relevante em termos clinicos na detecg¢ao inicial dos sintomas, o que ird maximizar
a eficicia dos tratamentos disponiveis e a qualidade de vida 1920, O diagndstico precoce pode ainda
ser relevante na tomada de decisdes sobre opcdes de tratamento e planeamento reprodutivo 21,2223,

O objetivo deste estudo exploratério é analisar o papel dos mais velhos (incluindo portadores e
ndo portadores) junto dos mais novos, em termos de comportamentos de promocéo da satide e gestido
do risco genético em familias com paramiloidose. Os resultados dardo subsidios para intervengdes
de promocdo da autogestdo individual e familiar do risco de doencas hereditarias, principalmente
envolvendo a familia.

Metodologia
Este estudo qualitativo e exploratdrio recorre a técnica dos incidentes criticos (TIC), por constituir

um método que possibilita a coleta de eventos (acontecimentos) vividos pelos participantes que infor-
maram o seu futuro, traduzindo e permitindo aceder a perspectiva individual de comportamentos
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e papéis significativos 24.25. Um incidente corresponde a atividade humana observavel, que permite
inferir sobre o sujeito e a sua acdo; envolve a descricao de como alguém agiu, respondeu, sentiu e/ou
pensou sobre o evento. Um incidente é critico, pois a inten¢do da acdo tem determinado significado
para o narrador 24. Os incidentes criticos permitem capturar as perspetivas pessoais de experiéncias
significativas, refletindo contextos de relagdes interpessoais. Trata-se de uma metodologia que per-
mite recolher eventos que ocorreram junto de especialistas (aqueles que vivem as situacdes), de forma
a aprofundar conhecimento 26. Em sadde, a TIC tem sido usada para estudar a relacdo entre profis-
sionais de satide e utentes 27; conhecer as vivéncias de familiares, por exemplo, de criancas hospitali-
zadas 28; identificar alteragdes no relacionamento familiar, por exemplo apds a ocorréncia de AVC 29;
e para estudar relagoes familiares, designadamente a transmissdo intergeracional de informa-
¢ao ginecoldgica 30.

Instrumento

ATIC foi aplicada por meio de entrevistas telefonicas, com base em um questionario semiestruturado.
A entrevista iniciou-se com o seguinte convite:

“Pense num ou mais acontecimentos que envolvam uma pessoa da geracao mais velha da sua familia que
tenha sido marcante na forma como encara a paramiloidose na sua vida, na vida da sua familia e/ou que tenha
influenciado a forma como gere a doenca e impactos associados. Por favor, pense numa situacdo da qual se
lembre com clareza e que tenha sido realmente significativa para si (tenha ficado gravada na sua meméria)’”.

A entrevista continuou com questoes de desenvolvimento do tépico inicial: descricao detalhada
da situacio; quem estava presente; o que mais o/a impressionou; local onde ocorreu; como se sentiu;
como classifica o impacto desse acontecimento, em si, na sua familia, por qué. No final, coletaram-se
os seguintes dados: (i) sociodemograficos dos participantes e dos elementos da geracdo mais velha
protagonistas do incidente critico (idade, sexo e escolaridade); (ii) estatuto perante o risco/doenca
do participante e do protagonista (ndo portador; portador pré-sintomético; portador sintomatico,
considerando tipo de tratamento: transplantado; medicacdo; sem tratamento).

Procedimentos

Este estudo obteve aprovacio da Comissio de Etica Humana do Instituto de Biologia Molecular e
Celular da Universidade do Porto, Porto, Portugal. Os participantes no estudo foram selecionados de
forma intencional e ndo probabilistica. O recrutamento foi mediado pela Associacdo Portuguesa de
Paramiloidose (APP). A APP foi contactada e uma reuniio foi marcada para a apresentacio do projeto
e a indicac¢ao da colaboragao solicitada. Nessa reunido, a APP aceitou colaborar por meio da divulga-
¢ao do projeto junto dos associados e mediar contatos entre potenciais participantes e investigadores.
Foram indicados os critérios de inclusdo dos participantes: membros de familias com histérico de
paramiloidose; idade > 18 anos; orientados no tempo e espaco; portadores e niao portadores, pois a
literatura sugere a influéncia de ambos. E foram referidos os critérios de exclusao: ter diagndstico psi-
quiatrico; abusar de substancias; estar em situacdo clinica critica. Esses critérios foram adotados para
excluir participantes com capacidade diminuida na compreensao do estudo e/ou a viverem situacdes
em que potencialmente a participacdo no estudo pudesse trazer sofrimento adicional. Os critérios de
inclusdo/exclusdo foram garantidos no contato com a APP e, posteriormente, pelo juizo clinico da
entrevistadora (C.R.O., psicéloga).

