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RESUMO

Introducédo: A fenilcetonuria (PKU) é uma doenca genética, autossdmica recessiva,
ocasionada pela auséncia ou deficiéncia da enzima hepética fenilalanina hidroxilase,
gue aumenta os niveis de fenilalanina (phe) sanguinea, provocando efeitos téxicos no
sistema nervoso central. Elevagdes persistentes das concentragdes de phe no sangue e
dos metabdlitos acidos ocasionam lesdes neurolégicas que se manifestam, em sua
forma mais grave, por retardo mental irreversivel. O teste de triagem neonatal, realizado
do terceiro ao quinto dia de vida, permite o diagnoéstico precoce e a realizagdo do
tratamento para evitar os sintomas. O tratamento consiste numa dieta restrita em
proteinas associada a um substituto protéico, isento de phe, e que devera ser mantida
por toda a vida. Assim, a partir do diagnéstico, todas as atividades da familia ficam
centradas na existéncia da doenca que exige além da dieta, dosagens sanguineas
continuas e deslocamentos frequentes dos pacientes e familiares do municipio de
origem para as consultas no Servico de Referéncia. A0 mesmo tempo, por ser uma
doenca cronica que exige adesdo a uma dieta tdo especial, o tratamento desses
pacientes continua sendo um desafio para a equipe de saude. Objetivos: Compreender
a percepcdo materna sobre as repercussfes da PKU na dindmica familiar e a percepgéao
da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o tratamento da doengca. Método: Trata-se
de um estudo qualitativo desenvolvido em duas etapas. Na primeira, a percep¢cao
materna foi investigada por meio de entrevistas semiestruturadas com maées de criangas
afetadas de dois a seis anos de idade. Na segunda, elegeu-se o Grupo Focal para
compreender a percepc¢édo da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o tratamento da
PKU. Os dados foram analisados pela técnica da Analise de Conteudo. Resultados:
Foram entrevistadas catorze maes de criangas com PKU e identificadas trés categorias
tematicas: Revelagdo do diagnéstico; Aprendendo a lidar com a doenca; Implicacbes da
doenca cronica na familia e no circulo social. Ao iniciar o tratamento, as maes
experimentaram sentimentos descritos no processo de adaptacdo a uma doenga cronica
grave. Os deslocamentos frequentes para o Servico de Referéncia potencializam as
dificuldades reveladas pelas mées, alterando significativamente a estrutura familiar. A
adesdo a dieta € o ponto crucial do tratamento e a sua manutencéo torna-se mais dificil
com o0 avanco da idade. O ingresso na escola € mais um momento de tensdo para as
maes que temem pelas transgressdes dietéticas e a exclusdo social. Na segunda etapa
do estudo, oito profissionais da equipe participaram do Grupo Focal e a analise da
discusséao entre eles permitiu a identificagcdo das principais categorias tematicas: O inicio
do tratamento; Atuacdo da equipe multiprofissional; Dificuldades vivenciadas. A
discussdo revelou a importancia do trabalho multidisciplinar e o sentimento de
impoténcia dos profissionais, em especial, quando ndo ocorre a adesdo esperada ao
tratamento. A adolescéncia e a PKU materna séo preocupacdes constantes, exigindo
esforgos adicionais para o controle do tratamento. Concluséo: O tratamento da PKU é
complexo, influenciado por varios fatores e produz alteragcdes significativas na dinamica
familiar. Representa um desafio para os profissionais, uma vez que o0 conhecimento
puramente bioldgico ndo é suficiente para o seu enfrentamento. O diadlogo entre as duas
etapas do estudo enfatizou as dificuldades do tratamento, ndo s6 em relagdo a dieta
restritiva, mas também em relagdo aos aspectos emocionais, sociais, econémicos e
culturais. Esse estudo forneceu subsidios para melhorar a compreensdo sobre o
convivio com a doenca na dindmica familiar e contribuiu para a abordagem mais
humanizada e integrada no tratamento da PKU.

Palavras-chave: Fenilcetonuria, PKU, doenca crbnica, estigma, tratamento, dieta,
equipe de saude.



ABSTRACT

Introduction: Phenylketonuria (PKU) is a genetic disorder, autosomal recessive, caused
by absence or deficiency of the hepatic enzyme phenylalanine hydroxylase, it increases
levels of blood phenylalanine, causing toxic effects on the central nervous system.
Persistent elevations of blood concentrations of phe and its acidic metabolites cause
neurologic injury manifested, in its most severe form, by irreversible mental retardation.
The newborn screening carried out the third to fifth day of life, allows the early diagnosis
and the treatment to avoid the symptoms. The treatment consists in a restricted protein
diet associated a protein substitute, free phe, which should be kept for a lifetime. Thus,
from the diagnostic, all family activities are centered on the existence of the disease that
demands, besides the diet, continuous blood dosages and frequent displacements of the
patients and their relatives from municipality of origin for searches in the Reference
Service. At the same time, since it is a chronic disease which demands the compliance
to such special diet, the treatment of these patients is still a challenge to the health care
team. Objectives: To understand the maternal perception about the repercussions of the
PKU in the family dynamic and the perception of the multidisciplinary team on the care
and treatment of the disease. Methods: This is a qualitative study conducted in two
stages. At first, maternal perception was investigated by means of semi-structured
interviews with mothers of affected children from two to six years old. In the second, the
Focus Group was elected to comprehend the perception of the multidisciplinary team
concerning the caretaking and treatment of PKU. Data were analyzed using the method
Content Analysis. Results: Fourteen mothers of children with PKU were interviewed and
three thematic categories were identified: Revelation of diagnosis; Learning to cope with
the disease; Implications of the chronic disease in the family and social circle. In the start
of the treatment, the mothers experienced feelings described to an adaptation process to
a serious chronic disease. The frequent displacements to the Reference Service
potentiate the difficulties reveled by the mothers, changing significantly the family
structure. The adherence to the diet is a crucial point of the treatment and its
maintenance becomes more difficulty with the aging. The entrance in the school is
another moment of tension for the mothers who fear the diet transgressions and social
exclusion. In the second stage of this study, eight professionals participated in the Focus
Group, and the analysis of their discussion allowed the identification of the following
thematic categories: the start of the treatment; the performance of the multiprofessional
team; the experienced difficulties. The discussion revealed the importance of the
multidisciplinary work and the feeling of impotence of the professionals, especially when
the expected compliance to the treatment. The adolescence and the maternal PKU are
constant concerns, which demand additional efforts to the treatment monitoring.
Conclusion: The treatment of PKU is complex, influenced by many aspects, producing
significant changes in the family dynamic. It represents a challenge to the professionals,
since its biological knowledge is not enough to its coping. The dialogue between the two
stages of the research emphasized the difficulties of the treatment, not only regarding the
restrictive diet, but also regarding emotional, social, economic and cultural aspects. This
study provided subsides to improve the comprehension about living with the disease in
the family dynamic, and contributed to more humanized and integrated approach in the
treatment of the PKU.

Keywords: Phenylketonuria, PKU, chronic disease, stigma, treatment, diet, health care
team.
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PREFACIO

"H& um tempo em que é preciso abandonar as roupas usadas
gue ja tém a forma do nosso corpo e esquecer 0S NOSS0S
caminhos que nos levam sempre aos mesmos lugares. E o
tempo da travessia e, se ndo ousarmos fazé-la, teremos ficado
para sempre ° marge

(Fernando Teixeira de Andrade)
O presente estudo investigou o tratamento e o convivio com a Fenilcetonuria (PKU)
na familia por meio da percepcédo materna e dos profissionais que atuam no Servico

de Referéncia do Estado de Minas Gerais.

A pesquisa foi delineada em duas etapas. A primeira investigou e discutiu as
repercussdes da Fenilcetonudria na dinAmica familiar, sob o ponto de vista das maes
de criangas afetadas de dois a seis anos de idade. A segunda investigou a
percepcao dos profissionais que atuam no Servico de Referéncia do Estado sobre o

cuidado e o tratamento da doenca.

O texto esta organizado em seis capitulos. No primeiro, a Introdugdo contextualiza o
surgimento dessa pesquisa e faz apontamentos sobre diagnostico, tratamento e
convivio com a doenca, identificada nos primeiros dias de vida da crianca pela

triagem neonatal.

O segundo capitulo apresenta a Revisdo Bibliografica sobre a Fenilcetondria,
aspectos clinicos da doenca, a triagem neonatal no Estado e o tratamento. Ressalta
ainda, questdes relativas as implicagcdes da doenca crénica na familia, dificuldades

para adesdo a dieta e manutencao do tratamento por toda a vida.

Os Objetivos estdo descritos no terceiro capitulo e o Método no quarto,
contemplando a metodologia qualitativa, com a utilizacdo de entrevistas
semiestruturadas com as maes de criancas afetadas e do Grupo Focal realizado

com a equipe multiprofissional, como instrumentos de coleta de dados.

Os Resultados foram descritos no quinto capitulo, organizados e apresentados em
forma de artigos cientificos, de acordo com a orientacdo do Programa de Pos-
Graduacgdo em Ciéncias da Saude. Area de Concentracdo: Salude da Crianga e do

Adolescente.

O sexto capitulo trata das Consideracdes Finais. Em seguida, encontram-se as

Referéncias Bibliograficas, Anexos e Apéndices, respectivamente.

m

de
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1 INTRODUCAO

iNada | he pos segistakcm voc&gmesmo.mM&oo
posso abrir-lhe outro mundo de imagens, além daquele que ha
em sua propria alma. Nada Ihe posso dar, a ndo ser a
oportunidade, o impulso, a chave. Eu o ajudarei a tornar visivel

O seu pr-pri o mundo,

(Hermann Hesse)

Os erros inatos do metabolismo (EIM) constituem um grupo numeroso de
enfermidades que se apresentam, principalmente, nos primeiros meses de vida. Sao
alteracbes metabdlicas geneticamente determinadas e, geralmente, caracterizadas
por uma deficiéncia especifica na atividade de uma enzima, em particular, ligada a
sintese proteica (MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

A Fenilcetondria (PKU) é o EIM mais comum, com uma incidéncia muito variavel nos
diversos paises e populacdes étnicas. No Brasil, varia de um caso para cada 21.000
a 13.500 nascidos vivos (BRASIL, 2005).

A PKU é uma doenga genética de heranca autossémica recessiva, decorrente da
perda ou diminuicdo de atividade da enzima hepatica fenilalanina hidroxilase (PHA)
que catalisa a hidroxilagcdo da fenilalanina (phe) em tirosina (tyr). Tanto a deficiéncia
da enzima quanto o defeito do seu cofator Tetra-hidrobiopterina (BH4) promovem
aumento das concentracdes de phe no sangue e tecidos. Elevagdes persistentes de
phe e de seus metabdlitos acidos podem ocasionar lesdes neurolégicas que se
manifestam, em sua forma mais grave, por retardo mental irreversivel (SCRIVER;
KAUFMAN, 2001).

Na PKU ndo ha anormalidades aparentes ao nascimento, pois o figado materno
protege o feto. Os niveis sanguineos de phe do recém-nascido fenilcetonuarico
aumentam nas primeiras semanas com a alimentacdo proteica, incluindo o leite
materno (MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

O teste de triagem neonatal possibilita a identificacdo do recém-nascido com
suspeita diagnostica de PKU e a instituicdo do tratamento em tempo habil,
impedindo, assim, as manifestacdes clinicas da doenca. A realizacdo do teste do

terceiro ao quinto dia de vida permite que a crianca ja esteja em uso de alimentacao

e
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proteica num periodo minimo de 48 horas antes da coleta sanguinea, reduzindo,

desse modo, os casos falso-negativos (STARLING etal., 1999).

O Programa Estadual de Triagem Neonatal (PETN) foi criado no Estado de Minas
Gerais pelas resolugdes 789 de 22/09/1993 e 982 de 11/03/1994, da Secretaria de
Estado da Saude, tendo sido implantado desde 1993, mediante parceria com o
Nucleo de Acdes e Pesquisa em Apoio Diagnostico, 6rgdo complementar da
Faculdade de Medicina da Universidade Federal de Minas Gerais (NUPAD-FM-
UFMG). Desde 2001, o NUPAD ¢é o Centro de Referéncia do Programa Nacional de
Triagem Neonatal em Minas Gerais. Abrange 100% dos municipios mineiros,
contemplando aproximadamente 94% dos nascidos vivos no Estado. Mensalmente,
séo realizados cerca de 22.000 testes de triagem enviados de aproximadamente
5.000 postos de coletas municipais, para diagnostico de Fenilcetondria,
Hipotireoidismo congénito, Anemia falciforme e Fibrose cistica (AGUIAR, 2004).
Recentemente, duas outras doencas foram incorporadas ao Programa, a Deficiéncia

de biotinidase e a Hiperplasia adrenal congénita.

Além do diagnostico precoce, o PETN-MG também é responsavel pelo atendimento
especializado, em tempo habil, tanto da Fenilcetonaria quanto das outras doencas
triadas, mantendo o acompanhamento da crianga, de acordo com os protocolos do
Servico de Referéncia (SR).

A incidéncia da PKU em Minas Gerais € de um caso para cada 21.175 nascidos
vivos (MARTINS, 2005). Portanto, considerando o nimero de amostras sanguineas
processadas, espera-se que, a cada més, um novo paciente seja identificado com

suspeita diagnéstica e inicie o tratamento.

O tratamento é gratuito, oferecido integralmente pelo Servico Unico de Saude (SUS)
e garantido a todos os pacientes fenilcetonuricos residentes em Minas Gerais,
triados ou ndo pelo Programa. Contempla também pacientes com outros tipos de
hiperfenilalaninemias, como a Deficiéncia de Tetra-hidrobiopterina (BH4) e aqueles

com diagnéstico tardio que optam pelo tratamento (KANUFRE et al., 2001a).

Em Minas Gerais, o tratamento da PKU é centralizado em Belo Horizonte, em
parceria entre as Secretarias Estadual e Municipal de Saude, o NUPAD-FM-UFMG e
o Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais (HC-UFMG).
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Os pacientes sao atendidos por equipe multiprofissional composta de médicos,
nutricionistas, enfermeiros, psicologos e assistentes sociais. Atualmente, 295
pacientes estdo em atendimento no Ambulatério de Fenilcetondria do Servico
Especial de Genética do Hospital das Clinicas (SEG-HC-UFMG), conforme
demonstra a Tabela 1.

Tabela 1: Pacientes em acompanhamento no Ambulatério de Fenilcetonuria no
periodo de 01/09/1993 a 31/10/2013, Belo Horizonte

Diagndstico Inicio do tratamento n %
Precoce Tardio
n (%) n (%)
Fenilcetonuria 229 (77,6) 58 (19,7) 287 97,3
Deficiéncia de BH4 _ 8 2,7
Total _ 295 100,0

Fonte: NUPAD, 2013."

Dos 287 pacientes com Fenilcetonuria, 227 (79,1%) foram diagnosticados com a

forma classica da doenca e 60 (20,9%) com Fenilcetonuria Leve.

O tratamento para PKU consiste no uso de uma dieta restrita em phe e,
consequentemente, em proteinas naturais. Alimentos que contém proteinas de alto
valor biolégico, como carnes, leite e derivados, ovos, e ainda, leguminosas, alguns
cereais e todas as preparacdes ou alimentos que os contém, sdo proibidos na
alimentacédo. Poucos alimentos podem ser consumidos livremente, como acucar, mel
(ap6s um ano de idade), 6leos vegetais e algumas frutas, como acerola e limao
(KANUFRE etal., 2001a).

Além da dieta restrita em proteinas, o tratamento exige uso de substituto proteico,
geralmente uma formula de aminoacidos, isenta ou com baixo teor de phe, para
atingir a recomendacao diaria do nutriente ao individuo afetado. Dessa forma, o
tratamento permite crescimento e desenvolvimento neuropsicomotor normais,
auxiliando também na estabilizacdo das concentracdes sanguineas de phe
(MARTINS et al., 1993).

O tratamento tem como objetivos manter as concentracées sanguineas de phe nos

limites considerados seguros e, ao mesmo tempo, oferecer quantidades adequadas,

! NUCLEO DE PESQUISA EM APOIO DIAGNOSTICO - NUPAD. Banco de dados.xIsx. [mensagem
pessoal]. Mensagem recebida por <rodls@terra.com.br>. em 12 nov. 2013.



17

tanto de phe quanto de outros macro e micronutrientes (STARLING et al., 1999). Na
maioria dos paises, incluindo o Brasil, o tratamento € preconizado por toda a vida do
paciente (MACDONALD, 2010; NATIONAL INSTITUTES OF HEALTH
CONSENSUS, 2001).

Ao contrario de outras doencas crdonicas com dietas restritivas, na PKU, os
resultados das transgressdes alimentares e, consequente aumento crénico das
concentracfes sanguineas de phe, sdo de manifestacdo tardia. Mesmo assim, tais
manifestacbes sdo muito subjetivas e dificutam a percepcdo do dano que

geralmente s6 poderéa ser evidenciado na idade escolar.

No Ambulatério de Fenilcetondria do SEG-HC-UFMG, constata-se que nos dois
primeiros anos de vida; no primeiro, em particular, os pais e familiares das criancas
conseguem manter forte adesdo ao tratamento, motivados pelo receio do
diagnostico e do prognostico da doenca, além da dieta de mais facil manejo. Em

geral, o controle das concentracdes sanguineas de phe € a regra.

