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RESUMO: Estudo de 50 familias que procuraram o
Servico de Aconselhamento Genético da UFRGS,
onde foram observados aspectos do seu comporta-
mento, durante o periodo de 1980 a 1981.

INTRODUCAO

Nos altimos anos houve marcante desenvolvimento das técnicas para
diagnostico de doencas genéticas, bem como o surgimento dos Servigos de
Aconselhamento Genético. Porém, este desenvolvimento ndo foi acompanha-
do dos métodos pelos quais a informacgdo genética é fornecida as familias.
Pesquisas concernentes aos efeitos desta informacdo e & compreensdo que
essas familias tém sobre genética, apenas recentemente tém sido realizadas ri-
gorosamente. Emery et alii® mediram o conhecimento e a compreensdo dos
seus clientes antes, dois meses e dois anos apo6s o aconselhamento genético.
Lippman-Hand et alii’ estudaram o comportamento das familias relativo a
reproducdo e escreveram uma tese explicando porque muitos dos pais que
pareciam amedrontados e dispostos a ndo procriarem mais, tiveram um ou
mais filhos algum tempo apo6s o aconselhamento genético. Além disso, pou-
cos sdo os trabalhos que se preocupam em analisar que tipo de paciente por-
cura aconselhamento genético, quais sdo as suas expectativas e quais os fato-
res que podem estar interferindo na assimilagdo da informacdo genética. Al-
guns aspectos emocionais de pais de criancas com Sindrome de Down foram
observados através da observacdo de ansiedade, hostilidade, e auto-estima an-
tes e depois do aconselhamento genético por Antley e Hartlage', onde se
constatou a melhora destes sintomas apds o aconselhamento genético. Kurtz
et alii* observaram que a comunicacdo ndo-verbal é tdo importante quanto
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a verbal para a satisfagdo das familias relativas as entrevistas de aconselhamen-
to.

Entre as familias que procuram aconselhamento genético existe um
fato comum, o fato de que todas sdo suspeitas de portarem uma doenga gené-
tica, uma doenga muitas vezes mutilante, de pouco ou nenhum tratamento e,
na maioria das vezes com uma chance de recorréncia significativa. “Com o es-
tabelecimento do diagnostico de uma doenga genética surge uma nova di-
mensdo para o conceito que os pais e a familia tém de si mesmos; dimensdo
esta para a qual ndo havia permissdo anteriormente. As reagdes psicologicas
sdo tdo intensas quanto a percepgdo da perda de acordo com a intensidade
que a pessoa que necessita aquilo que foi perdido™.’

O presente estudo foi planejado com o objetivo de identificarmos
aspectos do comportamento dos consulentes, relativos @ doenga genética,
ao aconselhamento genético, bem como a outros fatores que poderiam estar
interferindo na assimilagdo da informagdo genética.

MATERIAIS E METODOS

Foram entrevistadas 50 familias no decorrer deste periodo e sua evo-
lugdo acompanhada até este momento. A maioria dos pacientes eram crian-
gas, provenientes tanto da capital como do interior do estado, que foram
encaminhadas ao Servigo de Aconselhamento Genético por servicos médicos
ou por pessoas conhecidas. A maior parte das entrevistas foi feita com o ca-
sal (36%) ou somente com a mée do paciente (40% ). Destes 50 pacientes, 27
foram triados para a realizagdo de exames citogenéticos, 20 estdo em estudo
génico e 3 estavam em processo de triagem.

Os dados foram colhidos através de perguntas diretas (tabelas 3, 4 e
10), indiretas (tabela 6), de pesquisa nos fichdrios dos pacientes (tabelas 8 e
9) ou de simples observacdo (tabelas 1, 2, 5 e 7). Foram classificados como
tendo alguma informacdo a respeito do aconselhamento genético, aqueles
pacientes que, além de saberem ser necessdrios exames complementares,
acreditavam que a confirmacgdo diagnéstica ou que a chance de recorréncia
seria fornecida por nés. Os pacientes que tinham conhecimento de todos
estes fatos foram considerados como tendo boa informagdo a respeito do
aconselhamento genético. Foram classificados como tendo boa informagdo
a respeito da doenga, os que conheciam todos os aspectos da mesma; como
tendo alguma informacdo, os que conheciam alguns aspectos desta; e como
tendo nenhuma informagdo, os que ndo suspeitavam de doenga genética.