Assim, aos interessados em colaborar no estudo, a APP disponibilizava um contato de correio
eletronico ou telefone dos investigadores; ou era enviado pela APP o contato do interessado aos
investigadores. Esse procedimento foi completado pelo processo de bola de neve para recrutar mais
participantes (pedir a cada participante que identificasse outro/s potencial/is participante/s e medias-
se o contato). O primeiro contato com os potenciais participantes ocorreu por via telefonica, em que
o investigador (C.R.O.) explicava objetivos, metodologia e colaborac¢io solicitada. Todos aceitaram
colaborar e foi agendada a entrevista (hora e data) de acordo com a conveniéncia dos participantes. Foi
ainda obtido o consentimento informado verbal, registado por meio de gravacdo de dudio, que incluia
autorizacdo de gravacio da entrevista. A dura¢io média das entrevistas foi de 25 minutos (minimo =
10 minutos; maximo = 49 minutos). O recrutamento terminou com 18 participantes (76 incidentes
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criticos relatados), quando os autores concordaram que o ponto de saturacdo (situacdo em que os
dados ja foram ouvidos durante a coleta) tinha sido atingido 31. Utilizou-se a avaliacdo inter-juizes
para determinar a saturacdo: a primeira autora que conduziu as entrevistas anunciou quando consi-
derou ter sido atingida a saturacio; os dois outros autores leram independentemente os incidentes
criticos e indicaram a sua concordancia.

Participantes
Este estudo envolve 18 participantes, com idades entre os 18 e 65 anos (média etaria = 42 anos). Em

termos de grupo etario: < 20 anos = 1; 21-30 anos = 2; 31-40 anos = 3; 41-50 anos = 9; 51-60 anos
2; 261 anos = 1. Dez sdo do sexo feminino. Quanto a escolaridade: até quatro anos de escolaridade

1 participante; de cinco a nove anos de escolaridade = 10; 12° ano = 4; Ensino Superior = 2 (1 par-
ticipante nido responde). Em relacdo a condicio perante a doenca, verifica-se que 11 sdo portadores
sintomaticos (8 foram transplantados e 3 tomam medicacdo), 2 sdo portadores assintométicos, 4 sdo
ndo portadores e 1 ainda ndo sabe (ndo realizou teste genético).

Andlise de dados

As entrevistas foram gravadas, ouvidas na totalidade e os incidentes criticos transcritos e submeti-
dos a analise de conteddo 32, por dois juizes independentes (primeiro e terceiro autores). Os juizes
comecaram por ler todos os 78 incidentes criticos para decidir os usaveis. Nesse processo, foram
eliminados dois incidentes criticos que nio estavam relacionados com os objetivos do estudo; por
exemplo, ndo relatavam uma a¢do de uma pessoa da geracdo mais velha junto da mais nova. Em segui-
da, procedeu-se a criacdo e a testagem do sistema de categorizacao. Cada juiz leu os incidentes criticos
e desenvolveu uma lista de (sub)categorias relativas aos papéis dos mais velhos junto dos mais novos.
Depois reuniram-se para comparar e discutir as propostas. Esse processo repetiu-se até chegarem a
acordo. Em seguida, cada juiz categorizou aleatoriamente cinco incidentes criticos de forma a confir-
mar a adequacdo do sistema de categorizacio; o sistema revelou-se adequado (Tabela 1). Em seguida,
os dois juizes categorizaram de forma independente cada incidente critico. Em seguida, reuniram-se
para analisar as concordancias e as discordancias; a concordancia entre juizes (valor calculado pela
divisdo de nimero de concordancias pelo total de concordancias e discordancias) foi de 81,6%, o que
indica boa fiabilidade 32. Por fim, discutiram as discordancias, e esse processo conduziu a concordan-
cia em todos os incidentes criticos.