Russel, Mills e Zucconi (1988) relataram que o0s pais ndo consideram que O
tratamento no primeiro ano de vida seja um fardo. Entretanto, revelaram que os
cuidados podem se tornar incrivelmente dificeis com o crescimento das criangas, em

funcdo da busca pela variedade de alimentos.

Para Castro et al. (2012) e Papalia e Olds (2000), as transgressdes dietéticas se
tornam mais comuns, especialmente apds os dois anos de idade e podem ser
explicadas pelas restricbes dietéticas rigorosas, além dos fatores sociais, culturais e

comportame ntais.

Portanto, a medida que a crianca cresce, vai ganhando autonomia, ampliando a
convivéncia social e as dificuldades quanto a adesdo ao tratamento vao surgindo

com aumento progressivo das demandas colocadas as familias.

Carvalho (2008) e MacDonald (2010) relataram em seus estudos, que ho
enfrentamento de doencas crdnicas, as quais demandam tratamento complexo,
continuado e por toda a vida, devem ser consideradas as condicbes emocionais,
socioeconbmicas e culturais. Os autores ressaltam que é nesse contexto que
emerge a doenca e é com essa estrutura sociofamiliar que vao responder a essa

situacao.
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Sabe-se que o impacto do diagndstico para o paciente e seus familiares precisa ser
compreendido e cogita-se que a doenca altera, de alguma forma, o papel social do
individuo enfermo. Assim, as consequéncias da PKU se estendem a estrutura
familiar, impondo a necessidade de reorganizacdo para atender as demandas

cotidianas e os cuidados com o tratamento dietético.

A experiéncia adquirida, ao longo de mais de vinte anos de funcionamento do SR,
mostra a importancia das implicagbes sociais no tratamento da PKU que atingem
principalmente a familia que lida com uma dieta especial, uma vez que esta é
extremamente restritiva e diferente dos habitos culturais da populagédo brasileira,
instituida por ocasido do diagndstico da doenca e que devera ser mantida para toda
a vida.

A observacao do processo de trabalho no Ambulatério de Fenilcetondria vem sendo
feita pela autora deste estudo durante os dezesseis anos de atividades como
nutricionista do PETN-MG. Foi a partir desse contexto, acompanhando as varias
dificuldades enfrentadas pelas familias, do diagnostico ao tratamento da PKU, que

surgiu a questao:
e Como a Fenilcetonuria interfere na vida da crianca e da familia?

De acordo com Turato, Fontanella e Campos (2006), ampliar a compreensao
cientifica de fenémenos acerca da vida e da doenga, tais como os vivenciados e
simbolizados por pacientes e seus familiares, sdo necessidades que os profissionais
de saude enfrentam, com frequéncia. Partindo da premissa de que 0s primeiros
detém experiéncias de vida e informacdes especificas que lhes ajudardo a
compreender varios problemas de salde e de vida, esses profissionais passam a

assumir o papel especifico do clinico investigador.

Perriconi et al. (2013) em seu estudo concluiram que a capacidade de
enfrentamento das maes, em resposta a doenca cronica (DC), pode permitir que a
equipe de saude envolvida no cuidado de uma crianga ndo s6 compreenda como 0s
pais enfrentam um evento angustiante, como também preste a estes o0 apoio
profissional necessério.

bY

Burgard (2007) revelou que cabe a equipe de saude, que acompanha o0s

fenilcetonaricos, compreender as dificuldades de lidar com uma condi¢do cronica e o
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seu impacto no dia a dia. Os pacientes e seus familiares precisam ser apoiados, ndo
culpados e os profissionais de salde precisam ser treinados em adesao, a fim de se
tornarem habilitados na capacidade de escuta diferenciada diante das dificuldades
apresentadas. Assim, é fundamental que a equipe identifique os desafios do
tratamento e proponha estratégias para supera-los. Dessa forma, sera possivel
direcionar a intervengcdo da equipe, objetivando respostas que contemplem as
demandas singularizadas, porque a experiéncia da doenca € Unica para cada
usuario e seus familiares. Estes devem ser reconhecidos pelos profissionais de
saude, como atores sociais ativos, participantes, corresponsaveis no processo de
tratamento, tendo respeitadas as suas dificuldades emocionais, sociais, econdomicas

e culturais que impd&em limites para o enfrentamento da PKU.

Num momento em que O pais assume a clara direcdo em prol de politicas
comprometidas com a melhoria das condi¢ces de vida da populacdo, as politicas de
saude devem contribuir realizando a tarefa de producdo de salde e de sujeitos de
modo sintonizado, na luta pela garantia dos principios éticos no trato com a vida
humana (BRASIL, 2011).

E importante ressaltar que o tratamento da PKU é complexo e, ao mesmo tempo,
eficaz, sendo realizado integralmente pelo SUS. O fluxo pela rede publica de saude
é estabelecido desde a triagem neonatal e diagnostico, ao tratamento, a liberagdo da

formula especial para PKU e ao atendimento por equipe multidisciplinar.

A Politica Nacional de Humanizacdo da Atencdo e Gestdo do SUS aposta na
indissociabilidade entre modos de produzir salde e modos de gerir os processos de
trabalho, entre atencédo e gestdo; entre clinica e politica; entre producdo de saude e
producdo de subjetividade. Operando com o principio da transversalidade, o
HumanizaSUS utiliza ferramentas para consolidar redes, vinculos e a
corresponsabilizacdo entre usuarios, trabalhadores e gestores. Ao direcionar
estratégias e meétodos de articulacdo de acbes, saberes e sujeitos, pode-se
efetivamente potencializar a garantia de atencao integral, resolutiva e humanizada
(BRASIL, 2011).

Segundo Waldow e Borges (2011), cuidado e humanizacdo tém sido alvo de grande

7

interesse na area de salude e com frequéncia o primeiro é referenciado como

secundario a humanizacéo. Entretanto, o cuidado € a categoria que caracteriza o
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humano do ser. O cuidado € um ideal ético; pode ser nutrido, desenvolvido e, tem
como aspecto fundamental o deslocamento de interesse de nossa realidade para a
do outro. Segundo as autoras, compaixao; competéncia; confianca; consciéncia e
compromisso sdo comportamentos basicos de cuidar. O cuidado, portanto, envolve
atos, comportamentos e atitudes. A adocdo da categoria cuidado, em lugar de
humanizacdo, permite visualizar o ser humano em uma forma mais completa,
integralizadora e, considerando suas bases ontologico existenciais, como um ser
anico, singular e irrepetivel. Assim, o cuidado torna-se um exercicio; € o que o
profissional acrescentara em suas acdes, desencadeando o processo de cuidar, que
é revestido de um conhecimento proprio, de sensibilidade, de intuicdo e de valores e
principios morais. Humanizar a saude compreende o respeito a unicidade de cada
pessoa, personalizando a assisténcia e ndao deve ser considerado como algo

passivel de ser treinado, mas, sim, sensibilizado (WALDOW; BORGES, 2011).

Humanizar a atencdo e a gestdo em saude no SUS é uma estratégia inequivoca que
contribui efetivamente para a qualificacdo da atencdo integral, equanime, com
responsabilizacdo e vinculo. Pode-se dizer que a Rede de Humaniza¢cdo em Saude
€ uma rede de construgdo permanente de lacos de cidadania. Trata-se, portanto, de
olhar cada sujeito em sua especificidade, sua historia de vida, estimulando-o a se

colocar como protagonista do sistema de saude (BRASIL, 2011).

Uma das diretrizes da Politica Nacional de Humanizacdo é a Clinica Ampliada e
Compartihada que propde qualificar o modo de se fazer saude. A ampliagdo da
clinica trabalha os danos e os beneficios gerados pelas praticas de salude, e aposta
nas equipes de diferentes especialidades compartilhando a responsabilidade com os

usuarios e seu entorno (BRASIL, 2009).

Assim, compreendendo os preceitos do SUS, este estudo parte da premissa de que
a agregacao de saberes entre os profissionais, pacientes e familiares promove o
atendimento humanizado na PKU, marcando a importancia de se reforcar o conceito

de humanizacao defendido pelo servi¢o publico de saude.

Na pesquisa qualitativa também é fundamental precisar a hipotese de trabalho,
como roteiro reconstrutivo, direcionado abertamente, para construir bases tedricas e

selecionar relevancias (DEMO, 1998).
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Neste estudo, tem-se como hipétese que a PKU, como outras doencas crdnicas,
provoca desorganizacdo na dindmica familiar com repercussfes psicologicas,

comportamentais, sociais, econdmicas e culturais, atingindo, significativamente, o
individuo afetado em seu meio.

A literatura cientifica apresenta varias pesquisas sobre a PKU, entretanto pouco se
tem estudado a respeito das repercussdes do diagnéstico e do convivio com a
doenca. Considerando que ha no SR de Minas Gerais, um numero expressivo de
pacientes com PKU quando comparado a outros centros de atendimentos no

mundo, ratifica-se a importancia de se desenvolver uma pesquisa dessa natureza.

O estudo foi proposto a partir das indagacgdes iniciais, reconhecendo a importancia
de se ampliar a compreenséo dos aspectos envolvidos no tratamento da PKU, para
além das questBes puramente bioldgicas. Tem como objetivos compreender a
percepcdo materna sobre as repercussdes da PKU na dindmica familiar e a
percepcdo da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o tratamento da crianca
afetada, com vistas a melhorar o atendimento e a qualidade de vida dos
fenilcetondricos e de seus familiares.

AEmM nossa c¢ami nh arope barcepanar t i | h a
lagos,constr i uni «o e sol

(Pe. Nilo Luza)
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2 REVISAO DE LITERATURA

AQuando a gente pensa que chegou,

além. Uma estrada termina, a outra comeca. A imensidao da
vida estard sempre a nossa frente, pronta para ser vivida

guantas vezes forem

(Mensagem Luz e Paz)

2.1 Fenilcetonuria

2.1.1 Conceito e diagnéstico

A Fenilcetonuria (PKU) € uma doenca genética, autossémica recessiva, causada por
mutagdo em um gene que codifica a enzima fenilalanina hidroxilase (PHA) localizado
no braco longo do cromossomo doze (SCRIVER; KAUFMAN, 2001). E a mais
frequente das doengas metabdlicas e a mais grave das hiperfenilalaninemias (HPA),
estando presente em diversos grupos étnicos, com incidéncia variada. A média
mundial é de um caso positivo para cada 11.000 nascidos vivos (1: 11.000), sendo
gue no Brasil a incidéncia é de 1: 22.000 (BRASIL, 2012).

Ha varios tipos de HPA, sendo que na forma classica, denominada PKU, a atividade
enzimatica da PHA é ausente ou inferior a 2% (MIRA; MARQUEZ, 2000; STARLING
et al., 1999). Genericamente, as HPA sdo definidas por concentra¢cdes sanguineas
de phe a partirde 240 ¢ mo | / L ( SKARAMAI, RQ01). A forma transitéria, em
geral, é decorrente de imaturidade hepatica do recém-nascido pré-termo e
desnutridos intraltero, ou ainda, por erro alimentar devido a oferta excessiva de
proteinas no periodo neonatal. Neste caso, as concentracdes de phe normalizam-se
até os seis meses de idade (SCRIVER; KAUFMAN, 2001; SMITH; LEE, 2000).

Concentracdes de phe no sangue, continuamente elevadas, caracterizam as HPA
persistentes, de origem genética e ocasionadas, na maior parte das vezes, por
auséncia ou deficiéncia de atividade da enzima PHA, responsavel pela hidroxilacao
da phe em tirosina (tyr). A Deficiéncia de Tetra-hidrobiopterina (BH4) é um outro
grupo de HPA, constituido pelo defeito do cofator BH4. Anteriormente, era descrito
como Fenilcetondria maligna, porque ndo respondia ao tratamento dietético e, com
isso, a dieta, por si s6, ndo impedia o atraso geral no desenvolvimento
neuropsicomotor (SULLIVAN; CHANG, 1999). A deficiéncia da enzima ou o defeito

do seu cofator BH4 promovem o aumento da L-phe e seus metabdlitos secundarios

ne
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no sangue e nos tecidos, levando aos principais sinais e sintomas da doenca que
podem se manifestar em maior ou menor intensidade (MARTINS et al.,, 2006;
SCRIVER; KAUFMAN, 2001; SURTEES; BLAU, 2000).

De acordo com a atividade enzimatica residual, as HPA persistentes podem ser
classificadas em duas formas diferentes: HPA benigna (ndo fenilcetonurica ou
permanente) e Fenilcetondria classica, também conhecida como PKU. Na forma
benigna, a atividade da PHA é superior a 5% do esperado e as concentracdes
sanguineas de phe permanecementre 240 emol /L e 600 emol /L (
mg/dL), com a alimentagéo habitual sem qualquer restricao (SMITH; LEE, 2000). Na
PKU,as concentra-»es sangu2neas de phe s«o0 m
Na tentativa de excretar o excesso de phe do sangue uma segunda via do
metabolismo é acionada, resultando em altas concentracdes, ndo s6 do aminoécido,
mas também de seus metabdlitos no sangue e em outros liquidos corporais, no

liquor em particular.

Segundo Smith e Lee (2000), a phe em excesso e seus catabdlitos tém efeito toxico
nas funcdes somaticas e do sistema nervoso central, interferindo na sintese proteica
cerebral e na mielinizagdo, diminuindo a formagédo de serotonina e alterando a
concentracdo de aminoacidos no liquor. Os autores ainda relataram que
concentracbes de phe cronicamente elevadas podem inibir, por competicdo, o
transporte de outros aminoacidos para o cérebro, especialmente a tirosina e 0
triptofano. Essa inibicdo pode ocorrer tanto por meio da barreira hematoencefalica
quanto da membrana citoplasmatica neuronal, resultando em menor sintese de

proteinas e de neurotransmissores.

O diagnéstico da PKU deve ser preferencialmente realizado no periodo neonatal,
antes do aparecimento dos sintomas clinicos, uma vez que a lesdo neurolégica é
irreversivel. O teste de triagem neonatal realizado do terceiro ao quinto dia de vida
do bebé permite a identificacdo do individuo com suspeita diagnéstica e o
tratamento precoce. Os recém-nascidos que na triagem neonatal apresentam
concentracfes de phe sanguinea abaixo de 240 pmol/L sdo considerados normais.
Aqueles com resultados entre 240 pmol/L e 600 umol/L, repetem o teste de triagem
e caso o resultado continue acima de 240 pmol/L sdo convocados a uma primeira

consulta. JA& os recém-nascidos cuja primeira dosagem no teste de triagem
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apresenta resultados acima de 600 pmol/L sdo imediatamente convocados para a
primeira consulta (STARLING etal., 1999).

Dependendo do resultado do exame no inicio do tratamento, o diagnostico inicial €

estabelecido e a conduta especifica € definida, como consta na Tabela 2.

Tabela 2: Concentracdes sanguineas de fenilalanina, diagndsticos provaveis e
condutas recomendadas na primeira consulta

Dosagem de phe Diagndstico provavel Conduta
< 240 emol /L Hiperfenilalaninemia Acompanhamento durante
transitoria (HPT) 6 meses. Se as

concentracbes sanguineas
de phe se mantém sem
restricBes dietéticas, a
crianga recebe alta do
Senvigo.

emol /1 Hiperfenilalaninemia Adequacéo da dieta em
(0 4 | Benigna (HPP) relacdo a quantidade
mg/dL) proteica e
acompanhamento da
crianca até os 6 anos de
idade, ocasido em que
recebera alta do Servico.

A menina recebe
recomendacdes para
retornar ao Ambulatério no
inicio da adolescéncia®.

phe6®0 & mol / Fenilcetonuria Tratamento dietético
mg/dL) imediato.

Fonte: Starling et al., 1999

1 . . . ~ , .

WAs meninas no periodo da puberdade recebem orientagcdo de retornarem ao ambulatorio para
acompanhamento e orientacdo dietética, devido ao risco potencial de teratogenicidade das
concentracdes sanguineas elevadas de phe.

2.1.2 Aspectos clinicos

A crianga com PKU ndo apresenta anormalidades aparentes ao nascimento, pois o
figado materno protege o feto. Os niveis sanguineos de phe do recém-nascido
fenilcetondrico aumentam nas primeiras semanas com a alimentacdo proteica,
incluindo o leite materno (MONTEIRO; CANDIDO, 2006).
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Elevacdes persistentes das concentracdes sanguineas de phe e de seus metabdlitos
podem atingir niveis de dez a vinte vezes superiores ao hormal, produzindo efeitos
toxicos no sistema nervoso central. As criancas ndo conseguem atingir marcos
normais do desenvolvimento, uma vez que as lesGes neuroldgicas, que ndo estao
presentes ao nascimento, vao comprometendo progressivamente a funcao cerebral
com desenvolvimento de retardo mental (NATIONAL INSTITUTES OF HEALTH,
2001; MONTEIRO; CANDIDO, 2006; SULLIVAN; CHANG, 1999).

Individuos afetados, sem diagndstico e tratamento precoces desenvolvem
manifestagbes clinicas j& nos primeiros meses de vida (entre o terceiro e 0 sexto
més). Entre elas sdo mencionadas desnutricdo proteico-energética, eczema, cheiro
caracteristico (de mofo ou de rato) na urina, hiperatividade, hiper-reflexia,
convulsdes, microcefalia, comportamento autista, distirbios motores e de
comportamento, atraso da linguagem e do desenvolvimento neuropsicomotor em
geral com retardo mental de intensidade variada, mas sempre irreversivel (ACOSTA;
YANNICELLI, 2001; CLARK, 1992; SCRIVER; KAUFMAN, 2001; SURTEES; BLAU,
2000).