Foram considerados problemas familiares doenga mental ou orga-
nica, desajuste conjugal, paciente que mora sozinho devido a desestruturacdo
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familiar, negacdo da doenca, pais que tiveram que parar de trabalhar e rejei-
¢do do individuo afetado.

Ansiedade, inibi¢do, depressdo e irritacdo foram identificados segun-
do expressdo oral, postura e conduta dos pacientes, onde ficaram evidencia-
dos sinais destes estados.

A nivel socio-econémico foi classificado conforme a profissdo, esco-
laridade dos pais e a renda familiar mensal, sendo o nivel | o mais alto e o ni-
vel V o mais baixo.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Tabela 1
Classificagdo dos pacientes segundo a faixa etdria.
Grupo etério Variacdo por idade NO %
Criancas 0a 12 anos 44 88
Adolescentes 13 a 21 anos 2 4
Adultos 22 anos em diante 4 8
Total 50 100

Os dados mostram que a maioria dos pacientes que chegam até este
servico sdo criancas (88% ). Através de andlise dos dados, observamos que me-
tade destas criangas estavam acompanhadas pelos pais na primeira entrevista
e as restantes somente pela mae.

Tabela 2
Acompanhantes observados na primeira entrevista.
Acompanhantes N° %
Mae 20 40
Pai e made 18 36
Pai b 10
Desacompanhados 4 8
Outros acompanhantes 3 6
Total 50 100

A presenga mais freqiiente das mées na primeira entrevista ficou evi-
denciada (50% das entrevistas com crianca e 40% no geral). Resta-nos saber
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porque o pai foi menos representado; se devido a outras obrigagGes que coin-
cidiam com o momento da entrevista ou se estas obrigagdes estariam sendo
usadas pelos pais como uma forma de ndo encararem de frente a real dimen-
sdo do problema. Nesse caso, deveriam ser desenvolvidas maneiras de incenti-
var os pais a maior participacdo e adapta¢do ao processo do aconselhamento.

Tabela 3
Encaminhamento para aconselhamento genético.
Indicado por NO %
Pediatras 28 56
Neurologistas 6 12
Endocrinologistas 6 12
Qutros servicos médicos 6 12
Conhecidos 4 8
Total 50 100

Os resultados da tabela 3 mostram que muitos dos pacientes foram
encaminhados por pediatras (56%) ou por outros servicos médicos (36%). O
fato de apenas 4 pacientes terem procurado o servigo por referéncia de co-
nhecidos contrasta com o comportamento observado por Emery et alii®
na Inglaterra, onde 40% de seus clientes haviam procurado aconselhamento
genético por iniciativa propria, motivados pela leitura de artigos sobre gené-
tica ou por programas de televisdo. Isto mostra a necessidade de que mais
pessoas se interessem e divulguem o aconselhamento genético no nosso
meio.

Tabela 4
Nivel de informacdo a respeito do aconselhamento genético
Informacdo na primeira entrevista N© %
Nenhuma 31 62
Alguma 12 24
Boa 7 14
Total 50 100
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Tabela 5
Nivel de informagdo a respeito da doenca genética.

Informacgdo na primeira entrevista N© %

Nenhuma 6 12
Alguma 25 50
Boa 19 38
Total 50 100

Os resultados apresentados na tabela 4 e 5 reforcam aqueles da tabe-
la 3, no sentido de que 62% das familias que sdo encaminhadas ao servico
nao apresentam qualquer informacdo a respeito da finalidade do aconselha-
mento genético. Muitas destas dizem que foram encaminhadas para a reali-
zagdo de “exames complementares”, Quando questionadas a respeito da
doenca, a metade das familias demonstrou conhecé-la parcialmente, 38%
conhecia a doenga em todos os seus aspectos (embora muitas vezes ndo sou-
bessem a terminologia correta), e apenas 12% ndo tinha qualquer informa-
¢do a respeito dela. Emery et alii®, num estudo prospectivo de 200 familias
em 1979, observou que a maioria (194) dos clientes tinham um conhecimen-
to profundo sobre a doenca genética para a qual solicitaram aconselhamento
genético.