Resultados

Foram relatados 76 incidentes criticos por 18 participantes (Tabela 1). Trés participantes relataram
um incidente (minimo) e dois relataram 10 (maximo), uma média de 4,3 incidentes por participante.

Modelar comportamentos perante a doenca

Esta categoria representa 52,6% dos incidentes criticos relatados. Refere-se a eventos em que os mais
velhos ndo tém uma intencao especifica, mas pelo seu comportamento influenciam os mais novos.
Envolve trés subcategorias: “normalizar” (25%) versus “dramatizar a vivéncia da doenca” (5,3%), em
que se transmitem formas de enfrentar a doenca; e “ser testemunho vivo da doenca” (22,4%), em que
0s mais novos assistem a progressdo dos sintomas nos mais velhos portadores. Os mais velhos “nor-
malizam a vivéncia da doenca” quando continuam a cuidar apesar da visibilidade dos sintomas; ou
dao apoio e se preocupam com os outros, apesar de doentes; participam em estudos experimentais; e
também quando os mais velhos nao portadores cuidam dos mais velhos portadores, permitindo aos
mais novos “terem uma vida”.

“A minha mae tem a doenca mas parece que nao tem. Na cabeca dela, o viver dela, a pessoa percebe que ela
(...) tem mazelas, mas quem a ouvir a falar, ela nao tem nada” (Mulher, portadora, 32 anos).
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Tabela 1

Categorias: papéis dos mais velhos junto dos mais novos em familias com polineuropatia amiloidética familiar
(paramiloidose).

Categorias/Sub-categorias Incidentes criticos (N = 76)
n (%)
Modelar comportamentos perante a doenca 40 (52,6)
Normalizar a vivéncia da doenca 19 (25,0)
Ser testemunho vivo da doenga 17 (22,4)
Dramatizar a vivéncia da doenga 4(5,3)
(N&o) informar sobre risco/doenca 15(19,7)
Nao falar (silenciar) 6(7,9)
Informar 5(6,6)
Incentivar a procura de informacao 4(5,3)
(Des)encorajar realizagdo do teste genético 14 (18,4)
Encorajar 6(7,9)
Apoiar qualquer decisdo 3(3,9)
Acompanhar na realiza¢do do teste 3(3,9)
Desencorajar 2(2,6)
Apoiar 12 (15,8)
Apoiar emocionalmente perante resultado de portador 4(5,3)
Aconselhar sobre decisdes da vida pessoal 3(3,9)
Apoiar emocional e instrumentalmente durante a doenga 3(3,9)
Apoiar decisdo de realizar tratamentos disponiveis 2(2,6)

Alguns elementos mais velhos “dramatizam a vivéncia da doenca”; entregam-se a doenca, nao
querem sair de casa, manifestam desesperanca; recusam-se ir ao médico, desejam a morte.

“A minha mae dizia: Por que Deus nao me leva?” (Mulher, portadora, 42 anos).

Os mais velhos portadores doentes sdo “testemunhas vivas da doenga”. Os mais novos veem atra-
vés deles o que é viver com a doenca: sofrimento (associados a doenca e tratamentos), incapacidade
progressiva, dependéncia e morte (por norma em uma idade “precoce”). Os mais novos afirmam que
alguns sintomas afetam a “dignidade humana”.

“Eu assisti a degradacdo didria da minha mae durante 10 anos. Uma vez (...) ela se ajoelhou no chao do
quarto para lavar o chao e ficou com as pernas em ferida, sé do contato da pele com a madeira” (Mulher, por-
tadora, 42 anos).

(Nao) informar sobre risco/doenca

Esta categoria (19,7% dos incidentes criticos) relaciona-se com eventos em que os mais velhos trans-
mitem e/ou incentivam a procura de informacéo sobre a doenca e tratamentos. Envolve trés subcate-
gorias: “ndo falar (silenciar)” (7,9%); “informar” (6,6%) e “incentivar a procura de informacdes” (5,3%).
“Nao falar (silenciar)” corresponde a eventos em que os mais velhos nio falam sobre a doenca, mesmo
se questionados; os participantes consideram que esses familiares nao “lidam bem” com a doenca.

“Ela [mae] foge as perguntas e a tudo, nao fala! Quando comecamos a falar, muda de assunto, nés jd desis-
timos porque sabemos que ndo lida bem com isso” (Mulher, portadora, 26 anos).