O controle inadequado das concentra¢des sanguineas de phe determina alteragdes
metabolicas com baixas concentracdes de adrenalina, dopamina, noradrenalina e
serotonina. Essas alteragcbes determinam a perda de fungbes, especialmente da
capacidade intelectual do fenilcetondrico. Estima-se que um paciente pode perder
em média, cinco unidades de Quociente de Inteligéncia (QIl) a cada 10 semanas de
atraso no tratamento. Além da reducdo do quociente intelectual, pode ocasionar
lentiddo no raciocinio, dificuldade de aprendizado, ansiedade e disturbios de
personalidade (MONTEIRO; CANDIDO, 2006; MIRA; MARQUE Z, 2000).

Pesquisadores interessados em compreender 0s mecanismos que causam os danos
cerebrais em pacientes com PKU, com tratamento iniciado precocemente, tém
procurado estabelecer associacfes entre as concentracfes de phe no sangue e o
desempenho intelectual (SCHWEITZER-KRANTZ; BURGARD, 2000)

Cabe ressaltar ainda, que os pacientes com PKU apresentam concentracdes de phe
sanguinea de duas a dez vezes maiores que um individuo nédo fenilcetonurico. Esse
efeito provocado pela doenga ocorre mesmo nos pacientes com diagnéstico precoce
e bom controle do tratamento (HUIJBREGTS et al., 2002). Assim, a qualidade do
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controle do tratamento é mais um fator a ser considerado. Quanto maior os niveis de
phe sanguinea, maior a quantidade de phe corporal, o que pode representar maior
quantidade de phe cerebral, interferindo, assim, no Sistema Nervoso Central,
dependendo da atividade da barreira hematoencefélica (PIETZ et al., 2002).

2.1.3 Programa Nacional de Triagem Neonatal

O rastreamento de doencas, utilizando exames complementares no periodo imediato
ou proximo do nascimento, encontra-se hoje difundido internacionalmente como
pratica relevante em saude publica. Entretanto, por mais sensivel e especifico que
seja 0 método laboratorial da triagem, o diagnéstico final € eminentemente clinico e
depende de exames adicionais para confirmacdo da suspeita inicial (JANUARIO,
2013).

No Brasil, o Estatuto da Crianca e do Adolescente, Lei Federal n° 8069, de 13 de
julho de 1990, estabeleceu a obrigatoriedade aos hospitais e demais
estabelecimentos de atencdo a saude de gestantes, tanto publicos quanto privados,
que procedam a exames que visem ao diagnostico e a terapéutica de anormalidades
no metabolismo do recém-nascido, bem como prestar orientacdo aos pais sobre as
doencas eventualmente diagnosticadas (BRASIL, 1990). A partir daquela data,
alguns Estados criaram Programas de Triagem Neonatal. Entre 1992 e 1993, as
Secretarias Estaduais de Saude assumiram a realizacdo desses Programas
(MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

O Programa Estadual de Triagem Neonatal de Minas Gerais (PETN-MG) foi criado
em 1993 e é coordenado pela Secretaria Estadual de Saude. O Nucleo de Acbes e
Pesquisa em Apoio Diagnéstico da Faculdade de Medicina da UFMG (NUPAD -FM-
UFMG) é o orgao executor do programa, responsavel pelo tratamento e pelos testes
laboratoriais realizados nos 853 municipios do Estado para triagem de
Fenilcetondria, hipotireoidismo congénito, anemia falciforme, fibrose cistica,

deficiéncia de biotinidase e hiperplasia adrenal congénita.

As experiéncias dos programas de triagem neonatal mostram dados importantes,
como a possibilidade de cobertura com qualidade e agilidade, integrando a rede
basica de saude com o centro de referéncia (HOROVITZ; LLERENA JR.; MATTOS,
2005).
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O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) foi uma iniciativa do Ministério
da Saude, com o objetivo de implementar e regulamentar a Triagem Neonatal no
Brasil. Em 06 de junho de 2001, a Portaria GM/MS n° 822 do Ministério da Saude
(MS) desencadeou este processo transformando o exame de Triagem Neonatal (TN)
em um Programa com destaque para todas as etapas, desde a coleta da amostra,
tratamento e seguimento dos pacientes por equipe multidisciplinar. O PNTN trouxe
uma nova perspectiva para a TN no sistema publico de saude que se mantém até o

momento. Ressaltam-se algumas ac¢des implementadas:

o reforcou a triagem obrigatoria para Fenilcetondria (PKU) e Hipotiroidismo
Congénito, e incluiu a Triagem para Doencas Falciformes/outras

Hemoglobinopatias e para Fibrose Cistica;

e credenciou unidades de gerenciamento e assisténcia em cada Estado, os
Servicos de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN), que possuem equipe
multidisciplinar com inclusdo de nutricionista capacitado para o atendimento

de fenilcetondricos;

e disponibilizou a formula de aminoacidos para fenilcetonuricos por meio das
Secretarias de Estado da Saude e os medicamentos essenciais ao tratamento

dos pacientes detectados nas quatro doencas triadas no programa;

e disponibilizou dados oficiais importantes podendo ser considerado um
Programa de Saude Publica de sucesso. Em onze anos o PNTN realizou
triagem em mais de vinte milhdes de recém-nascidos nas vinte e sete (27)
Unidades da Federagdo e nos trinta (30) SRTN, alcancando uma taxa de

cobertura de cerca de 80% dos nascidos vivos brasileiros (BRASIL, 2012).

Em Minas Gerais, a triagem neonatal abrange 100% dos municipios mineiros,
contemplando aproximadamente 94% dos nascidos vivos do Estado. A PKU
apresenta uma incidéncia de um caso para cada 21.175 nascidos vivos triados.
Considerando, que o NUPAD realiza em média 22.000 exames mensais, espera-se
gue, a cada més, um novo paciente seja identificado e inicie o tratamento (AGUIAR,
2004; MARTINS, 2005).

A TN ndo se esgota nos resultados dos exames, devendo ser desenvolvidas

diversas acgdes inerentes ao tratamento e acompanhamento das criancas afetadas,
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uma vez que estdo sujeitas a prejuizos irreversiveis no seu crescimento e

desenvolvimento, podendo até chegar ao 6bito precoce (JANUARIO, 2013).

O acompanhamento clinico-nutricional de pacientes com PKU no Estado de Minas
Gerais é centralizado em Belo Horizonte no Ambulatério de Fenilcetondria do
Servico Especial de Genética do Hospital das Clinicas da Universidade Federal de
Minas Gerais (SEG-HC-UFMG). O NUPAD manttm uma equipe de médicos,
nutricionistas, psicélogos, enfermeiros e assistentes sociais, atuando de forma
integrada, para atender e acompanhar todos os pacientes com PKU em tratame nto.
Conta ainda, com as atividades desenvolvidas pelo Centro de Educacéo e Apoio
Social (CEAPS) e pelo Setor do Controle do Tratamento (SCT) que se
responsabilizam pela busca ativa e acolhimento dos pacientes e familiares nos dias
de consulta. O tratamento gratuito, oferecido pelo SUS, é garantido a todos os
pacientes fenilcetondricos residentes em Minas Gerais, triados ou nao pelo
Programa, com diagnostico precoce outardio (KANUFRE et al., 2001a).

De acordo com o protocolo estabelecido no Estado, a realizacdo do teste do terceiro
ao quinto dia de vida permite o inicio precoce do tratamento para evitar as
manifesta¢gbes clinicas da doenca. A recomendacdo deste periodo para realizagédo
do teste diminui o aparecimento de casos falso negativos para PKU, além de
atender a exigéncia de que a crianca esteja em uso de alimentacdo proteica, num

periodo minimo de 48 horas antes da coleta sanguinea (STARLING et al., 1999).

2.1.4 Tratamento

O tratamento da PKU é dietético e deve ser iniciado preferencialmente até o
vigésimo primeiro dia de vida da crianca (MONTEIRO; CANDIDO, 2006; NATIONAL
INSTITUTES OF HEALTH CONSENSUS, 2001).

A dieta é baseada em uma rigorosa restricdo proteica e, para atingir a ingestao
diaria recomendada de proteinas, sem gque haja uma ingestdo excessiva de phe, é
essencial o uso de um substituto proteico. Este, geralmente, € uma formula de
aminoacidos isenta ou com baixos teores de phe, suplementada com tyr, selénio,
vitaminas e minerais. O uso do substituto proteico deve ser feito, preferencialmente,
junto com uma proteina natural, portanto, durante ou logo apos as refeicdes, uma
vez que sua absorcdo € comprometida por ser constituido exclusivamente de

aminoécidos livres. E fundamental ao tratamento, pois além de permitir crescimento
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e desenvolvimento adequados aos individuos afetados, auxilia também na
estabilizacdo das concentragdes sanguineas de phe, por fornecer e complementar o
aporte proteico necessario, evitando assim, o catabolismo proteico (BONN, 2010;
MARTINS etal., 1993; STARLING et al., 2005).

As concentracbes sanguineas de phe, consideradas seguras para 0S
fenilcetonuricos, sdo mais elevadas do que aquelas padronizadas para os individuos
sem a doenca. De acordo com a Tabela 3, o SEG-HC-UFMG adota os valores de
referéncia de phe preconizados pelo Protocolo Britanico (WAPPNER et al., 1999).

Tabela 3: Niveis recomendados de phe sanguinea, de acordo com a idade do
paciente

Idade (anos) Niveis sanguineos de phe

pmol/L mg/dL
RNa<6 >120 < 360 >2<6
>6< 10 >120 < 480 >2<8
>10 >120 < 700 >2<115
Fonte: Modificado de Wappner etal.,1999. RN=recém-nascido

Até a década de 1980, em todos os centros de tratamento da doenga, ao iniciar a
dieta para PKU, suspendia-se o aleitamento materno, introduzindo-se uma férmula
lactea modificada com baixo teor de phe na alimentacdo de recém-nascidos. O leite
materno ndo era utilizado, devido a presumida dificuldade de se verificar a
quantidade de phe ingerida pelas criancas e, em consequéncia, controlar os niveis
sanguineos deste aminoacido. Na década de 1990, foi descrita nova técnica na qual
o volume de leite materno ingerido era estimado pelo percentil de peso da crianga. A
formula especial isenta em phe deveria ser oferecida de trés em trés horas, em
mamadeira, e o leite materno oferecido em livre demanda nos intervalos entre as
mesmas (GREVE et al., 1994). Esta técnica possibilitou a utilizacdo do leite materno,
como fonte de phe, no tratamento dos lactentes fenilcetonuricos atendidos no
SEG/HC/UFMG, a partir de janeiro de 2000. Atualmente, a maioria das criangas com
PKU que inicia o tratamento no SEG/HC/UFMG esta em aleitamento materno.
Quando este ndo € possivel, o leite em p6é modificado € indicado como fonte de phe

na dieta dos lactentes.

O crescimento infantil € um processo complexo, influenciado por fatores genéticos,

ambientais e emocionais. Um estado nutricional adequado, desde o inicio da vida, é



30

indispensavel para o crescimento e desenvolvimento neuropsicomotor normais da
crianca. Devido as particularidades da dieta para fenilcetonuricos, além da ingestédo
de phe e tyr, calorias e proteinas também devem ser constantemente monitoradas.
A utilizacdo de dietas hipoproteicas é contraindicada no tratamento da PKU, pois
além de causar desnutricdo, ocasiona diminuicdo da tolerancia a phe dietética,
devido ao catabolismo proteico enddégeno, elevando os niveis sanguineos do
aminoacido (ACOSTA; YANNICELLI, 2001).

A férmula de aminoacidos € responsavel por fornecer, aproximadamente, 80% da
proteina dietética diaria dos fenilcetondricos. Quando os aminoacidos livres,
presentes nestas formulas sdo a principal fonte proteica, a recomendacédo diaria de
proteina € maior (BRASIL, 2012). Para alguns autores, essa oferta diaria deveria ser
de 150% das necessidades proteicas preconizadas para individuos sem a doenca
(ACOSTA; YANNICELLI, 2001; SHAW; LAWSON, 1994). Dietas inadequadas no
uso de proteinas resultam em desnutricdo e diminuicdo da tolerancia dietética,
devido ao catabolismo proteico enddégeno (ACOSTA; YANNICELLI, 2001). Segundo
Brasil (2012), a deficiéncia de proteina leva ao déficit de crescimento em criangas e
perda de peso em adultos, osteopenia, diminuicdo na concentracdo de pré-
albumina, perda de cabelo, diminuicdo da tolerancia de phe. Além disso, essas
formulas devem ser oferecidas em pequenas porcdes ao longo do dia para evitar
aumentos repentinos de phe no sangue, aumentar a biodisponibilidade dos
aminoacidos e prevenir sintomas gastrointestinais, como vomito e diarréia, relatados

em criangas que ingerem a férmula apenas uma ou duas vezes ao dia.

Por ser um aminoacido essencial, a phe deve ser oferecida em quantidades
recomendadas para fenilcetondricos e que permitam niveis sanguineos seguros, de
acordo com a idade do paciente. A tyr devera ser suplementada na dieta, mediante a
utilizacdo do substituto proteico, uma vez que sua producdo pode estar
comprometida (ACOSTA; YANNICELLI, 2001; CORNEJO; RAIMAN, 2010;
KANUFRE et al., 2001a).

A férmula especial, geralmente utilizada, € de alto custo e garantida gratuitamente
pelo SUS a todos os pacientes em acompanhamento no SR. Apresenta variagédo
média de consumo, por paciente, de duas a oito latas por més, de acordo com a

faixa etaria.
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A recomendacédo de phe é individualizada e depende da atividade enziméatica, idade,
velocidade de crescimento e estado de saude. A prescricdo dietética de phe varia
com a tolerancia individual, em relacdo aos niveis sanguineos de phe, e de acordo
com a faixa etaria, sendo maior nos primeiros meses de vida (20 a 50 mg/kg/dia),

declinando posteriormente com a diminui¢cao da velocidade de crescimento.

Evidencia-se, na pratica clinica, um tratamento rigoroso em funcédo das alteracdes
metabdlicas que determinam ajustes imediatos e constantes na prescri¢do dietética.
De acordo com o protocolo do SR, as consultas e exames laboratoriais devem
ocorrer semanalmente nos primeiros seis meses de vida; quinzenalmente de seis
meses a um ano e mensalmente de um a dois anos de idade. A partir de dois anos,
as consultas ocorrem a cada dois meses, e as coletas sanguineas sao mensais

realizadas alternadamente no municipio de origem e no SR no dia da consulta.

Aos seis meses, todos 0s pacientes com suspeita diagndstica de PKU séo
submetidos ao teste de sobrecarga, para confirmacéo e classificacdo do diagndstico
guanto ao tipo de hiperfenilalaninemia, como descrito na Tabela 4. Esse teste
consiste em oferecer 180 mg de phe/dia, durante trés dias, uma concentracéo
superior em aproximadamente quatro vezes a oferta diaria recomendada nessa
idade, introduzindo-se o leite de vaca em substituicdo a formula lactea infantil.

Tabela 4: Classificacado das hiperfenilalaninemias, de acordo com o resultado
do teste de sobrecarga

Classificacao/Diagnostico Dosagem de phe no sangue (umol/L)
Fenilcetondria Classica O 1200
Fenilcetonuria Leve O 600 < 1200
Hiperfenilalaninemia Permanente O 240 <600
Hiperfenilalaninemia Transitoria <240

Fonte: Starling etal., 1999.

Os alimentos proibidos na PKU sdo os que contém alto teor de proteina e,
consequentemente, de phe. Entre eles estdo todas as carnes, embutidos, leites e
derivados (queijo, requeijao, iogurte, Yakult®, Danoninho®) ovos, feijao, soja,
ernvilha, lentilha, grao-de-bico, amendoim, gelatina, farinha de trigo, bolos, paes e

biscoitos em geral. Os alimentos industrializados com altos teores de phe e os
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alimentos para fins especiais que contém aspartame, em sua composi¢ao, também
s&o contraindicados (KANUFRE et al., 2001, 2010; MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

Os alimentos permitidos na alimentacdo do fenilcetonurico sdo os que contém
baixos teores de phe (de zero a 20 mg phe/100 g de alimento). Estdo incluidos
nesse grupo mel, balas de frutas e de gomas, pirulitos de frutas, picolés de frutas,
algodao-doce, geléia de frutas, goiabada, farinha de mandioca, farinha de tapioca,
polvilho, sagu. Entre as bebidas, estdo os sucos de frutas artificiais, refrigerantes
isentos de aspartame, groselha, cha, café e alguns cremes e pudins nos sabores
baunilha, morango e caramelo, além de pds para milk-shake isentos de phe
(KANUFRE et al., 2001a, 2010; MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

Os alimentos com médio teor de phe (20 a 200 mg phe/100 g de alimento) podem
ser fornecidos na dieta, de acordo com a prescricdo deste aminoacido. As
guantidades desses alimentos sdo determinadas pela idade, tolerancia individual e
niveis sanguineos de phe apresentados periodicamente, de acordo com o protocolo
do SR. Entre eles estdo as massas feitas sem ovos e com farinha de trigo especial
com baixo teor de proteina, arroz, batata-inglesa, batata-doce, batata-baroa,
mandioca, cara, inhame, abdbora, abobrinha, berinjela, beterraba, brocolis, cenoura,
chuchu, couve-flor, jil6, quiabo, repolho, vagem, tomate, pepino, pimentédo, folhosos
e frutas em geral (KANUFRE et al., 2001a, 2010; MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

Assim, os alimentos vegetais sao permitidos, porém em quantidades rigorosamente
calculadas, para se evitar ingestdes de phe acima da tolerancia individual de cada
paciente. Isto implica uma dieta individualizada vegetariana estrita, isenta de
leguminosas, e ndo utilizada em livre demanda (STARLING et al., 1999). Condicéo
esta que torna a alimentacdo do fenilcetondrico um desafio para as familias,
sobretudo considerando os habitos culturais da populacdo brasileira evidenciados
pelo consumo de arroz e feijao. Além disso, a dieta exige habilidade numérica para a
quantificacéo diaria de phe dos alimentos ingeridos. Os teores de phe nos alimentos,
em medidas caseiras e em cem gramas (100 g) de produto encontram-se nas
tabelas do ANEXO 1.