Tabela 6

Perguntas formuladas pelas familias na primeira entrevista.
Davidas relativas a: NO %
Etiologia 19 27
Exames e/ou resultados 16 23
Tratamento 12 18
Doenca 10 16
Chance de recorréncia 9 14
Diagnéstico 5 2
Total 71 100

As perguntas mais freqlentemente formuladas pelos consulentes
referiram-se a etiologia da doencga, aos exames solicitados e seus respectivos
resultados. Estes achados parecem estar relacionados aqueles da tabela 4,
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estando as davidas dos familiares interligados as suas expectativas relativas
ao servico (encaminhados para a realizacdo de exames complementares). O
interesse dos consulentes a respeito da etiologia da doenc¢a pode estar relacio-
nado ao sentimento de culpa experimentado por muitos pais pela doenca ge-
nética de seu filho. Este sentimento foi observado por Fraser et alii® em me-
tade das mdes e um terco dos pais aconselhados por eles. O tipo de pergunta
formulada mostrava, em alguns casos, um misto de fantasias e desinforma-
cdo a respeito da doenca: “’Eu acho que ele nasceu assim porque a minha es-
posa teve um susto no quarto més, pois o pai dela morreu de repente’, “serd
que isso aconteceu porque eu ndo queria ter relacdes naquele dia com o meu
marido?"’

Tabela 7
Queixas registradas durante a primeira entrevista
Familiares que: N©O %
Ndo queixaram-se 40 80
Referiram queixas 10 20
Total 50 100

Nas 10 entrevistas onde os familiares queixaram-se de algum atendi-
mento recebido anteriormente, estas queixas foram referidas espontaneamen-
te. Alguns queixaram-se de ndo lhes ter sido informado o problema imediata-
mente apos o diagnostico, outros de terem se sentido usados e maltratados:
““A doutora queria tirar um pedaco do pé do meu filho para fazer uma ex-
periéncia”. Uma familia referiu que o médico havia sido muito rude para dar
a noticia. Algumas maes queixaram-se da humilhacdo sentida: “Pegaram o
meu filho e mostraram para todo mundo”.

Ives et alii’ observaram que a grande maioria dos pais sentiam que
deveriam ser informados sobre a doenca genética mais cedo. Acreditamos
que este tipo de informacdo seja de grande utilidade para os profissionais que
lidam com pacientes portadores de doencas genéticas e que uma pergunta so-
bre as queixas das familias deveria ser incluida sistematicamente na primeira
entrevista de aconselhamento.
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Tabela 8
Problemas familiares

Referiram problemas NO %

Anteriores ao aparecimento da

doenca genética 10 20
Desencadeados pelo aparecimento

da doenca genética 3 6
Nao referiram problemas 37 74
Total 50 100

No decorrer da primeira entrevista 10 pacientes referiram problemas
familiares surgidos antes do aparecimento da doenga, enquanto que em ape-
nas 3 familias estes problemas pareceram ser decorrentes da doenca genética.
Schipper' ', estudando 43 familias de doencas mongoloides, observou que
em 75% delas o seu dia-a-dia ndo havia sido muito alterado pelo nascimento
da crianca afetada, enquanto que na metade das restantes (12,5%), a crianga
mongoloide significava uma sobrecarga muito grande para familias que ja so-
friam de problemas financeiros ou sociais.

Tabela 9
Conduta na primeira entrevista.
Conduta NO %
Inalterada 27 54
Ansiosos 13 26
Deprimidos 6 12
Inibidos 3 6
Irritados 1 2
Total 50 100

Os resultados da tabela acima mostram que 46% das familias que nos
consultaram apresentavam alteragdes de conduta como: ansiedade (26%), de-
pressdo (12%); inibicdo (6%); ou irritagdo (2%). Estes comportamentos tam-
bém foram observados por outros autores. Antley e alii' mediram os niveis
de ansiedade, depressdo, hostilidade e auto-estima em pais de criancas com
Sindrome de Down, antes e depois do aconselhamento. Observaram que os
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niveis de ansiedade, depressdo e hostilidade apresentavam-se aumentados
nestes pais, que a ansiedade, a depressdo e a hostilidade diminuiram com o
aconselhamento, enquanto que a auto-estima foi elevada. Outros autores
também observaram ansiedade e devocdo exageradas com a crianca afeta-
da’.