Os mais velhos “informam” sobre diversos aspetos da doenca: risco dos mais novos serem porta-
dores (histéria na familia, “lado” da familia de onde parece provir); carateristicas (sintomas) e mitos;
transmitem informacéo recebida de profissionais de satde e antepassados.

“Foi quando ela [mae] me diz que nés, filhos, podiamos vir a ter aquela doenca” (Homem, portador,
46 anos).
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A subcategoria “incentivar a procura de informagdes” corresponde a incidentes em que sobretudo
os mais velhos nao portadores acompanham os mais novos, por norma aqueles que ainda desconhe-
cem o seu estatuto perante a doenca (ainda nao realizaram o teste genético), acongressos e/ou a visitar
e falar com doentes para que conhecam diversas experiéncias.

“Lembro-me de uma vez, hd uns 10 anos, que fui com ele [pai] a uma instituicao onde estavam internados, e
acho que ainda estdo, doentes em fase terminal; fui ld falar com alguns para ver que nem toda a gente encara a
doenca da mesma forma, uns aceitavam e outros ndao aceitavam” (Mulher, portadora, 26 anos).

(Des)encorajar realizacao do teste genético

Esta categoria (18,4%) centra episédios em que os mais velhos influenciam os mais novos em relacao
a (ndo) realizacdo do TPS. Inclui quatro subcategorias: “encorajar” (7,9%); “apoiar qualquer decisao”
(3,9%); “acompanhar na realizaciao do teste” (3,9%); “desencorajar” (2,6%). Alguns elementos mais
velhos agem no sentido de “encorajar” os mais novos a realizar o TPS. Por norma, comec¢am por falar
sobre o assunto, sensibilizando e dando exemplos de outras pessoas doentes da familia; alguns tendem
a insistir e pressionar; outros optam por esperar que a pessoa mais nova esteja preparada.

“Vamos fazer as andlises, para estarmos atentos, alerta” (Homem, portador, 50 anos).

A subcategoria “apoiar qualquer decisdo” ocorre quando os mais novos tém a iniciativa, e os mais
velhos apoiam qualquer decisio sobre a realizacdo do teste (fazer, nio fazer ou adiar).

“Elas [mae e avo] estdo passivas, é o que eu achar melhor; eu quero saber e elas apoiam-me; se eu nao qui-
sesse saber, também apoiavam” (Homem, desconhece estatuto perante a doenca, 18 anos).

Os mais velhos “acompanham na realizacdo do teste”, incluindo as diversas diligéncias (como:
marcar, acompanhar, receber diagndstico e comunicar resultado).

“Lembro-me do dia em que chegaram os resultados, (...) lembro-me de quem estava presente, (...) estava a
minha tia, (...) porque os resultados vieram para a médica de familia, e a minha tia foi a primeira a saber e depois
nds soubemos por ela” (Mulher, portadora, em sintomas, 42 anos).

Alguns membros da geracdo mais velha “desencorajam” os mais novos (principalmente filhos) a
realizar o teste: ndo apoiam a decisio; fogem ou adiam falar sobre o assunto; e ignoram a procura de
informacado dos mais novos sobre a doenga. Os mais novos consideram que os mais velhos tém medo
de que o/s filho/s tenham a doenca e/ou de como irdo lidar com um resultado de portador (supdem
que 0s mais novos nao estao preparados).

“Ela [mae] ndo queria que eu fizesse o teste. Para nao sofrer aquilo que ela sofreu, aquele impacto” (Mulher,
portadora, 31 anos).

Apoiar

Esta categoria (15,8%) surge em eventos em que os portadores sio membros mais novos da familia,
e inclui quatro subcategorias: “apoio emocional perante o resultado de portador” (5,3%); “aconselhar
sobre decisdes de vida pessoal” (3,9%); “apoio emocional e instrumental durante a doenca” (3,9%);
“apoiar a decisio de realizar tratamentos disponiveis” (2,6%). A subcategoria “apoio emocional peran-
te o resultado de portador” corresponde a situacdes em que o resultado de portador aproxima emo-
cionalmente elementos mais velhos e mais novos; os mais velhos aceitam o resultado e apoiam o mais
novo, sobretudo dando esperanca associada aos novos tratamentos.