O controle e a adesédo ao tratamento devem ser monitorados pelos resultados de
coletas sanguineas frequentes, segundo o protocolo praticado no SR e pela

avaliacdo dos registros alimentares de setenta e duas horas. A dificuldade de
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adesdo a dieta parece estar relacionada a proibicdo do consumo de proteinas
naturais e a exigéncia da utilizacdo de um substituto proteico, em geral, & base de
formulas de aminoéacidos livres com odor e paladar caracteristicos, pouco palatavel e

gue reflete um estigma para o fenilcetondrico.

Para Garcia e Canesqui (2005), o modo de se alimentar tem um significado maior
que o simples ato de comer e se articula com a identidade e outras dimensdes
sociais. Uma vez que a alimentagdo € moldada pela cultura e sofre os efeitos da
organizacdo da sociedade, sua abordagem ndo comporta um olhar unilateral. A
interacdo existente entre as dimensbes cognitivas e emocionais que estao
envolvidas neste comportamento torna-se, portanto, evidente (TORAL; SLATER,
2007).

A relacéo entre alimentacéo e qualidade de vida tem sido intensamente comprovada
e discutida na literatura. Assim, a reflexdo sobre os varios aspectos envolvidos no
campo da nutricdo exige uma mudanca de foco dos fendbmenos mensuraveis para as

guestdes de ordem social, psicoldgica e cultural (BOOG, 1999, 2005).

O estudo do comportamento alimentar tem despertado grande interesse por se tratar
de um elemento importante para o sucesso de intervencdes nutricionais e pela
possibilidade de aumentar a efetividade dessas intervencdes. Uma vez que todos
esses fatores citados interferem na alimentacdo dos individuos, a problematica de
vida do paciente precisa ser conhecida e compreendida pelos profissionais que o
atendem (BOOG, 1997, 2008).

Arauvjo et al. (2010) relataram que as praticas alimentares sao praticas sociais
arraigadas a cultura. Gostos, escolhas e preferéncias dos individuos, aparentemente
voluntarios, sdo construidos simbolicamente como sinais da posi¢ao social, status e
de distingdo. Desse modo, o estilo de vida guarda estreita relacdo com a posicao

social e se reflete na opcéo pelo tipo de alimentacédo e padrdes estéticos.

Tratamentos baseados em dietas restritivas estdo relacionados a dificuldades
potencializadas pelo carater social e cultural que envolve os alimentos. O saber
cientifico ndo € suficiente para modificar os costumes alimentares, pois estes nao
estdo fundamentados tdo somente na racionalidade humana, nem no materialismo

médico. Porém, convivem tensamente com os valores simbdlicos e com os prazeres
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propiciados pela comida, sejam eles gustativos, psicolégicos ou sociais,

provenientes das situacdes criadas em torno das refeicoes (ROMANELLI, 2006).

A simples transmissdo de informag¢des nutricionais ndo é suficiente para auxiliar o
paciente que precisa fazer mudancas na alimentacdo, pois estas informacdes
alcancam somente a dimensé&o intelectual e a alimentagdo envolve muito mais do
que isso. A educacdo nutricional tem como grande desafio a necessidade de
elaborar estratégias educativas que além de transmitir informacdes, possibilitem a
criacao de novos sentidos para o ato de comer (RODRIGUES; BOOG, 2005).

A educacdo nutricional deve voltar-se para a formacédo de valores, para o prazer,
para a responsabilidade, mas também para o ludico e a liberdade. As abordagens
interdisciplinares surgem como opcfes que podem oferecer caminhos alternativos
para essa pratica (BOOG, 2008). Segundo Freire (2003), € importante reconhecer

gue educar ndo é simplesmente transferir conhecimento, mas criar possibilidades

para sua producao ou construgao.

Araujo et al. (2010) relataram que, em estudos realizados com pacientes celiacos, a
maioria dos pacientes entrevistados revelou ter grandes dificuldades na escolha de
componentes da dieta. Entre os problemas citados estdo dificuldade em determinar
se os alimentos eram livres de gliten e de encontrar produtos isentos de gluten no
mercado. Para estes pacientes situacdes como viajar, alimentar-se fora do lar e
relacionar-se com amigos e familiares podem representar problemas e interferir,

dessa forma, na sua vida social.

O estudo realizado por Di Ciommo et al. (2012) explorou as experiéncias de vinte
pacientes maiores de sete anos com PKU, sob o ponto de vista deles mesmos,
abordando principalmente as limitacdes e estigmas sociais advindos da dieta. Nesse
estudo, apenas um menino de dez anos se referiu a Fenilcetondria como uma
doenca; a maioria preferiu os termos como tolerancia, alergia ou problema. Um
deles revelou que era uma alergia, pois had doenca quando vocé se sente doente.
Para ele, alergia é quando vocé ndo pode comer algo. Comer um alimento especial
faz com que os jovens se sintam diferentes. Essa diferenga foi relatada pelos
adolescentes como um sentimento de inferioridade, discriminagdo e medo, numa
fase em que esses sofrem comparacoes feitas entre uns e outros. Muitos renunciam

a passeios, viagens escolares, festas com medo de se sentirem envergonhados.
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Neste caso, especificamente, os autores sugerem que intervencbes sejam
realizadas para minimizar o fardo da doenga com vistas a reducdo do seu estigma e

a melhoria da adaptacao social.

Atualmente, preconiza-se um tratamento dietético mantido por toda a vida, ja que
mesmo apos o desenvolvimento neurolégico completo do individuo, niveis elevados
de phe podem alterar as fungbes cognitivas. A interrupcdo da dieta também esta
associada a piora do QI em criancas e diminuicdo da atencdo e da velocidade de
processamento das informac¢fes em adultos (NATIONAL INSTITUTES OF HEALTH,
2001).

Dessa forma, pacientes com mau controle dos niveis sanguineos de phe ou que
abandonam o tratamento, estdo sujeitos a consequéncias graves, ndo s6 em relacao
ao desenvolvimento intelectual, mas também a prejuizos no convivio social, em
funcdo da instabilidade emocional, irritabilidade, agressividade, hiperatividade,
dentre outros. Também sdo descritas pela literatura baixa autonomia, baixa
autoestima, soliddao e tristeza (SULLIVAN; CHANG, 1999; WEGLAGE; RUPP;
SCHMIDT, 1994).

Ressalta-se ainda, que € imprescindivel a dieta permanente e continua para
fenilcetonaricos do sexo feminino para se evitar a PKU materna. Criancas filhas de
maes com PKU ou com hiperfenilalaninemia ndo fenilcetondrica que apresentam
phe sangu2nea acima de 240 emol /L (4
nascimento, microcefalia, retardo mental, retardo de crescimento pos-natal e
cardiopatia congénita de complexidade varidvel, além de outras anomalias
relacionadas a teratogenicidade dos niveis elevados de phe (WAISBREN et al.,
1997). Assim, recomenda-se que essas pacientes mantenham niveis sanguineos de
phe abaixo desse valor, pelo menos trés meses antes da concepcédo e durante toda
a gestacao (BRASIL, 2012).

Uma vez que o principal aspecto do tratamento da PKU diz respeito a dieta, sua
eficacia depende, em grande parte, da extensdo na qual o paciente ou seu cuidador
segue as recomendacdes nutricionais. No entanto, o engajamento adequado nao é
alcancado facilmente entre os fenilcetonaricos. No Ambulatério de Fenilcetondria do
SEG-HC-UFMG, constata-se que, apés o segundo ano de vida, o controle dietético

e, consequentemente dos niveis sanguineos de phe, torna o tratamento mais dificil e

mg/ d
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complexo. Nesse periodo, evidencia-se uma mudanca de consisténcia da dieta,
maior autonomia da crianga em funcdo da busca pelo seu préprio alimento, além da
ampliacdo dos contatos sociais no meio em que vive como inser¢cao na escola, visita
a parentes e amigos, viagens, etc. Assim, as transgressées dietéticas tornam-se
cada vez mais comuns com o avanco da idade e podem ser explicadas pelas
restricbes dietéticas rigorosas, fatores sociais, culturais e comportamentais. Com

isso, as demandas colocadas as familias aumentam, progressivamente.

Frank; Fitzgerald e Legge (2007) relataram que a aderéncia ao tratamento parece
decrescer com a idade e que pesquisas recentes mostram a possibilidade de
problemas ligados aos aspectos cognitivos e as fungdes sociais em adultos com

PKU que descontinuaram o tratamento dietético.

Porém, a aderéncia dos pacientes ao tratamento e a resposta deles nao devem ser
medidas somente pelos niveis sanguineos de phe avaliados nas consultas
ambulatoriais. Sabe-se que h& uma tendéncia natural de o ser humano buscar o
melhor controle e adesdo ao tratamento nos dias que antecedem as consultas. O
maior desafio, certamente, € manter o controle sanguineo adequado e a dieta

restritiva durante o tempo todo.
2.2 Doencacrbnica e suas implicacfes

O desenvolvimento cientifico e tecnolégico tem possibilitado o diagnéstico precoce
das doencas, e a terapéutica adequada permite, muitas vezes, o controle de sua
evolugéo e cura. Mesmo com esses avangos, algumas doencas, especialmente as
cronicas, desencadeiam alteracbes organicas, emocionais e sociais, que exigem
constantes cuidados e adaptacdo. Considera-se doenca crénica (DC) aquela que
tem um curso longo com possibilidade de sequelas, que impd&e limitacdes as funcdes
do individuo, requer adaptacao e afeta o cotidiano de todos os membros da familia.
A DC caracteriza-se pela necessidade de gerenciamento e cuidados permanentes,
além de seguimento por profissionais de saude (SILVA et al., 2010; VIEIRA; LIMA,
2002).

Constatar a existéncia da doenca traz muito sofrimento para todos os familiares e a
fragilidade imposta pelo diagnéstico pode levar a exclusdo social, por terem que

enfrentar uma sociedade que € excludente em relacdo aos mais vulneraveis
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(CARVALHO, 2008). Segundo Castro e Piccinini (2002), o isolamento social da
familia que apresenta um portador de DC com restricbes diversas é um
acontecimento frequente que pode deixar o doente mais vulneravel a transtornos
emocionais, a criacdo de problemas para o enfrentamento da enfermidade, além de

perpetuar o estigma.

As implicacbes das doencas crbnicas ndo pertencem exclusivamente ao individuo
doente, estendem-se também para os familiares e convivio social. Estes significados
que sao compartilhados, de forma direta ou indireta, acabam influenciando a
evolugéo da doenga. Eles podem auxiliar na reducdo ou aumento dos sintomas, no
exagero ou na diminuicdo das dificuldades, ou ainda nos impedimentos ou
facilidades relativas ao tratamento (FERREIRA et al., 2012).

Para Ferreira et al. (2012) e Silva et al. (2010), a DC traz consigo ndo apenas
aspectos negativos, mas também positivos que se aplicam inclusive ao cuidador, e
ndo apenas ao paciente. O efeito impactante que exerce no cuidador familiar do
paciente € importante na relacdo paciente-doenca e, geralmente, é negligenciado na
pratica clinica. Ampliar a compreensao sobre a vivéncia e os aspectos decorrentes
do contato com a doenga constitui uma possibilidade de cuidar: cuidar do doente

cronico e de seu familiar.

Sabe-se que a DC ultrapassa os limites do corpo da crianca e atinge toda a estrutura
familiar, a partir da quebra de suas rotinas, abalando emocionalmente todos os seus
membros. Frente a essas situacdes, € fundamental uma abordagem multiprofissional
que envolva ndo sO 0s aspectos clinicos, mas suas repercussfes psicolégicas e
sociais, tanto para a crianca como para a familia. Torna-se necessario que 0s
profissionais de salde estejam atentos aos aspectos que transcendem o tratamento
médico, pois sem uma Vvisdo abrangente sobre sua evolucdo e das relacbes da
crianga com 0s que a cercam, 0 éxito do tratamento pode ficar comprometido (SILVA
etal., 2010).

As dificuldades relativas & natureza do tratamento sdo evidentes, resultando, entre
outros problemas, em baixas taxas de engajamento entre 0S pacientes e suas
familias. Entretanto, apesar das dificuldades vividas por muitas familias com uma
crianga com DC, algumas conseguem disponibilizar recursos internos e externos e

criar estratégias eficazes para lidar com a doenca (SANTOS, 1998).



38

O ajustamento da DC a situacdo familiar acontece de modo diferenciado, em tipo e
intensidade, dependendo do estagio do ciclo de vida em que a familia se encontre.
Incentivar as familias a antecipar problemas, mobilizar recursos e compartilhar
sentimentos pessoais, propicia 0 encorajamento das méaes-cuidadoras em suas
habilidades de cuidar (FERREIRA et al., 2012).

2.2.1 A Fenilcetonuria como uma doenca cronica

A PKU afeta significativamente as familias que precisardo de apoio para se ajustar
as novas demandas. Além do tratamento baseado numa dieta muito restritiva,
diferente da consumida pela populacdo em geral, ainda requer dosagens
sanguineas frequentes. A identificacdo de uma crianca com PKU também pode
afetar seus irmaos, que podem sentir a atencdo dos pais mais focada no
fenilcetonarico (SCHILD, 1972).

Apesar da existéncia de poucos estudos que tratem da relagdo méae-crianca com
DC, as evidéncias apontam que as relacfes familiares sdo fundamentais para o
adequado enfrentamento da doenca e do prolongado tratamento. Observa-se que o
envolvimento das pessoas que compBem o0s lacos sociais e afetivos dos
fenilcetonaricos podem facilitar a adesdo ao tratamento, e 0s aspectos psicolégicos
do paciente podem interferir nos resultados. Além disso, a contextualizacdo do
stress familiar associado a DC, especialmente o parental, precisa levar em conta as
proprias caracteristicas das maes e pais, além da percepcdo que possuem em
relacdo a doenca do filho. A maioria das criancas percebe a doengca como algo
externo a elas, ndo demonstram indicios de entendimento do seu papel no
tratamento e acreditam que irdo se curar em curto intervalo de tempo. E a forma
como a doenga é representada pelo individuo influencia seu modo de agir sobre ela
(CASTRO; PICCININI, 2002).

Enfim, as familias que vivenciam uma DC na infancia passam por um processo de
reorganizacdo do seu cotidiano, e a percep¢do, pela equipe de saude, das
demandas singulares de cuidado dessas familias auxilia a reconhecer as
dificuldades vivenciadas e a mobilizar recursos para o enfrentamento e adaptacéo
(SILVA etal. 2010).
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3 OBJETIVOS
AfA arte de escutar ® como uma | uz
ignor®©nci ao
(Dalai Lama)
OBJETIVO GERAL

Compreender a percepcdo materna sobre as repercussdes da Fenilcetonaria na
dinAmica familiar e a percepc¢do da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o

tfratamento.

3.1 Artigo 1
OBJETIVO GERAL

Compreender a percepcao materna sobre as repercussdes da Fenilcetonuria na
dindmica familiar.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

e conhecer as mées entrevistadas e suas criangcas com Fenilcetonuria;
e compreender as reagcfes maternas diante do diagndstico e tratamento;

o identificar estratégias que familias e criancas desenvolvem para lidar com a
doenca.
3.2 Artigo 2

OBJETIVO GERAL

Compreender a percepgdo da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o

tratamento da Fenilcetondria.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

e conhecer as dificuldades e desafios encontrados pela equipe durante o

tratamento;

o identificar as estratégias dos profissionais para a superacdo das dificuldades

vivenciadas pela equipe;

e subsidiar uma reflexdo da equipe para sugerir agcbes que contribuam para

melhorar a adesédo ao tratamento da Fenilcetondria.
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4 METODO

AQuando est handosa dregadoidaverdade e do
amor, cada passoésagradoe a dire-«o ® sempre

(Hebelardo Magalhaes)

4.1 Alicerce metodoldgico do estudo

A contribuigdo das ciéncias sociais para o entendimento de comportame ntos ligados
a saude e a doenca tem sido considerada cada vez mais essencial para o

desenvolvimento apropriado de ac¢des de prevencéo e tratamento (BOOG, 2005).

Este estudo tem como referencial metodoldgico a pesquisa qualitativa, visto que esta
€ considerada a mais adequada para a compreensdo dos aspectos subjetivos dos
fendbmenos psicossociais do ser humano, dentre os quais as vivéncias de doencas
(TOMAZI; YAMAMOTO, 1999).

Esse tipo de pesquisa busca interpretar o que as pessoas dizem sobre um
fendbmeno e o que fazem ou como lidam com ele. Tem o objetivo de apreender esse
conhecimento na perspectiva do sujeito, isto €, o que se manifesta ou é percebido
pela sua consciéncia ou pelos sentidos e suas significagdes uma vez que constituem
0 cerne desse tipo de pesquisa. O investigador respeita a posicdo dos sujeitos
investigados, com fidelidade a fala dos mesmos, interpretando os resultados e
levando em consideracdo as relacOes de significado que estabelecem.