Tabela 10
Assiduidade as entrevistas
Entrevistas marcadas N© %
Entrevistas realizadas 75 89
Entrevistas ndo realizadas 9 11
Total 84 100

No decorrer do aconselhamento das 50 familias, observamos que as
mesmas ndo compareceram a algumas das entrevistas marcadas (tabela 10).
Segundo Smith et alii' 2, as familias que se defrontam com o aparecimento
de uma doenga podem experimentar raiva como parte de sua reacdo ao
stress. Esta raiva pode apresentar-se encoberta por varias formas de resistén-
cia, por exemplo: o paciente ndo comparece a consulta ou abandona o acon-
selhamento antes que este tenha terminado (tabela 11). A observacdo da as-
siduidade e o acompanhamento dos casos, desta maneira, podem ser para-
metros Gteis para se avaliar qudo satisfatoriamente a equipe estd lidando
com os sentimentos de raiva expostos por algumas familias.

Tabela 11
Estado atual dos casos.
Casos NO %
Encerrados 34 68
Em andamento 2 4
* Em arquivo morto 14 28
Total 50 100

* Pacientes que ndo retornaram.

A diferenca entre o nimero de familias que abandonaram o aconse-
lhamento (14) e aquelas que ndc compareceram as entrevistas marcadas
(11), deve-se ao fato de que alguns pacientes, aos quais sdo solicitados ou-
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tros exames, comprometem-se de retornar assim que eles estejam prontos.
Analisando os dados, observamos que em muitos casos isto ndo acontece e as
familias ndo retornam no momento combinado, o que nos leva a pensar que
talvez seja importante para a familia que se marque sempre a entrevista pos-
terior para que se mantenha um vinculo mais afetivo entre o servico e a fa-
milia. No entanto, as razdes que levam as familias a abandonarem o aconse-
lhamento ainda ndo estdo bem elucidadas e necessitam futura investigacdo.

Tabela 12
Nivel sécio-economico
Niveis NO %
| 3 6
1] 9 18
1l 15 30
v 18 36
\J 4 8
Total 49 98

Em um dos casos ndo foi avaliado o nivel socio-econdémico por falta
de dados.

O maior niumero das familias que nos procuram para aconselhamento
genético esta concentrado nos niveis socio-economicos 111 (30%) e IV (36%),
ou seja, médio e baixo, segundo a renda familiar, escolaridade e profissao
dos pais.

CONCLUSAO

Baseados nos resultados acima apresentados, concluimos que a maior
parte dos pacientes que chega até este servico sdo criancas. Os acompanhan-
tes mais freqlientemente observados foram o casal (36% das consultas) e a
mde do paciente (40% das consultas). Estes pacientes foram encaminhados
principalmente por pediatras (56%) e por outros servicos médicos (36%).

Durante a primeira entrevista 62% das familias tinham nenhuma
informacdo a respeito do aconselhamento genético, 24% apresentavam al-
guma informagdo e somente 14% souberam definir com clareza o que enten-
diam por aconselhamento genético. Quando questionadas a respeito da doen-
ca genética, 50% destas familias mostrou algum conhecimento a respeito da

Revista Gaucha de Enfermagem Porto Alegre, 3(2) : 185 - 195, jun. 1982 193



doenca, 38% conhecia a doenca em todos seus aspectos e apenas 12% ndo
tinha qualquer informacdo a respeito da doenca.

As perguntas mais freqlientemente formuladas referiram-se a etiolo-
gia da doenca genética (27%) e aos exames solicitados, bem como seus res-
pectivos resultados (23%).

Segundo os resuitados apresentados na tabela 7, 20% das 50 familias
entrevistadas apresentavam queixas de outros servicos médicos. Dez familia-
res referiram problemas familiares anteriores ao aparecimento da doenca ge-
nética e trés acreditavam terem estes problemas sido desencadeados pelo
aparecimento da doenca genética.

Observamos que 46% dos familiares que compareceram a primeira
entrevista, apresentavam alteracdes de conduta como: ansiedade (13), de-
pressdo (6), inibicdo (6), ou irritacdo (1). De todas as entrevistas marcadas,
apenas 11% ndo foram realizadas devido ao ndo comparecimento da familia
no dia combinado.

O nivel socio-econdmico das familias que procuram este servico esta
concentrado nos niveis 111 (30%) e 1V (36%), ou seja, médio e baixo, segun-
do a renda familiar, escolaridade e profissdo dos pais.

SUMMARY: Fifty families that searched the Gene-
tic Counseling Service of UFRGS were surveyed
and their behavior studied from 1980 to 1981.
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