“Nesse dia, quando cheguei a casa, depois de saber o resultado, estava [pai] a minha espera; abriu a porta e
eu estava cabisbaixo, encharcado em ldgrimas e ele agarrou-se e deu-me um abraco grande e disse jd vi, também
tu meu filho (....); levantou-me a cabeca e deu-me um beijinho e disse filho, estamos juntos, vamos ultrapassar
isto da melhor maneira” (Homem, portador, 46 anos).

Os mais velhos, portadores ou nio, “aconselham” os mais novos sobre decisdes da vida pessoal, prin-
cipalmente tendem a desaconselhar os portadores a ter filhos e os nao portadores a casar com portadores.

“A minha madrinha [disse-me] no dia antes do casamento, que eu fui ld, ‘pensa bem no que vais fazer”
(Homem, nio portador, 65 anos).

Os mais velhos, por norma nao portadores, dao “apoio emocional e instrumental durante a doen-
¢a” aos mais novos; isso inclui aspetos instrumentais (levar a consultas, comprar medicacio, confec-
cionar refei¢des); e emocionais (manifestar preocupagao, escutar).
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“Chamou o médico, e a ambuldncia veio e leva-o diretamente para as urgéncias. (...) Ela ficava preocupada
com essas coisas” (Homem, portador, 49 anos).

Os mais velhos também “apoiam os mais novos a realizar os tratamentos disponiveis”, pois signi-
fica lutar e ndo desistir. O transplante é o tratamento mais dificil de aceitar, porque envolve cirurgia
e recuperagao complexa. Os mais velhos, durante esse processo, dio apoio emocional e manifestam
empatia.

“Quando fui transplantado, em 1994, (...) 0 meu pai (...) foi ver-me aos cuidados intensivos e (...) disse-me
assim ‘O filho, (...) quando a tua irma for transplantada, jd posso morrer descansado!” (Homem, nio portador,
66 anos).

Discussao

As condicdes hereditarias alteram a vivéncia da doenca, tradicionalmente individual, tornando-a
familiar e intergeracional 33. Nesse contexto, os papéis e as relacdes familiares centradas na promocio
da satde sdo relevantes na adaptacdo ao risco genético e a doenca.

Este estudo explorou o papel dos elementos mais velhos junto dos mais novos, em termos de com-
portamentos de promocéo da satide em familias com paramiloidose. Os resultados sugerem diversos
papéis: modelar (transmitir experiéncias no confronto e gestao da doenca); informar (facilitar ou difi-
cultar a passagem e acesso a informacao sobre a doenca); encorajar (incentivar ou desencorajar medi-
das de gestdo do risco, deteccdo precoce e tratamento); e apoiar (recurso emocional e instrumental).

Esses papéis sugerem a influéncia dos mais velhos nas varias fases de adaptacdo familiar ao desen-
volvimento da doenca hereditaria 33, considerando as pré-sintomaticas e sintomaticas. As pré-sinto-
maticas incluem: tomar consciéncia do risco genético familiar (inicio da comunicacdo familiar sobre
doenca e risco); crise I, pré-teste (ponderar e decidir sobre realizar o TPS); crise II, teste e pos-teste
(realizar o TPS, aguardar e confrontar-se com o resultado); adaptacido a longo prazo em individuos
portadores (adaptar-se a condic¢do; ser portador assintomatico). As fases sintomaticas sdo: crise (inicio
dos sintomas; tomada de decisdo sobre tratamentos); cronica (compatibilizar a vida com a evolucio da
doenca); terminal (pautada por tristeza, separacdo, morte, luto).

O papel “modelar” parece ser transversal as varias fases de evolucdo da doenca (pré-sintomatica
e sintomatica), sendo exercido por mais velhos portadores e nio portadores, junto dos mais novos
(independentemente do estatuto perante a doenca: desconhecido, portadores e ndo portadores).

Como “testemunhos vivos da doenca”, os mais velhos portadores permitem aos mais novos, desde
idades precoces e ao longo das suas vidas, observar o que é a doenca (sintomas e evolu¢io), como ser
acometido pela enfermidade (vivéncia dos portadores sintomaticos) e como é viver com ela na familia.
Esse papel permite aos mais novos tomar consciéncia da doenga e vai influenciar decisdes de gestdo
da satide (por exemplo, realizar ou nao o TPS; fazer ou ndo tratamentos). O papel “modelar” envolve
ainda as formas de enfrentar a doenca (normalizar vs. dramatizar).