Consequentemente, isto permite gerar, de fato, um conhecimento original (TURATO,
2003).

4.2 Amostragem

Na pesquisa qualitativa, varias fontes de informacfes devem ser utilizadas como
forma de apreender todos 0s elementos necessarios ao aprofundamento da

realidade em estudo.

As estratégias de amostragem devem ser sempre determinadas pelo propdsito do
desenho do estudo. Normalmente, ndo se busca a representatividade estatistica na
pesquisa qualitativa. Da mesma forma, o tamanho da amostra ndo € determinado

por regras inflexiveis, mas por outros fatores, como a profundidade e a duragéo
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requeridas para cada entrevista e a possibilidade de haver um Unico entrevistado
(POPE; MAYS, 2006).

Segundo Minayo et al. (1994), uma amostra ideal é aquela capaz de refletir a
totalidade nas suas multiplas dimensdes. Com base nisso, a autora propde alguns

critérios basicos para a amostragem:

o definir claramente o grupo social mais relevante para as entrevistas;
e nNao se esgotar, enquanto ndo delinear o quadro empirico da pesquisa;

e prever um processo de inclusdo progressiva encaminhada pelas descobertas
do campo e seu confronto com a teoria;

e prever uma triangulacao.

A amostragem por saturacdo € uma ferramenta conceitual frequentemente
empregada nos relatérios de investigacdes qualitativas em diferentes areas no
campo da salde. E usada para estabelecer ou fechar o tamanho final de uma
amostra em estudo, interrompendo a captacdo de novos componentes. A
constatacdo de saturacdo depende dos objetivos do pesquisador. Se ele tem como
objetivo a captacdo daquilo que caracteriza o grupo, a saturacdo amostral se dara
num determinado nivel. Esse nivel podera garantir maior validade externa, ou seja,
maior capacidade de reproduzir as interpretagcbes para contextos mais amplos
(FONTANELLA; RICAS; TURATO, 2008).

A avaliacdo da saturacdo tedrica a partir de um grupo de participantes é feita por um
processo continuo de andlise dos dados, comecado ja no inicio do processo de
coleta. Tendo em vista as questdes colocadas aos entrevistados, que refletem os
objetivos da pesquisa, essa analise preliminar busca 0 momento em que pouco de
substancialmente novo aparece, considerando cada um dos tépicos abordados ou
identificados durante a analise e o conunto de entrevistados (FONTANELLA,;
RICAS; TURATO, 2008).

4.3 Coletade dados

A selecao do instrumento de coleta de dados deve considerar os objetivos do estudo
e a forma mais adequada para responder a eles. A medida que os dados s&o
coletados, o0 pesquisador procura identificar temas e relagdes, constroi

interpretacées, gera novas questdes ou aperfeicoa as anteriores, o que, por sua vez,
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leva-o a buscar novos dados, complementares ou mais especificos, que testem suas
interpretacdes, num processo de sintonia fina que vai até a analise final. A
organizacdo dos dados é processo continuo, no qual se procura identificar
dimensodes, categorias, tendéncias, padrdes, relagdes, revelando-lhes o significado.
O processo que acompanha toda a investigacdo é complexo, ndo linear e implica
trabalho de sintese, organizagéo e interpretacdo dos dados. (ALVES-MAZZOTI et al,
2004).

Considerando que este estudo foi desenvolvido em duas etapas, a amostragem e
coleta de dados de cada uma delas foram descritas separadamente.

Primeira Etapa: A percepcdo materna sobre as repercussdes da Fenilcetonaria
na dinamica familiar

Nesta etapa do estudo, a entrevista semiestruturada foi o principal instrumento para
coleta de dados, uma vez que se pretendia estudar em profundidade a percepcao
materna da PKU na dinamica familiar. O questionario clinico e sociodemografico foi
utiizado como instrumento complementar para melhor compreender a realidade

investigada.

A entrevista é a técnica qualitativa mais comumente utilizada nos estabelecimentos
de atencdo a saude, pois traz importantes contribuigcbes, na obtencdo de dados nédo
s6 objetivos como também subjetivos que podem revelar aspectos investigados em
profundidade (POPE; MAYS, 2006; TURATO; FONTANELLA; CAMPOS, 2006).

De acordo com Simioni; Lefevre; Pereira (1996) e Trivifios (1994), antes de iniciar a
entrevista, o investigador deve estar plenamente convencido da necessidade de
desenvolver, no seu transcorrer, um clima de empatia e confianga entre o
entrevistador e 0 entrevistado, a fim de que este possa falar livremente a respeito
dos temas propostos.

Em entrevistas semiestruturadas, o entrevistador ndo necessita formular muitas
perguntas. Recomenda-se a utilizagdo de um roteiro pré-elaborado de questdes
essenciais a serem abordadas. Esse roteiro € um instrumento para orientar a
entrevista, uma conversa com finalidade, permitindo assim, o dialogo entre
entrevistador e entrevistado, para que seja o facilitador de abertura, de ampliacéo e
de aprofundamento da comunicacdo. Desse modo, o pesquisador convida o0s

entrevistados a falar sobre os préprios problemas vivenciados, interesses,
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preocupacdes, opinides, expectativas, medos, visando apreender o conjunto das
ideias, sentimentos e atitudes dos atores sociais, previstos no objetivo do estudo
(MINAYO, 2004).

Abordar individuos através de entrevistas semiestruturadas implica em intervir
cuidadosamente para se obter o maximo em profundidade sobre seus pontos de
vista. Os individuos podem falar sobre os topicos almejados, mas também sobre
questdes introduzidas por eles mesmos durante a entrevista, obviamente se forem
Uteis aos objetivos da pesquisa. Espera-se que 0s entrevistados se expressem com
suas proprias palavras, comportando-se como um sujeito ativo na entrevista.
Tipicamente, essas entrevistas deveriam ter um carater aberto ao inicio, a partir de
uma primeira indagacdo que é chamada de pergunta disparadora. Essa pergunta
focaliza o trabalho de investigacéo, encorajando a geracao de ideias e devera estar
relacionada diretamente ao objetivo geral da pesquisa. A frase usada para focar o
problema ndo deve ser muito geral, nem muito especifica, impedindo
desenvolvimentos que ndo sejam de interesse do entrevistador (TURATO;
FONTANELLA; CAMPQOS, 2006).

Nesse contexto, a pergunta disparadora deste estudo foi: Como a Fenilcetonudria

interfere na vida da crianca e da familia?

As entrevistas com as maes

Os sujeitos escolhidos para essa pesquisa foram maes de criancas fenilcetondricas,
uma vez que as maes sao consideradas informantes privilegiadas sobre a saude da
crianca, além de representarem a maioria dos acompanhantes que conduz seus
filhos ao Servico de Referéncia (SR). Foi considerado critério de inclusao: ser mae
de crianca de dois a seis anos de idade, com diagndstico precoce para PKU e em
tratamento regular no Ambulatério de Fenilcetondria do Servico Especial de
Genética do Hospital das Clinicas da UFMG (SEG-HC-UFMG). Elegeu-se esta faixa
etéria, considerando-se que, a partir dos dois anos de idade, o controle da dieta se
torna mais dificil, de acordo com a literatura e a experiéncia no SR. A crianca
experimenta mais, explora o ambiente, esta mais curiosa por conhecer o que esta a
sua volta e a alimentacao faz parte desse contexto. Esses resultados também foram
encontrados na literatura (CASTRO et al., 2012; PAPALIA; OLDS, 2000). Foram
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excluidas as maes com mais de um filho com PKU com o objetivo de evidenciar as

reacOes diante de um evento novo da doenga na familia.

Para a identificacdo das maées elegiveis, foi feita busca no banco de dados do
NUPAD, a partir de 01/09/2010 até 31/03/2011, quando foi atingida a saturacéo da

amostra. Nesse periodo, quarenta méaes atendiam aos critérios de incluséo.

Para a coleta de dados, as entrevistas foram realizadas no periodo de outubro e
novembro de 2011, com base em roteiro pré-elaborado de seis perguntas, a partir da
revisdo de literatura afim, da experiéncia adquirida pela pesquisadora no
Ambulatério de Fenilcetonuria do SEG-HC-UFMG e de acordo com os objetivos do

estudo. Entre elas:

e Como foi receber a noticia de que seu filho teria Fenilcetonaria?
e Como tem sido conviver com iSso?

e O que mudou?

e Como vocé percebe a reacdo de seufilho (a) diante da dieta?

e Quais sao as maiores dificuldades?

e Como percebe o tratamento e 0 acompanhamento?

A captacéo das maes foi realizada no Centro de Educacao e Apoio Social (CEAPS),
no intervalo entre a coleta sanguinea para dosagem de phe da crianga e consulta no
Ambulatério de Fenilcetondria do SEG-HC-UFMG.

ApOs a apresentacdo da pesquisadora, procedeu-se a breve explicacdo sobre a
pesquisa e coleta da assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(APENDICE 1).

Em seguida, foi aplicado um questionario para a caracterizacdo das maes e de suas
criangas com PKU (APENDICE 2), incluindo informacbes clinicas e
sociodemograficas, cujo objetivo foi identificar aspectos que pudessem contribuir

para a compreensédo da realidade em estudo.

Todas as entrevistas seguiram o roteiro pré-estabelecido e foram gravadas em MP3,
com autorizacdo da informante. As gravacdes variaram em sua duragao, a depender
do transcurso da entrevista, de dezoito a trinta e nove minutos cada. Foi garantido o

anonimato das maes participantes, identificando-as, em seus relatos, pela ordem
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cronoldgica de ocorréncia das entrevistas. Utilizando o critério de saturagdo, foram

entrevistadas catorze maes, e assim constituida a amostra.

Posteriormente, as entrevistas foram transcritas na integra pela pesquisadora com o
auxilio de duas académicas do curso de Graduacdo em Nutricdo da Universidade
Federal de Minas Gerais, possibilitando, dessa maneira, melhor apreensdo do
conteudo gravado.

Segunda Etapa: A percepcédo da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o
tratamento da Fenilcetonuria

Considerando os objetivos da pesquisa, elegeu-se o Grupo Focal (GF) para a coleta
de dados desta investigacdo com a participacdo dos profissionais que atuam no SR

do Estado de Minas Gerais.

O GF é uma das estratégias de relatos orais que valorizam as experiéncias vividas
pelos sujeitos da pesquisa e 0 que eles tém a dizer sobre elas, além de privilegiar a

comunicacgao, a partir de um foco, um ponto em especial (RIGOTTO, 1998).

Por ser relativamente simples e rapido, o GF tem sido muito utilizado para a
estruturacdo de acbes em saude publica. Também parece responder a contento a
nova tendéncia de educacgdo para a saude, que tem se deslocado da perspectiva do
individuo para os grupos sociais, observando-se a perspectiva cultural dos seus
possiveis beneficiarios. Na area da salde essa € uma nova op¢ao, pois a0 mesmo
tempo em que permite ao pesquisador obter dados para seus estudos, propicia aos
pesquisados um espaco de reflexdo, de autoavaliagéo, o que possibilita mudanca de
comportamento (IERVOLINO; PELICIONI, 2001).

Essa técnica € um tipo de entrevista em grupo que enfatiza a comunicacao entre 0s
participantes da pesquisa, a partir de topicos que sao fornecidos pelo pesquisador.
Tem como objetivo identificar a percepcdo do fenbmeno estudado sob a oética dos
atores envolvidos diretamente na questédo, com a finalidade de gerar dados distintos
pela interagdo entre 0s seus integrantes. Cabe enfatizar que o interesse do
pesquisador orienta o foco, mas os dados sao trazidos pela interacdo grupal
(KITZINGER, 2006).

A interacdo grupal favorece a desinibicdo e a participacdo dos integrantes do grupo,

possibilitando a captacdo da realidade vivida pelos participantes, assim como seus
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sentimentos, atitudes, ideias e informagcdes a respeito do tema abordado. Essa
interagcdo pode produzir dados que dificilmente seriam conseguidos fora do grupo
(MORGAN, 1997).

O Grupo Focal com a equipe multiprofissional

Foram convidados a participar como sujeitos dessa pesquisa dez profissionais das
diferentes areas do conhecimento que atuam no acolhimento e atendimento dos
pacientes fenilcetondricos no SR. Os critérios de inclusdo considerados foram: ser
profissional do Ambulatério de Fenilcetonaria do SEG-HC/NUPAD/FM/UFMG, do
Setor do Controle do Tratamento (SCT-NUPAD) e do Centro de Educacao e Apoio

Social (CEAPS-NUPAD) envolvidos no tratamento do fenilcetonurico.

Y

Dois profissionais convidados ndo compareceram a atividade do GF, conforme
agendamento prévio. Oito participaram, entre eles: médicos pediatra e geneticista,
nutricionistas, enfermeiro, assistente social, técnico e auxiliar administrativo. Foram

excluidos o orientador e a autora desta pesquisa que conduziu a dinamica.

Para a coleta de dados, utilizou-se um roteiro pré-elaborado de cinco perguntas, a
partir da revisdo de literatura afim, da experiéncia adquirida pela pesquisadora no

Ambulatério de Fenilcetonuria e de acordo com os objetivos do estudo. Entre elas:

e Como tem sido atender as criangas com Fenilcetondria e seus familiares?
e Quala sua percepcéo ao abordar pais e familiares na 12 consulta?
e Como vocés tém percebido a adeséo ao tratamento?

e Do ponto de vista institucional, quais sdo as maiores dificuldades que o
servico encontra e as estratégias para supera-las?

e Quais o0s grandes desafios que vocé identifica no tratamento e
acompanhamento das criancas com diagnéstico precoce de PKU?

Alguns cuidados foram tomados para garantir um ambiente relaxado e condutor de

troca de experiéncias e perspectivas, conforme orientado por Morgan (1997):

e A sessdo foi realizada em sala fechada e sem ruidos, para ndo haver
interrupcoes.

e As cadeiras foram dispostas em circulo, de modo a promover a participagédo
de todos e um bom contato visual entre os participantes.

e Os participantes foram esclarecidos sobre os objetivos do encontro e a
importancia de falar um de cada vez.
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o Nao se permitiu a entrada de outro participante, apds o inicio da sesséao.

e Foram utilizados dois gravadores para registrar as falas, os relatos e as
discussoes.

Antes de iniciar as atividades do GF a pesquisadora fez uma breve explanagéao
sobre o estudo e os seus objetivos. Foi esclarecida a utilizagdo do instrumento de
gravacao, sua finalidade e importancia. O Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) e o Consentimento Pds-Informado (APENDICE 3) foram
apresentados aos participantes e ap6s a leitura, assinados. Em seguida, o0s

participantes se apresentaram.

O tempo de atividade do GF foi de uma hora e dezoito minutos (1:18 h). Toda a
discusséo foi gravada em MP3, e o material coletado em audio foi transcrito na sua
integra pela pesquisadora com o auxilio de uma académica do curso de Graduacao
em Nutricdo. O anonimato dos membros do grupo foi preservado. Para garantir a
confidencialidade das informacdes, os participantes foram identificados por codigos
(P1, P2,...., P8).

4.4 Analise dos dados

O processo de andlise é deflagrado pela escuta do material gravado e o inicio das
transcricbes. Na pesquisa clinica qualitativa, as transcricbes na integra sao
geralmente a opcéo, refletindo acuradamente as palavras dos entrevistados e do
entrevistador. Assim, a fala dos diversos sujeitos devera ser transcrita de forma a
recuperar a integralidade dos depoimentos (SIMIONI; LEFEVRE; PEREIRA, 1996;
TURATO; FONTANELLA; CAMPOS, 2006).

Os dados coletados no estudo foram trabalhados utilizando a Analise de Conteldo

definida como:

um conjunto de técnicas de andlise de comunicagdo, visando obter, por
procedimentos sistematicos e objetivos de descricdo do contetdo das
mensagens, indicadores (quantitativos ou ndo) que permitam a inferéncia de
conhecimentos relativos as condigbes de producdo/recepcdo (variaveis
inferidas) destas mensagens (BARDIN, 2011, p. 37).

Essa técnica foi desenvolvida basicamente em quatro etapas:

1) A pré-analise ocorreu a partir do material transcrito, reunindo todo o material
empirico, leitura flutuante do mesmo, explorando exaustivamente o conteddo de

cada observacédo nas entrevistas e GF;
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2) ApoOs a exploracdo do material, procedeu-se a operacao de codificacao, isto €, a
partir dos dados brutos foram feitos recortes das unidades de registro significativas

por tematicas, visando alcancar o nucleo de compreensao do texto;

3) Em seguida, os dados foram agrupados por temas, possibilitando a formulagcéo

das principais categorias;

4) Finalmente, realizou-se o tratamento/analise/estudo dos resultados, incluindo-se a

inferéncia e a interpretacao.

Para descrever e explicar fendmenos sociais, a Andlise de Conteudo utiliza
categorias analiticas que sd@o construidas por operacdes de desmembramento do
texto em unidades (categorias), identificando o que elas ttm em comum, permitindo
seu agrupamento (CAREGNATO; MUTTI, 2006; POPE; MAYS, 2006).