Os mais velhos portadores (modo como gerem e enfrentam a sua doenga) e nao portadores (for-
ma como gerem e enfrentam a doenca em elemento(s) significativo(s) da familia) mostram aos mais
novos (com diversos estatutos perante a doen¢a) como normalizar a vivéncia da doenca (por exemplo,
compatibilizar a gestdo da doenca com funcoes familiares, sociais e profissionais) ou, com menos
frequéncia, dramatizam (potenciando que os mais novos sejam absorvidos pelo medo e desespero).

Os papéis “(nio) informar” e “(des)encorajar” parecem ocorrer em fases assintomaticas e de transi-
¢do (ou momentos-chave) da evolu¢ao da doenca, exercidos por mais velhos portadores e ndo porta-
dores, junto de mais novos que desconhecem o estatuto perante a doenca. (Nao) informar é relevante
na tomada de consciéncia da doenca pelos mais novos que desconhecem o estatuto perante a doenca,
e parece influenciar a decisdo de realizacdo do TPS, relevante na detec¢ido atempada dos sintomas e
inicio dos tratamentos, e no planeamento reprodutivo.

A decisdao dos mais velhos de informar e incentivar a procura de informagao parece ser um apelo
a realizacdo do TPS; contudo, silenciar ndo assinala um desincentivo, parecendo ocorrer porque os
mais velhos ndo sabem como gerir um resultado de portador nos mais novos (com frequéncia, filhos).

“(Des)encorajar” centra a decisdo de realizar (ou ndo) o TPS, envolvendo familiares mais velhos,
portadores e nao portadores, junto dos mais novos que desconhecem o estatuto perante a doenca. A
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realizacdo do TPS envolve estresse psicossocial, pois vai definir o estatuto individual perante a doenca
e poderd indicar outros elementos da familia em risco 17.21,23, Em geral, os mais velhos encorajam a
realizacdo do TPS, e até acompanham e ajudam nos contatos e marcacdes de consultas. No entanto,
alguns optam por apoiar qualquer decisdo dos mais novos, talvez porque assumem ser algo comple-
x0 que deve ser deixado a considerac¢do individual. E outros desencorajam, provavelmente em uma
tentativa de evitar o confronto com uma possivel noticia de portador, para a qual sentem nao estar
preparados e/ou sentem que 0s mais novos nao estardo.

O papel “apoiar” tende a ocorrer nas fases sintomaticas, sobretudo pelos mais velhos nio porta-
dores, junto dos mais novos portadores sintomaticos. Os mais velhos vao adaptando o seu papel de
apoio as necessidades dos mais novos. Comecam pelo apoio emocional, quando um elemento mais
novo recebe resultado de portador da mutacio (fase pré-sintomatica). Em seguida, apoiar a decisdo
para realizar os tratamentos disponiveis, quando os primeiros sintomas ocorrem (fase sintomatica:
crise). Posteriormente, quando os mais novos experienciam a doenca (fase sintomatica: cronica), o
apoio centra aspetos instrumentais (como transporte a consultas) e emocionais. O apoio também pode
ocorrer na forma de aconselhamento sobre decisdes da vida pessoal, essencialmente relacionado com
o desejo de parar a doenca (e.g. para que portadores ndo tenham filhos ou para que nao portadores
nao se casem com alguém portador).

No estudo do papel dos mais velhos junto dos mais novos em familias com histéria de doenca
genética, como a paramiloidose, é relevante uma leitura da dindmica geracional, que pode incluir os
desafios na interacdo entre mais velhos e mais novos no contexto da evolugdo das possibilidades da
medicina gendmica e sua influéncia no aconselhamento genético 34.35.

Em uma familia, convivem passados, presentes e futuros (antecipados), coexistindo geracdes com
experiéncias e identidades diferenciadas, que se sucedem no tempo, mas que partilham tempos 35,36,37.
Atualmente, nas familias com paramiloidose, coexistem geracdes com vivéncias diferentes da doenca,
a qual pode ser analisada a partir de momentos relevantes na evolucdo da histéria da enfermidade.

A paramiloidose foi descrita cientificamente em 1952; até ai as comunidades de maior prevalén-
cia da doenca desenvolveram mitos sobre a sua origem e caraterizacdo (incluindo o contégio), que
implicavam algum estigma social para essas familias 3839, Refira-se que os papéis de carater negativo
(dramatizar vivéncia da doenca, nao falar/silenciar, desencorajar) podem estar associados ao estigma
em uma perspectiva intergeracional 40.

O enfrentamento do estigma envolvia “esconder” a doenca (ndo falando e evitando o tema); e
quando tal se tornava inviavel, por conta de os sintomas serem manifestos, era vivido como um dra-
ma dificil de ser aceito 40. Esta é uma circunstancia que aponta para um encontro intergeracional de
vivéncias da doenca: os mais velhos viveram mais esse estigma, ainda o sentem e temem, e transmi-
tem-no aos mais novos.

Em 1985, fica disponivel o TPS, que altera diversas vivéncias familiares: até ai a incerteza sobre
um elemento ter ou ndo a doenga apenas se transformava em certeza com o surgimento dos sintomas.
O TPS indica se as pessoas sdo ou nio portadoras, permitindo-lhes viver sem sintomas, em muitos
casos durante anos (o que representa um desafio a identidade: um portador ndo sintomético tem a
doenca, mas é saudédvel até os sintomas ocorrerem); e também passa a ser possivel fazer o planeja-
mento reprodutivo e evitar ter descendentes portadores. Os papéis neste estudo parecem incluir essa
evolucdo, pois os mais velhos tendem a informar sobre a doenca e encorajar o TPS, em uma tentativa
de integrarem as potencialidades atuais da medicina preditiva e evitarem a incerteza do passado.

Em 1992, surge o primeiro tratamento (ndo curativo), o transplante hepético, que trouxe esperan-
ca e serevelou eficaz no abrandamento da progressao dos sintomas. Em 2012, surgiu novo tratamento
nio curativo, por via oral e menos agressivo. A disponibilidade desses tratamentos estd incorporada
nos papéis dos mais velhos, que informam sobre a doenga e encorajam a realiza¢ao do TPS, procuran-
do certeza sobre a condi¢do genética e potenciando o acesso a tratamentos mais eficazes (se iniciados
aquando dos primeiros dos sintomas).

Considerando que a dinamica geracional é o processo de a¢do de umas gera¢des sobre as outras
em um determinado periodo, estamos perante avancos significativos €m um espago temporal curto,
que parecem ter vindo a ser incorporados nos papéis dos mais velhos junto dos mais novos 41.

E esperado, com constantes desenvolvimentos cientificos, que surjam (a curto prazo) novas e
mais eficazes respostas terapéuticas para a paramiloidose. Serd relevante compreender como essas
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evolugdes serdo incorporadas pelas varias geracdes das familias, e como serdo refletidas nos papéis
desempenhados pelos mais velhos 35.

Os papéis poderdao manter-se, embora veiculando conteudos diferentes; por exemplo, transmitin-
do outros modelos de vivéncia da doenca e tratamentos (menos sofrimento extremo; viver mais anos
sem sintomas; menos mortes precoces), usando outros recursos de informacao (maior acesso, menos
estigma) e, eventualmente, diferentes necessidades e outras formas de apoiar. Entretanto, também
podemos vir a assistir & emergéncia de outros papéis.

As diversas geracoes em familias com histdrico de paramiloidose viveram, vivem e vao viver tem-
pos diferentes em termos de informacdo sobre a doenca, exposi¢io mais prolongada a informacio
preditiva e novas possibilidades de tratamento. Essa evolu¢do moldard a vivéncia da doenca para as
diferentes gerac¢des e necessita de ser acompanhada pelos servigos e profissionais de saide.

Implicagoes

Em um contexto em que os avancos tecnocientificos da gendmica permitem desenvolver testes
genéticos cada vez mais refinados na deteccéo e célculo de riscos associados a um nimero crescente
de doencas genéticas raras e comuns, a investigacio dos meios informais de adaptacdo psicossocial
em familias afetadas é fundamental para promover cuidados de satde e potenciar politicas de saide
eticamente responséveis.

A paramiloidose, uma doen¢a monogénica para a qual existem TPS e tratamentos ndo curativos,
podera constituir um exemplo no estudo da adaptacdo biopsicossocial na era genémica. Ademais,
pode informar a andlise das rela¢des intergeracionais em doencas hereditarias. Os profissionais de
saide deverdo estar atentos a diversidade com que os papéis sdao assumidos, a evolu¢ao do conheci-
mento sobre a doenca e a necessidade de ajustar formas de geri-la. Poderao apresentar alternativas e
incentivar familiares mais velhos facilitadores a participarem na intervencéo, contribuindo para que
0s mais novos possam tomar as proprias decisoes.