Segundo Gomes (1999) e Minayo et al. (1994) categoria € um conceito que se refere
a elementos com caracteristicas comuns ou que se relacionam entre si,
possibilitando ao investigador estabelecer classificacdes. Trabalhar com categorias
envolve o procedimento de agrupar elementos, ideias ou expressdes em torno de

um conceito.
4.5 Triangulagéo

A triangulacdo é utilizada com frequéncia para maximizar a confianca na validade
dos achados. E um processo que consiste em olhar o objeto sob seus diversos
angulos, confrontar resultados entre dois ou mais métodos de coleta de dados ou
fontes de informacéo, em que o pesquisador procura padrdes de convergéncia para
desenvolver ou corroborar uma interpretacéo global (MINAYO, 2012; POPE; MAYS,
2006).

Durante o processo de analise, a confrontagdo com os dados de literatura tem entéo
uma funcdo complementar, como uma estratégia de triangulacdo tedrica,
metodoldgica e de dados (DENZIM, 1970; MINAYO 2004; TURATO 2003; TURATO;
FONTANELLA; CAMPOS, 2006).

Estabelecer ligagbes entre descobertas obtidas por diferentes fontes ilustra-las,

tornando-as mais compreensiveis, pode também conduzir a paradoxos, dando
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novas direcdes a probleméatica em estudo (NEVES, 1993; TURATO; FONTANELLA;
CAMPOS, 2006).

Minayo (2004, 2012) defende a triangulacdo como uma forma eficiente de validagao
e aponta para a importancia da interacdo entre 0 pesquisador e 0s atores sociais, e
da base tedrica para se avaliar os dados, além daquilo que estd sendo mostrado.
Considera a comparacdo como um recurso fundamental para se garantir maior
universalidade ao conhecimento e, do ponto de vista técnico, segundo ela, os
autores que trabalham com pesquisa qualitativa propdem a triangulagcdo como prova
eficiente de validacdo. Para a autora, uma boa pesquisa normalmente suscita
confrontar os dados produzidos com outros trabalhos ja realizados ou, melhor ainda,
desencadeados a partir dela. Ela ainda revela que a postura cientifica reconhece o
carater aproximado do conhecimento, ou seja, 0 ato de conhecer sempre inacabado,
nunca pleno. Portanto, buscou-se, a fidedignidade dos varios pontos de vista para
garantir a diversidade de sentidos expressos pelos interlocutores, evitando-se assim,

a ideia de verdade Unica.

Durante todo o processo de andlise dos dados nas duas etapas, a triangulacdo foi

realizada com os pesquisadores e a literatura afim.

O fato de a pesquisadora pertencer a equipe multiprofissional poderia ter gerado um
viés de interpretacdo. Para minimizar esse possivel viés, a pesquisadora contou com
o auxilio da orientadora na analise do material transcrito, uma que a mesma nao é

integrante dessa equipe.

Por outro lado, recomenda-se que o pesquisador deva estar imerso no contexto do
estudo, permitindo assim, maior profundidade na compreensdo da realidade
investigada. Segundo Minayo, 1994; Turato; Fontanella; Campos, 2006, durante a
dindmica investigativa, considera-se positiva a participacdo do pesquisador como um
agente de mediacdo entre a analise e a producdo de informacdes. Portanto, &
importante que haja uma interacdo entre o pesquisador e 0s sujeitos da pesquisa,

uma vez que ambas as partes buscam uma compreensdo mutua.

Ao final do estudo, pode-se realizar uma triangulacdo metodoldgica, entre as

diferentes técnicas qualitativas empregadas em cada etapa.
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4.6 Qualidade na pesquisa qualitativa

A pesquisa qualitativa de boa qualidade deve ser de alguma forma relevante para a
populagdo em estudo. Dificilmente se encerra em si propria: ela sempre esta aberta
a discussao, a possibilidade de agregar novos elementos e quanto mais debate
propiciar, melhor sera sua contribuicdo para a comunidade cientifica (POPE; MAYS
2006).

A qualidade designa a parte essencial das coisas, aquilo que seria mais importante e
determinante e sinaliza o horizonte da intensidade, para além da extensdo. Significa
uma outra dimensdo dos fenbmenos qualitativos que busca profundidade e
plenitude. Enfim, ela é um desafio de resgate permanente e persisténcia da
renovacao (DEMO, 1998).

Para Turato (2003), os estudos qualitativos teriam sua maior forca e relevancia, do
ponto de vista da construgdo do conhecimento, na validade. O autor concebe
validac&o interna como um processo que envolve o autor e seu projeto respeitando
padrbes que assegurem a verdade a partir da fungdo do pesquisador, dos recursos
e instrumentos utilizados na pesquisa. Os dados sdo admitidos como validos pelo
uso do conjunto de conhecimentos e experiéncias que perfazem a base intuitiva,

intelectual e técnica do investigador.

Dessa forma, os antecedentes profissionais da autora e a convivéncia com 0s
pacientes fenilcetonuricos e seus familiares, ha mais de dezesseis anos, permitiram
gue o presente estudo resguardasse os cuidados necessarios para o atributo da sua

validade interna.

Ja a validacéo externa, na pesquisa clinico-qualitativa, seria:

um processo envolvendo o autor em posse dos achados da pesquisa e seus
interlocutores académicos, de cuja interagdo ou debate afetivo intelectual
proviriam considerac6es favoraveis ou adversas ao atributo de verdade
desses achados (TURATO, 2003, p. 391).

Os estudos qualitativos ndo se propdem a generalizar os resultados construidos.
Desse modo, a validade do estudo ndo pode ser pensada a partir da possibilidade
de generalizacdes. A validacdo desta pesquisa estda fundamentada na diversidade,
na realidade desnudada, a partir da complexidade humana baseada na

singularidade dos sujeitos investigados.
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4.7 ConsideracgOes éticas

Este estudo foi considerado exequivel no ambito do Nucleo de Agdes e Pesquisa em
Apoio Diagnostico da Faculdade de Medicina da UFMG (NUPAD-FM-UFMG) e
aprovado pelo seu Conselho Diretor. Foi submetido a Camara do Departamento de
Pediatria da Faculdade de Medicina, Unidade Funcional de Pediatra do Hospital das
Clinicas (HC), Diretoria de Ensino Pesquisa e Extensdo do HC-UFMG e aprovado
pelo Comité de Etica e Pesquisa da UFMG (COEP-UFMG), processo CAAE
0525.0.203.000-09 em 04/12/20009.

As maes entrevistadas e os profissionais da equipe multiprofissional foram
informados sobre os propdsitos do trabalho, objetivos e métodos explicitados nos
Termos de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). A participacdo de todos os
sujeitos da pesquisa foi condicionada a leitura e assinatura dos referidos

documentos, conforme Anexos 1 e 3.

Os pesquisadores se comprometeram a resguardar os dados confidenciais sob sigilo
e a garantir o anonimato dos participantes da pesquisa nas publicacoes,

apresentacoes, assegurando a privacidade dos mesmos.

Os questionamentos e duvidas apresentados pelas mées, antes, durante ou logo
ap0s as entrevistas, foram acolhidos, esclarecidos imediatamente apds as
entrevistas ou encaminhados para resolu¢cbes e providéncias. Os resultados dos

encaminhamentos foram informados oportunamente, as maes interessadas.

Os dados obtidos nesse estudo serdo usados exclusivamente para fins cientificos,
sendo 0 seu acesso restrito aos pesquisadores e componentes da banca que
participaram do Exame de Qualificacdo e Defesa da Tese. As gravacbes e
transcricbes das entrevistas permanecerdo sob a guarda da autora durante cinco

anos e, apos esse periodo, serédo destruidas.
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5 RESULTADOS

iToda pal avra tem sempr enuitasm mai s
funcdes, envolve muitos sentidos. Atras do que se diz um
discurso, ha o que ele quer dizer e, atras do que quer dizer, h4

ainda um outro querer dizer, e ne

(Jacques Lacan)

Para a apresentacdo dos resultados foram organizados dois artigos. No primeiro
artigo, foi investigada a percep¢do materna sobre as repercussdes da Fenilcetonuria
na dinamica familiar. Foram entrevistadas maes de criancas de dois a seis anos de
idade com diagnéstico precoce de Fenilcetondria, triadas pelo Programa Estadual de
Triagem Neonatal de Minas Gerais e em tratamento regular no Servico de

Referéncia.

O segundo artigo investigou a percepc¢ao da equipe multiprofissional sobre o cuidado
e o tratamento da doenca. Para essa investigacdo, foi realizado um Grupo Focal
com oito profissionais do Servico de Referéncia que atendem pacientes

fenilcetonuricos e seus familiares.
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5.1 Artigo 1

A percepcdo materna sobre as repercussdes da Fenilcetondria na dindmica

familiar

RESUMO

Introducd@o: A Fenilcetontria (PKU) € um dos distarbios metabdlicos mais comuns,
transmitida geneticamente de forma autossdmica recessiva. A PKU €& normalmente
identificada pela triagem neonatal que permite a realizacdo do tratamento em tempo
habil, essencial para o crescimento e desenvolvimento normal das criancas afetadas, e
evita o retardo mental irreversivel. O tratamento da PKU é dietético, deve ser mantido
por toda a vida, e consiste numa restricdo rigorosa de proteinas associado a um
substituto proteico, ndo palatavel, isento de phe. Além de exigir uma dieta diferente
daquela culturalmente estabelecida pela populagdo, implica em deslocamentos
frequentes dos pacientes e familiares dos municipios de origem ao Servico de
Referéncia onde séo realizadas as consultas periédicas para acompanhamento clinico e
laboratorial. Como uma doenca crbnica, o impacto da PKU pode ser traumatico e
desorganizador para as familias, mantendo suas atividades centradas na existéncia da
doenca. Objetivo: Compreender a percepcdo materna sobre as repercussdes da PKU
na dindmica familiar. Método: Trata-se de um estudo qualitativo, que utilizou entrevistas
semiestruturadas com mées de criangas fenilcetondricas de dois a seis anos de idade
com diagnoéstico precoce para PKU, triadas pelo Programa Estadual de Triagem
Neonatal de Minas Gerais. Os dados foram avaliados pela Andlise de Conteudo.
Resultados: Foram entrevistadas catorze maes, cujos depoimentos possibilitaram a
identificacdo das seguintes categorias: Revelacdo do diagndstico; Aprendendo a lidar
com a doenca; ImplicagbBes da doenca cronica na familia e no circulo social. A maioria
das maes revelou que a transmissao do resultado do teste de triagem é um momento
crucial e desencadeador do choque de se ter um filho diferente. Ao iniciar o tratamento,
as maes experimentaram sentimentos descritos no processo de adaptacdo a uma
doenca crbnica grave como negacao, raiva, depressao, aceitacao e esperanca. Além do
sentimento de culpa, reconheceram que se sentem sobrecarregadas em relacdo aos
multiplos papéis sociais assumidos pelas mulheres, sendo que a soliddo foi um
sentimento frequente. Apesar do receio do comprometimento intelectual de seus filhos,
a auséncia de sinais da doenca nas criancas afetadas e em tratamento regular parece
desencorajar os familiares a manter o tratamento. O ingresso na escola é um segundo
momento de tensédo para elas, por temerem as transgressfes dietéticas e a exclusdo
social. Concluséo: O estudo possibilitou que as mées expressassem suas angustias e
dificuldades, ampliando a compreensao sobre os aspectos envolvidos no tratamento da
PKU, para além das questfes puramente biolégicas. Considerando que o tratamento
exige monitoramento e dedicagdo permanentes, as méaes entrevistadas demonstraram
interesse em serem incluidas no cuidado, ressaltando-se a importancia da escuta
sensivel. Apesar das dificuldades, elas reconheceram a importancia do diagnostico
precoce e tratamento adequado que permitem o desenvolvimento normal as criangas
com PKU.

Palavras-chave: Fenilcetonaria, PKU, doenca crbnica, estigma, tratamento, dieta,
adaptacao.
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The maternal perception about the repercussions of the
Phenylketonuria in the family dynamic

ABSTRACT

Introduction: The phenylketonuria (PKU) is one of the most commons metabolic
disturbs, transmitted genetically as an autosomal recessive disease. The PKU is
normally identified by the newborn screening, which allows the immediate treatment
essential to the normal growth and development of the affected children and avoids
the irreversible mental retard. The PKU treatment is dietary, should be kept for a
lifetime, and consists in a rigorous restriction of proteins, associated a protein
substitute, unpalatable, free phe. Additionally to the diet, which is culturally different
from the normal pattern of the population, it implies in frequent displacements of the
patients and their relatives from the municipalities where they live to the Reference
Service where periodic consultations for clinical and laboratory monitoring are
performed. As a chronic disease, the impact of the PKU can be traumatic and
disturbing to the families that maintain their activities centered in the existence of the
disease. Objective: To understand the maternal perception about the repercussions
of the PKU in the family dynamic. Methods: This is a qualitative study, which uses
semi-structured interviews with mothers of phenylketonuric children from two to six
years old, which harbor an early diagnostic of PKU carried out by the Program of
Newborn Screening of Minas Gerais State. Data were analyzed by Content Analysis.
Results: Fourteen mothers were interviewed and their statement allowed the
identification of the following categories: Revelation of diagnosis; Learning to cope
with the disease; Implications of the chronic disease in the family and social circle.
The majority of the mothers revealed that the transmission of the screening test
results is a crucial moment triggering the emotional shock of having a different child.
In the start of the treatment, the mothers experienced feelings described to an
adaptation process to a serious chronic disease, such as denial, anger, depression,
acceptance and hope. Besides the feelings of guilt, they recognize that they felt
overloaded regarding the multiples social roles played by the women, being the
loneliness a frequent feeling. Despite of the fear of the sequels from the disease in
their children, the absence of the symptoms in the affected children in a regular
treatment, seems to discourage the relatives to sustain it. The entrance in the school
is a second moment of tension to them, due to the possibility of dietary
transgressions and social exclusion. Conclusion: This study allowed the mother to
express their anguishes and difficulties, enhancing the comprehension about the
aspects involved in the PKU treatment besides the pure biological issue. Considering
that the treatment demands permanent monitoring and dedication, the interviewed
mothers demonstrated interest in being included in the treatment, and highlighted the
importance of sensitive listening. Despite of the difficulties, they recognized the
importance of the early diagnostic and appropriated treatment to the normal
development of the children with PKU.

Keywords: Phenylketonuria, PKU, chronic disease, stigma, treatment, diet,
adaptation.
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INTRODUCAO

A Fenilcetonuria (PKU) € um dos disturbios metabdlicos mais comuns, transmitida
geneticamente de forma autossdmica recessiva. E a mais grave das
hiperfenilalaninemias (HPA) e caracteriza-se pela auséncia ou deficiéncia da enzima
fenilalanina hidroxilase (PAH), sintetizada pelo figado, que € responsavel pela
conversdo da fenilalanina (phe) em tirosina (tyr), levando a um acumulo de phe no
sangue (CORNEJO; RAIMANN, 2010; MARTINS; FISBERG; SCHIMIDT, 1993;
SCRIVER; KAUFMAN, 2001).

A PKU é normalmente identificada pela triagem neonatal realizada do terceiro ao
quinto dia de vida da crianca. Essa condicdo permite a realizacdo do tratamento
precoce, preferencialmente até os vinte e um dias de vida, essencial para o
crescimento e desenvolvimento normais das criangas afetadas. A manifestacao

clinica mais grave da PKU é o retardo mental irreversivel (STARLING et al., 1999).

O Programa Estadual de Triagem Neonatal de Minas Gerais (PETN-MG) foi criado
em 1993 e é coordenado pela Secretaria Estadual de Saude. O Nucleo de Acdes e
Pesquisa em Apoio Diagnostico da Faculdade de Medicina da Universidade Federal
de Minas Gerais (NUPAD-FM-UFMG) € o 6rgao executor do programa, responsavel
pelo tratamento e pelos testes laboratoriais realizados nos 853 municipios do Estado
para triagem de Fenilcetonudria, Hipotireoidismo congénito, Anemia falciforme,

Fibrose cistica, Deficiéncia de biotinidase e Hiperplasia adrenal congénita.

O tratamento da PKU é dietético e consiste numa restricdo significativa de proteinas,
devendo ser iniciado logo apds a suspeita diagnodstica, para evitar o retardo mental
irreversivel. Para adequar a alimentacdo as necessidades proteicas do individuo
afetado, a dieta restrita em phe deve ser associada a um substituto proteico isento
ou pobre em phe. Individuos com PKU devem manter a dieta para o resto da vida,
pois a sua interrupcdo estad associada a piora do Quociente Intelectual (QI) em
escolares e a diminuicdo da atencdo e da velocidade de processamento das
informacBes em adultos (NATIONAL INSTITUTES OF HEALTH, 2001).

O acompanhamento clinico-nutricional de pacientes com PKU no Estado de Minas
Gerais é realizado por uma equipe multiprofissional e centralizado em Belo

Horizonte, no Ambulatério de Fenilcetonuria do Servico Especial de Genética do



56

Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais (SEG-HC-UFMG). E
gratuito, oferecido pelo SUS, e garantido a todos os pacientes fenilcetonaricos

residentes em Minas Gerais, triados ou ndo pelo programa (KANUFRE et. al |,
2001a).

O impacto da PKU é frequentemente traumatico e desorganizador para as familias.
Independentemente dos niveis de estabilidade no momento do diagnéstico, muitas
familias precisam de apoio para se ajustar as novas demandas. A partir do
diagnéstico, as atividades da familia passam a ser centradas na existéncia dessa
doenca, ratificada pelo uso imperativo de uma dieta rigorosa, diferente daquela
culturalmente utilizada. Assim, no cotidiano da assisténcia ao paciente e seus
familiares, observa-se uma experiéncia complexa, que ndo se explica apenas pela
doenca em si. Significa muitas vezes mudancas radicais na vida dessas pessoas,
gue buscam uma alimentagcédo alternativa, diferente da culturalmente estabelecida,

alterando, em algum nivel, seus papéis familiares e sociais (SCHILD, 1972).

Na literatura, ha poucos estudos que abordaram o convivio com a doenga, suas
repercussdes, aspectos emocionais e psicolégicos envolvidos no tratamento da
PKU.

Awiszus & Unger (1990), por meio de entrevistas com 0s genitores, relataram que o
problema mais importante, do ponto de vista das familias, era 0 manejo da dieta,

acompanhado por experiéncia de perda e culpa.

O estudo de Russel, Mills e Zucconi (1988) constatou que o choque e a descrenca
associados ao medo e a ansiedade sao reacdes comumente relatadas pelos pais

em relacao ao diagndstico da PKU.

Considerando, que had no Servico de Referéncia (SR) de Minas Gerais, um grande
numero de pacientes com PKU, em relacdo a outros paises, ratifica-se a importancia
de se desenvolver um estudo voltado para o conhecimento e a compreensédo da

doenca no convivio familiar.

Este estudo teve como objetivos compreender a percepcdo materna sobre as
repercussdes da PKU na dindmica familiar e no circulo social, na busca de
conhecimentos que possam contribuir para uma abordagem mais humanizada e
eficaz no tratamento da doenca.



57

METODO

Trata-se de um estudo qualitativo. Participaram da pesquisa maes, informantes
privilegiadas sobre a salde da crianga e que representam a maioria dos
acompanhantes no SR. Considerou-se critério de inclusdo: ser mae de crianca de
dois a seis anos de idade, com diagndstico precoce para PKU e em tratamento
regular no Ambulatério de Fenilcetondria do SEG-HC-UFMG. Foram excluidas as
méaes com mais de um filho com PKU em tratamento, visando o estudo da situacao

de doenca como evento novo na familia.

As maes elegiveis para o estudo foram identificadas pela busca no banco de dados
do NUPAD, considerando o periodo de 01/09/2010 a 31/03/2011. Foram

encontradas quarenta maes que atendiam aos critérios de inclusao.

Para a coleta de dados, foi utilizada a técnica de entrevista semiestruturada. A partir
da revisdo de literatura afim, da experiéncia adquirida pela pesquisadora no
Ambulatério de Fenilcetondria e, de acordo com o0s objetivos do estudo, foi

elaborado um roteiro de seis perguntas (QUADRO 1).

Quadro 1: Roteiro de perguntas para as entrevistas

Perguntas

e Como foi receber a noticia de que seu filho teria Fenilcetonaria?
e Como tem sido conviver com iSs0?

e O que mudou?

e Como vocé percebe a reacdo de seufilho (a) diante da dieta?

e Quais sao as maiores dificuldades?

¢ Como percebe o tratamento e 0 acompanhamento?

A captacdo das maes foi realizada no Centro de Educacéo e Apoio Social (CEAPS),
no intervalo entre a coleta sanguinea para dosagem de phe da crianga e consulta no
Ambulatorio de Fenilcetonuria do SEG-HC-UFMG.

ApOs a apresentacdo da pesquisadora, procedeu-se a breve explicacdo sobre a
pesquisa e a assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(APENDICE 1) foi coletada. Logo apés, foi aplicado um questionario para a

caracterizacdo das mies e de suas criancas com PKU (APENDICE 2), incluindo
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informacdes clinicas e sociodemogréaficas, com vistas a identificar aspectos que

pudessem contribuir para a compreensao da realidade em estudo.

Todas as entrevistas seguiram o roteiro estabelecido e foram gravadas em MP3,
com autorizacdo da informante. A duracdo das entrevistas variou de dezoito a trinta
e nove minutos. Foi garantido o anonimato das méaes participantes, identificando-as,
em seus relatos, pela ordem cronolégica de ocorréncia das entrevistas. Todas as
entrevistas foram transcritas pela pesquisadora com o auxilio de duas académicas

do curso de Graduacdo em Nutricdo da Universidade Federal de Minas Gerais.

Catorze maes foram entrevistadas e ndo houve recusas. O grupo de participantes foi
fechado quando as informagcbes obtidas em novas entrevistas tornaram-se
repetitivas, ja ndo mais contribuindo significativamente para a compreensdo da
realidade investigada e para a reflexdo teérica nela fundamentada. Assim, foi
utiizado o critério de saturacdo para a definicdo do término da coleta de dados
(FONTANELLA; RICAS; TURATO, 2008; MINAYO, 2004).

Para andlise do material coletado, utilizou-se a técnica da Andlise de Contetudo na
modalidade teméatica (BARDIN, 2011). E assim, foram identificadas as principais
categorias. A andlise final ocorreu com o tratamento e a interpretacdo dos
resultados obtidos. A triangulacdo entre os pesquisadores foi realizada durante todo
0 processo de andlise.

Este trabalho foi aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa da Universidade Federal
de Minas Gerais (COEP-UFMG), processo CAAE 0525.0.203.000-09.
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RESULTADOS E DISCUSSAO
1. As maes entrevistadas e suas criancas com PKU
O perfil sociodemografico das catorze mées entrevistadas consta na Tabela 1.

Tabela 1: Perfil das maes de criancgas fenilcetonaricas entrevistadas (n = 14)

Caracteristicas N %
025e<30 8 57,2
Idade 030e<35 4 28,6
(anos) 035e <45 1 7,1
O 45 1 7,1
, . 1 7 50,0
Namero de filhos > ou mais 7 500
Vive com o pai da crianga S|~m 13 92,9
Nao 1 7,1
Consanguinidade entre os pais S|~m 4 28,6
Nao 10 71,4
Analfabeta 1 7.1
Fundamental incompleto 2 14,3
Fundamental completo 4 28,6
Escolaridade Médio incompleto 1 7,1
Médio completo 3 21,5
Superior 2 14,3
P6s-graduacao 1 7,1
<1 1 7,1
Renda familiar em Salario Minimo 8 é 62 : 3 ; igg
(SM) 06 e <10 2 14,3
010 2 14,3
Sim 7 50,0
Trabalha fora do lar NEo 7 500
Adventista do 7°dia 1 7,1
Espirita 2 14,3
Religido Nenhuma 2 14,3
Evangélica 4 28,6
Catdlica 5 35,7
Contato com a Unidade Basica de | Sim 13 92,0
Saude (UBS) N&o 1 7,1
Distancia entre o0 municipio de <50 6 42,9
origem e o centro de referéncia O 50128 < 1 7,1
(Km) O 120 e < 250 4 28,6
O 250 e < 400 1 7,1
O 400 2 14,3
Dificuldades com o Tratamento Sim 5 35,7
Fora do Domicilio (TFD) (*) Nao 6 42,9
Nao usa 3 21,4
Recebe auxilio financeiro Sim 3 21,4
Nao 11 78,6

Fonte: NUPAD, 2013"
(*) Beneficio relativo ao transporte, oferecido pelas prefeituras, para tratamento dos pacientes no SR, quando
este esta localizado fora do seu municipio de origem.

! NUCLEO DE PESQUISA EM APOIO DIAGNOSTICO - NUPAD. Banco de dados.xIsx. [mensagem
pessoall. Mensagem recebida por <rodis@terra.com.br>. em 12 nov. 2013.
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As maes tinham idade entre vinte e cinco e quarenta e sete anos, sendo a mediana

de trinta e seis e meio (36,5) anos. Apenas uma nao vivia com o pai da crianga.

Das catorze maes entrevistadas, onze (78,6%) tinham, no minimo, o ensino
fundamental completo; trés (21,4%) tinham o nivel superior e uma (7,1) era pos-

graduada.

Seis (42,9%) méaes entrevistadas relataram renda familiar acima de trés salarios
minimos (SM). A religido Catdlica foi a mais frequente, relatada por cinco maes

(35,7%), seguida da Evangélica, com quatro maes (28,6%) praticantes.

A maioria das maes (13) mantém contato com a Unidade Béasica de Saude (UBS). A
metade delas residia ha mais de 120 Km de distancia do SR, sendo que a residéncia
mais distante ficava a aproximadamente 500 Km. Alguns municipios tém

dificuldades para viabilizar a vinda dessas familias as consultas no SR.

O Tratamento Fora do Domicilio (TFD) é um beneficio, oferecido pelas prefeituras
para as familias, garantido por uma portaria federal da Secretaria de Assisténcia da
Saude. Refere-se ao transporte dos pacientes, para o0 SR, quando este ndo é
oferecido no préprio municipio. Entretanto, esse beneficio ndo € concedido para as
familias que moram em locais considerados préximos de onde ocorre o tratamento.
Portanto, as maes que residem na regidao metropolitana de Belo Horizonte também
devem vir por conta propria, situagdo que, na maioria das vezes representa um

problema para as familias, em especial, as mais carentes.

Os meios de transportes mais utilizados para o deslocamento ao SR sédo as
ambulancias, vans ou onibus intermunicipais. Cinco das méaes entrevistadas (35,7%)
gqueixaram-se que tém muita dificuldade e nem sempre conseguem receber o
beneficio. Trés familias (21,5%) ndo utiizam o TFD. Uma delas pela dificuldade de
liberacdo do beneficio pelo municipio; a outra por ndo receber o beneficio e a ultima
por residir longe do local de onde parte o transporte.

A maioria das maes, 78,6%, (11) relatou ndo receber qualquer apoio financeiro.
Entre as trés (21,4%) que afirmaram o recebimento de auxilio, duas eram atendidas
pelo Programa Bolsa Familia e a terceira recebia um SM como beneficio assegurado

a crianca por acao judicial.
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A Tabela 2 mostra as caracteristicas das criancas fenilcetonuricas, cujas maes foram

entrevistadas.

Tabela 2: Perfil das criancas fenilcetonuricas cujas maes foram entrevistadas

(n =14)
Caracteristicas N %
Sexo Masculino 9 64,3
Feminino 5 35,7
O 2 e < 35 35,7
ldade O 3 e < 43 21,5
(anos) O 4 e < {1 71
O 5 e < §5 35,7
O 15 e < |7 50,0
Idade na primeira consulta O 22 e < |5 35,7
(dias) O 29 e < |2 143
<70 1 7,1
Percentagem de comparecimentoda (O 70 e < |3 21,5
crianca as consultas (%) O 80 e < |3 21,5
O 90 e < |5 35,7
100 2 14,3
Tipo de hiperfenilalaninemia PKUclassica (*) |7 50,0
PKU leve (**) 7 50,0
Relato de transgresséao alimentar Sim 4 28,6
Nao 10 71,4
No 1°ano 14 100,0
Controle adequado por faixa etéaria No 2°ano 11 78,6
(média phe sanguinea em pcromol/L) | No 3°ano 7 50,0
No 4°ano 35,7
No 5°ano 14,3

Fonte: NUPAD, 2013."

(*) Valor de Referéncia de phe sanguinea: > 1200 umol/L
(**) Valor de Referéncia de phe sanguinea: 600 a 1200 umol/L

! NUCLEO DE PESQUISA EM APOIO DIAGNOSTICO - NUPAD. Banco de dados.xIsx. [mensagem
pessoal]. Mensagem recebida por <rodls@terra.com.br>. em 12 nov. 2013.
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A maioria das criancas, cujas maes foram entrevistadas, era do sexo masculino e
apresentava idades na primeira consulta que variavam de quinze a trinta e quatro
dias, com média de vinte e trés (23) dias e mediana de vinte e quatro e meio (24,5)
dias. Cabe ressaltar que, metade das criancas (7) chegou para a primeira consulta
com até vinte e um (21) dias de vida. Considerando que o tempo médio entre o
recebimento da amostra de sangue, o processamento da mesma e a liberacédo do
resultado pelo laboratorio € de menos de dois dias (1,95 dias), observa-se um tempo
adequado entre a realizacdo do teste da triagem e o inicio do tratamento. Todas as
criancas fizeram o teste de sobrecarga no sexto més de vida, conforme o protocolo

de atendimento do SR.

Entre as duas <crian-as que chegaram mai s
uma delas realizou o teste de triagem neonatal em laboratério particular no nono (9°)
dia de vida. O resultado demorou quinze (15) dias para ser liberado e a familia teve
dificuldades em encontrar o SR para iniciar o tratamento. A outra realizou a coleta
para a triagem aos vinte (20) dias de vida. O atraso foi ainda agravado por se tratar
de uma familia que reside em local de dificil acesso, em municipio muito distante da

capital do Estado, iniciando o tratamento aos trinta e quatro (34) dias.

Neste estudo, metade das criangas cujas maes foram entrevistadas apresentou um
percentual de comparecimento as consultas entre 90 e 100 %, sendo que duas

delas nao faltaram a nenhum agendamento.

Quanto a adeséo a dieta, dez das maes entrevistadas (71,4 %) relataram que o filho
(@) ndo transgride a dieta e quatro delas (28,6 %), afirmaram a ocorréncia de
transgressao dietética. Dentre as criancas que transgridem a dieta, apenas uma

delas tem idade inferior a trés anos.

Em relacdo aos niveis sanguineos de phe, constata-se um maior controle no
primeiro ano de vida, em que todas as criancas apresentaram resultados
satisfatérios, dentro dos valores de referéncia. A partir do segundo ano, esse
controle vem decaindo, por transgressdes em qualidade ou quantidade, ou seja, uso
de alimentos ndo permitidos, ou ingestdo aumentada dos alimentos permitidos,
respectivamente. Nota-se, que ja no terceiro ano de vida, apenas metade das
criangas, cujas maes foram entrevistadas (7), apresentou um bom controle

bioquimico.
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2. Andlise das entrevistas com as maes

Durante a analise do material transcrito, os dados foram agrupados por temas e, por
meio de processo classificatorio, foram identificadas as principais categorias com
suas subdivisdes, conforme o Quadro 2 apresenta.

Quadro 2: Categorias e subcategorias identificadas nas entrevistas com as
méaes

Categorias Subcategorias

A.l A percepcao materna sobre a comunicacédo da
alteracdo no teste da triagem neonatal e o
A. Revelagéo do diagnostico | encaminhamento para o Servico de Referéncia.

A.2 A chegada ao primeiro atendimento no Servico
de Referéncia

B.1 O estigma da doenca

B.Aprendendo alidar coma | B.2 As reagfes maternas no convivio com a
doenca doenca

B.3 O tratamento

B.4 Estratégias, sugestbes e expectativas

C.1 Implicacdes econdmicas para a familia
C.ImplicagOes da
Fenilcetonuria na familiae no | C.2 A crianca no ambiente familiar e social
circulo social

C.3 A crianga na escola

A.REVELACAO DO DIAGNOSTICO

Al A percepcdo materna sobre a comunicagdo da alteracdo no teste da
triagem neonatal e o encaminhamento para o Servi¢co de Referéncia

O diagnostico na triagem neonatal parece inverter a légica do diagnostico habitual
em pediatria. Geralmente, 0os genitores de uma crianca que esta doente buscam um
diagndstico ou orientacdo que explique a situacdo do filho para resolvé-la. Na
triagem, a crianca esta bem, sem qualquer sinal de doenca, proporcionando aos pais
0S prazeres do nascimento, quando alguém bate a porta e informa: "O recém-
nascido ndo é esse que vocés comemoram. Ele pode ter um problema e o problema
pode ser graved E assim, apos essa informacdo, a comemoracdo € interrompida
pelo choque da m& noticia.
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Segundo Canguilhem (2006, p.58),

A doenca que jamais tinha existido na consciéncia do homem, passa a
existir na ciéncia do médico. Médicos dispdem de informac8es clinicas e
técnicas laboratoriais que Ihes permitem saber que estdo doentes pessoas
gue nao se sentem doentes.

Para o autor ndo ha inversao da logica para a identificacdo do diagndstico.

A doenca que pode ser prevenida por antecipacdo pelo saber médico é a
l6gica, pois traz a mensagem sobre a possibilidade de seu aparecimento,
evitando repercussdes graves e irreversiveis. Ressalta ainda, que é preciso
lucidez e coragem para nao preferir uma ideia de doenga, em que é
possivel haver algum sentimento de culpabilidade individual, a uma
explicacdo da doenga com causalidade no genoma familiar. Uma heranca
que o herdeiro ndo pode recusar, ja que heranca e herdeiro € uma coisa s6
(p. 240).

Apesar de ser uma tarefa praticamente inevitavel para o médico, dar mas noticias a
um paciente ou familiar, continua sendo um papel dificil e especial do trabalho
inerente ao profissional de saude. O diagndstico de uma doenca grave, que envolve
risco de morte, incapacidade e outras perdas, provoca sentimentos intensos e
dolorosos. M& noticia tem sido definida como qualquer informacéo que envolva uma
mudanca drastica negativa na perspectiva de futuro do individuo afetado (PIRES,
1998).

Portanto, comunicar uma alteracdo no teste de triagem neonatal, geralmente causa
um grande impacto, desencadeando reacGes imediatas de susto, choque,

desorientacao, revolta.

=)}

Y

(7]

psicol ogi camente, entendeu? [ ... A 2
A maneira como € dada a noticia sobre a suspeita diagnéstica de PKU também pode

acentuar o impacto da doenca com implicacbes para além dos aspectos emocionais

que poderao interferir e se perpetuar durante todo o tratamento. Além do susto, em

varias entrevistas as maes também relataram que receberam a noticia da doenca

sem qualquer preparo.