Limites e perspectivas de pesquisa

A principal limitacdo deste estudo é o nimero reduzido de participantes (18), apesar da saturacdo de
dados (76 incidentes criticos). Além disso, os participantes sdo principalmente pessoas da geracdo
intermédia (31-52 anos). Um maior nimero de participantes que incluisse mais pessoas da geracido
mais idosa e da mais nova permitiria compreender melhor os papéis, as relacdes de parentesco e a
incorporacdo da evolucdo da medicina preditiva.

A perspetiva intergeracional necessita de aprofundamento em futuros estudos, designadamente
para compreender se os papéis dos mais velhos junto dos mais novos sdo especificos, ou também
desempenhados por outros familiares. Estudos futuros poderiam incluir a perspetiva de elementos
da familia que se recusaram a fazer o teste genético; analisar a evolu¢io nos papéis dos mais velhos a
medida que surgem novos tratamentos mais eficazes; recolher a visao dos profissionais e comparar
perspectivas; e estudar o papel dos mais velhos no ambito de outras doencas hereditarias.

Conclusao

Este estudo exploratdrio sugere quatro papéis dos mais velhos junto dos mais novos em familias
com paramiloidose: modelar, informar, encorajar e apoiar. O envolvimento dos mais velhos em
estratégias de promocao de satide em doencas hereditarias enquadra-se na mudanca dos paradigmas
de satide que sugerem maior partilha de responsabilidade pelos cuidados entre cidadaos/familiares
e profissionais de satde. O envolvimento dos mais velhos na gestdo familiar do risco genético pode
contribuir para a eficicia da disseminacdo de medidas preventivas de vigilancia e comportamentos
mais saudéaveis nos elementos da familia. Os resultados deste estudo tém implica¢des na analise das
relagdes intergeracionais em outras doengas hereditarias.
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Abstract

Citizens are now partners in the formal health
promotion system. In the management of heredi-
tary diseases, the role of family members is a vital
source of support. Elders play a crucial role due to
their long relationship with the disease and with
patients in the family. However, this role has still
been insufficiently explored, particularly in ge-
netic disorders like paramyloidosis. This explor-
atory qualitative study analyzes the role of elders
in families with paramyloidosis, in health promo-
tion for younger members. The critical incidents
technique was applied using a semi-structured in-
terview. The study involved 18 participants who
reported 76 critical incidents. The interviews were
taped and submitted to content analysis. The prin-
cipal results suggest the following roles for elders
with younger family members: act as role models
(in behaviors), encourage, inform, and support.
The older generations can be mobilized by health
professionals as partners to support younger gen-
erations in families with paramyloidosis.

Health Promotion; Inborn Genetic Diseases;
Familial Amyloidosis; Family Relations
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Resumen

Actualmente, los ciudadanos son agentes activos
en los sistemas formales en la promocion de la
salud. En la gestion de las enfermedades heredi-
tarias, el papel de los familiares como fuente de
apoyo es vital. El papel de los mds viejos emerge
como crucial por la larga relacion con la enferme-
dad y con los enfermos en la familia. No obstante,
este papel permanece poco explorado, en parti-
cular, en enfermedades genéticas, como la para-
miloidosis. Este estudio cualitativo exploratorio
analiza el papel de los mds viejos, en familias con
paramiloidosis, en la promocion de la salud de los
mds jovenes. Se adopto la técnica de los incidentes
criticos, aplicada por entrevista semiestructurada.
El estudio involucré a 18 participantes que relata-
ron 76 incidentes criticos. Las entrevistas fueron
grabadas y sometidas a un andlisis de contenido.
Los principales resultados sugieren los siguientes
papeles de los mds viejos, junto a los mds jovenes:
modelar (comportamientos), animar, informar y
apoyar. Las generaciones mds viejas pueden estar
involucradas por los profesionales de salud como
agentes activos en el apoyo a los mds jovenes en
familias con paramiloidosis.

Promocion de la Salud; Enfermedades Genéticas
Congénitas; Amiloidosis Familiar; Relaciones
Familiares
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