AO jeito que ela falou foi aquel e |
sabe? [...] me assustou demais da conta, porque de primeira vista, eu

aud8vel . [...] £ muito assustador. o

No come-o0 foi um susto enorme porgue

(3)

AEu acho que me pegou assim, num momer
] vel

ei

to

sincer amente, achei gue meu filho tivesse

AiO rapaz [...] ] 8 chegou dizendo s-

muito grave que ja teria nascido com um retardo mental. Interferiu na

(0]

I
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amamentacado, eu ndo tava conseguindo dar de mamarpranenémo. ( 6)

Também houve questionamentos em alguns relatos sobre a falta de conhecimento

da doenca pelos profissionais de saude envolvidos na Triagem Neonatal.

APra mi m, O que el a me falou foli a mesm
chegou e disse que deu uma alteragéo no teste do pezinho dele, mas que nao
me preocupasse, porque no mM8xi mo el e i a

AQuando eu soube da a pediatrd deleamas etautambéimg u e i
nao soube explicar muito ndo, era uma coisa muito estranhaprae | a 0. (10)

Independente da formacéo profissional, por se tratar de uma doenca rara, é
frequente observar que os profissionais ndo tém conhecimento adequado sobre a
doenca; por essa razdo, ndo conseguem esclarecer, nem lidar com o diagndstico e

isso pode agravar o choque e desencadear panico.

Entre as mées entrevistadas, uma delas revelou a trajetéria do diagnéstico de PKU
do seu filho, a partir da coleta realizada em laboratdrio particular.

AEu ganhei ele | 8 no Hospitalincodbufez@o part
teste, ai deu uma pequena alteracao. [...] o pediatra pediu pra gente repetir.
No laboratério particular de novo. A gente foi nuns quatro médicos e nenhum
sabia. Nenhum fal ou assim: 06°¢C, I sSso aqui vV 0
queéoNUPADGOG6. N«o, nenhumodo¢lbphp°s pediatra

No SR ha um fluxo bem-estabelecido e bem-sucedido realizado pela rede publica
(SUS) para o tratamento das doencas identificadas pela triagem neonatal. Todo
planejamento é voltado para minimizar o tempo do diagndéstico, ndo havendo similar
no servi¢co privado. Devido a isso, encaminhamentos equivocados podem provocar

atraso no diagndstico e no inicio do tratamento.

Ao se identificar uma crianca com suspeita diagnéstica para PKU, deflagra-se um
processo para agilizar a chegada ao SR, o que implica no deslocamento imediato de

maes e criangas, do seu municipio de origem até Belo Horizonte.

A abordagem repentina realizada pelos profissionais da UBS, com vistas a uma

viagem urgente € revelada no seguinte depoimento:

s

AEl e j 8 chegou e falou assim: 0
hora voc°®° tem que estar viaando

¢, voc?”®
0. El e n
A falta de habilidade profissional para realizar esse encaminhamento com urgéncia e

a agilidade necessaria para realizar o primeiro atendimento e iniciar o tratamento,

pode alarmar ainda mais a familia provocando desestabilizacdo. Por outro lado, se
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a consulta fosse protelada, a crianca estaria sujeita as repercussodes relativas ao
atraso para dar inicio ao tratamento, aumentando o0s riscos de sequelas
neurologicas. Além disso, provavelmente os pais ficariam muito preocupados e

ansiosos com o diagndstico ndo esclarecido, aguardando a primeira consulta.

Ressalta-se, ainda, que a grande extensdo territorial do Estado, leva vérias familias
de criancas afetadas a percorrerem longas distancias até o SR. Conforme descrito
na Tabela 1 (pagina 59), mais da metade das méaes entrevistadas residiam a pelo
menos 50 Km de distancia do SR e duas delas residiam a mais de 400 Km do SR.
Essa condi¢do também pode interferir na organizacdo dos municipios para viabilizar
a vinda dessas familias as consultas e, consequentemente, no controle e na adeséo
ao tratamento. Por isto, € necesséario que o profissional seja habilitado a se dirigir a

essas familias de forma mais prudente e adequada.
A.2 A chegada ao primeiro atendimento no Servi¢co de Referéncia

No primeiro dia de atendimento no SR, 0 que a méae espera € que o filho (a) ndo

tenha a doenga, identificando-se, neste momento, a fase de negacéo.

f...] fomos muito bem-recebidos, muito bem-acolhidos. Foi um dia de muita
expectativa, a gente fica ansioso, porque |4 no fundo a gente quer que o
resul tado venha ser contr8rio da@ui.l

Todos o0s recém-nascidos encaminhados para o SR sdo submetidos a nova
dosagem sanguinea de phe no dia da primeira consulta no Ambulatério de
Fenilcetondria do SEG-HC-UFMG. Apdés avaliacdo do geneticista e de acordo com
essa nova dosagem, sdo feitos os diagnosticos de probabilidade e realizadas as

condutas especificas.

AA2 que o mundo f oi c aiémdeecraa Benilcetonitiaa
(15)

fQuando a gente chegou aqui e viu que tinha que vir toda quarta-feira, essa
distancia, aquela dieta, eu jA preocupei com o leite materno. Se podia
amamentar [...]0 (3)

Quando os resultados confirmam a suspeita diagnostica para PKU, neste momento,
apesar do desalento que a ratificacdo do diagndstico traz, os pais ja estdo mais
informados sobre a doencga. Ja sabem que se trata de uma condig&o crdnica, que 0s
atendimentos semanais seréo iniciados e que a crianga permanecera em tratamento

ao longo da vida. Sdo também comunicados que as coletas sanguineas serao

0O qu

cabe



67

frequentes, além do uso diario de uma dieta rigorosa associada a uma férmula
especial imprescindivel ao tratamento. Enfim, uma mudanca radical em suas vidas,
com a possibilidade de desencadear um novo impacto. Dessa vez, o choque pode

ficar mais evidente com manifestacdes de muito sofrimento, choro, angustia.

Awzius e Unger (1990) entrevistaram cuidadores de criancas fenilcetonuricas acerca
das experiéncias com o tratamento durante o primeiro ano de vida. Os autores
mostraram que o principal problema enfrentado na época do nascimento foi a
aceitacdo do diagnostico. Uma experiéncia descrita como um choque e vivida com
extremo sentimento de culpa. Constataram também, sentimentos de negacao, raiva

e dificuldade de acreditar que o tratamento é para a vida toda.

B. APRENDENDO A LIDAR COM A DOENCA
B.1 O estigma da doenca

A presenca de uma doenga crénica (DC) pode ser vista como um fardo para toda a
vida. Em se tratando da PKU, ainda pouco conhecida, carrega o estigma de uma

doenca marcada pelas sequelas neuroldgicas e o retardo mental.

Para Goffman (1988), o estigma revela a identidade social de um individuo e pode
estar relacionado a classe social, a etnia, a profissdo ou a uma doenca. O individuo
estigmatizado € aquele cuja identidade real inclui qualquer atributo que frustra as
expectativas da normalidade. O autor descreve que uma doenca estigmatica pode
definir alguém como marcado, indesejavel ou em desvantagem, o que faz com que
essa pessoa se sinta envergonhada, inferiorizada ou inaceitavel no meio em que

vive.

Partindo-se do pressuposto que o individuo com uma DC apresenta um atributo que
o difere dos demais, ele pode ser ou se sentir estigmatizado como revelado pelas
méaes entrevistadas.

AQuando el a me falou que tinha umNdr obl e
ia andar, n«o i a.f@Balar, n«o i a escutaro

fEu s6 enxergava aquela parte da informacéo que era retardo mental, graves
sequelas. O retardo pra mim € uma palavra muito pesadao (5)

As maes também relataram que alguns sentimentos persistam ao longo do

tratamento. Um receio relacionado a possibilidade de danos no desenvolvimento das
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criangas, apesar do diagnéstico precoce. O receio da morte, do retardo mental e da
incapacidade, gerando medo e panico nas familias, sobretudo pelo futuro incerto e

pelas dificuldades de lidar com a doenca durante toda a vida da crianca.

AfA2 na segunda consul t a, gue eu Vi 0S m
aguela coisa ruim, sabe? Entdo eu pensei: Meu Deus sera que a minha vai
crescer e ficar desse jeito® (12)
Assim, o estigma da PKU passa a ser mais um desafio no convivio com a doenga,
em busca da insercdo social desses individuos afetados, com vistas a uma dinamica
familiar saudavel e adequada a todos os seus membros.
B.2 As rea¢gdes maternas no convivio com adoenga
Apoés a noticia do diagnostico, varias sdo as reacfes maternas descritas e que
podem permanecer durante muitos anos. As maes, em seus depoimentos,
revelaram suas reacdes no convivio com a PKU e ao mesmo tempo mostraram
como foram aprendendo a lidar com a doenga.
AUma crian-a com fenil n«o ® esse bicho

é. E muito complicado. E um tratamento que se ndo souber adaptar fica com
sequelas. E cansativo, mas vale a penao (4)

Klbler-Ross (2000), descreve os varios estagios que podem ser vivenciados por
pacientes e familiares diante da doenca grave. Entre elas, negacéo, raiva, barganha,
depressao, aceitacdo e esperangca. A autora encara esses fatos como uma forma
saudavel de lidar com as situacdes dolorosas e desagradaveis que ocorrem durante
o diagnéstico e tratamento de uma doenca, em especial, daquelas de carater
cronico. Cinco desses seis estagios puderam ser identificados nas falas das maes

entrevistadas.

O primeiro estagio é caracterizado por um sentimento de negacdo, que pode

funcionar como protecdo, para que se possa assimilar a nova situacao.

A No c oapesarale eu ndo falar nada eu fiquei bem assim fechada. Eu

procurava as vezes nem ver. Eu lia aquilo e falavaass i m: &6 Meu f
i s s o Ewwrdo dceitavao (7)

AEu tive muito mela@crianEay Eum&auegauma drianca
doente. Podia doar, pra alguém que néo tivesse filho. Eu ndo queria chegar
perto delao (8)
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No segundo estagio, a raiva surge, quando ja ndo € mais possivel manter firme a
negacdo. Neste estagio, € comum o sentimento de solid&do, isolamento, fuga como
atitudes de defesa. Para a familia e amigos, essa € uma fase dificil de lidar.
APor que esse m®di co veio falar i1isso co

gue ele é Deus? Quando eu olho pra ele da uma raiva dele falar que é o resto
da vidao (12)

A barganha pode ser identificada num terceiro estdgio, como uma tentativa de
adiantamento, uma promessa, um prémio, oferecido por um bom comportamento.
Pode ser manifestada pelo pedido de uma graca, mediante uma troca. No presente
estudo, a barganha ndo surgiu de forma clara e objetiva hos depoimentos das maes

entrevistadas.

O quarto estagio é descrito como o0 da depressao. A autora ressalta a necessidade
de atencdo para que 0 sintoma ndo seja silencioso e que as intervencbes
adequadas possam ser realizadas. SO as pessoas que conseguem superar suas
angustias e ansiedades sao capazes de encontrar uma forma diferente de encarar a
realidade.

fE eu entrei até em depressdo. Eu nado levantava, eu ndo comia, assim, eu
acho que eu fiquei @i o doi da da cabe-abo

O quinto estagio descreve a aceitacdo da doenca. Fase de adaptacdo, onde ndo
estardo mais presentes raiva e inveja daqueles que ndo serdo obrigados a se
submeter a limitacdes no seu dia a dia.

AEu acho que o i mportante ® voc° t8 ver
convivendo com seu filho. Hoje eu percebo assim que ndo é uma coisa do
outro mundo,né?Exi ste c.g6) sa pi or o

A esperanca € 0 sexto estagio e parece persistir durante as diferentes fases da vida.
Apesar de ser recomendado o tratamento por toda a vida, algumas mées, em seus
relatos, manifestaram a esperanga de cura.

fl...] Mas a gente nunca vai perder a esperangca que de uma hora pra outra
Deus pode curar a pessqagk) a qualquer mon

fEla ndo come nada que ndo pode. Confio muito nela. Ela vé casos aqui e
fala: 6 Dnée, se eu comer, vai dar isso6 Ela pede muito a Deus pra que cure
elaeeufaloquepr a Deus nada ® @mposs2vel, n®0?

Em alguns depoimentos, observou-se que a esperanca aliada a fé e a religido pode
funcionar como um eixo estruturador durante o tratamento. Como pode ser visto na

Tabela 1 (pagina 59), doze das maes entrevistadas (85,7%) relataram ter religido.
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NnJ8 que ®, a gente vai pedir a Deus
continuatendosaude . Vai tratand@5)direitinho,

Este Ultimo estagio € marcado pela necessidade de compreensdo da doenca,
ultrapassando os limites fisicos e biologicos. E buscar em Deus respostas as suas
questdes, colocando-o como condutor de tudo que acontece na vida das pessoas. E

preciso aceitar, pois acreditam que Ele sabe o que faz (MOREIRA; DUPAS 2006).

A culpa também é um sentimento que geralmente surge no diagnéstico da PKU e
pode se manter ou reincidir ao longo do tratamento, quando relacionados a
transgressdo dietética face a possibilidade de danos no desenvolvimento das

criancas.

AEu fico cul pada, na hora que eu recebo

assim: Nossa eu tenho que melhorar a alimentacdo da (crianca) porque eu
tenho medo dela ficar com problema. Ai eu preocupo em mudar sabeo 78)

Neste estudo, também foram observados comportamentos de resiliéncia, pelo
depoimento de algumas das maes entrevistadas. A resiliéncia € um conceito que
vem sendo utilizado para explicar a capacidade que alguns individuos tém em lidar
com problemas, resistir a situacfes adversas como choque, estresse, sem entrar em
surto psicolégico. O termo se refere a uma habilidade de superar adversidades, o
que nao significa que o individuo saia ileso da crise (ARAUJO; MELLO; RIOS, 2011;
YUNES, 2003).

AEu cheguei na minha casa, ajoel heii
eu falei assim pra Deus: Eu vou chorar hoje tudo o que eu tiver pra chorar,
porque eu ndo vou chorar nunca mais. No que depender de mim ela vai ter
uma vida nomal. A partir deste dia eu levantei da cama e fui cuidar dela. E
assim eu tenho feito at® hojeo. (9)

pr a

n®o

no

AOl ha, no in2cio foi di f 2 cendb,,agemtajsa del o g o

pra saber que ndo era assim, tdo horrivel, tdo dificil quanto que a gente
acho(o.

Damifio e Angelo (2001) relataram que, com o passar do tempo, algumas familias
conseguem perceber que a doenca cronica (DC) é administravel, que realmente é
possivel conviver com ela e pensar num futuro para a crianga, por meio da utilizacdo
de estratégias de enfrentamento, aceitacdo da doenca e dominio da situacdo com

mais seguranca e desenvoltura.

l

(
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B.3 O tratamento

Levando-se em conta que 0 acompanhamento clinico-nutricional € centralizado em
Belo Horizonte, uma das grandes dificuldades encontradas é o deslocamento das
familias que tém necessidade de viajar frequentemente, durante todo o seguimento

do tratamento.

Algumas maées relataram as dificuldades vivenciadas durante as viagens para as
consultas.
Af mui t princbalmehte pol vocé ter que ficar expondo a criangca, um
bebezinho em tantas viagens, assim, longa distancia, carro de prefeiturao (3)

fEla (a crianca) fica muito cansadinha, né. Corpinho doendo. Na volta ela ja
estd mais cansada e fica meio enjoadinha, chora [...]0 (6)

Especialmente para as familias que moram fora de Belo Horizonte, esse ir e vir pode
representar um imenso sacrificio, principalmente no primeiro ano de vida. SO nos
primeiros seis meses, pacientes e familiares fazem o trajeto vinte vezes até o SR,
sendo que até completar um ano, ja se deslocaram trinta e duas vezes. Neste

estudo, apenas uma mée entrevistada residia em Belo Horizonte.

Assim, o tratamento preconizado por toda a vida, exige da familia mais do que
disponibilidade de tempo. Requer dedicacdo, reorientacdo das financas,
reorganizacdo de tarefas e todo o empenho centrado em um de seus membros, na

tentativa de estruturar a vida, a partir dessa nova circunstancia.

Além das viagens continuas, uma das maes relatou a dificuldade de deixar outros
filhos em casa sem assisténcia.
fQuando eu venho pra ca, as meninas ficam la sozinhas, uma vai pra escola e
a outra vem e fica olhando ela (filha de 24 anos deficiente com diagnostico tardio

de PKU sem tratamento por opcdo da familia). Fico preocupada com elas l&. Fico
preocupada, mastem que tratar,n ® ? N«o pode dei x(Bl) el e s

Dessa forma, o tratamento provoca um distanciamento da mée do lar e dos outros
membros do nucleo familiar. Esse afastamento também pode alterar as relagdes

familiares, prejudicando ainda mais o enfrentamento da situacao.

Outra questdo evidenciada na fala das méaes foi a dificudade com o Tratamento
Fora de Domicilio (TFD). Apesar de ser um beneficio regulamentado, o fluxo nem

sempre é satisfatorio. Entre as queixas relatadas estdo: falta de recursos pelos
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municipios; falta de motoristas; auséncia de veiculos, sobretudo em periodos de
campanha eleitoral; veiculos em estado precario de conservagdo e manutencao,
gerando inseguranca aos passageiros; nao liberacdo de recursos as familias para

deslocamentos alternativos como carros proprios, 6nibus intermunicipais.

fi...] Na viagem € um tumulto muito grande, cada semana vocé vem de uma

forma, num carro muita@® vezes sem segur a

Algumas maes também reclamaram que vém em ambulancias, viajam muitas horas
com excesso de passageiros, muitos pacientes em condi¢cdes clinicas mais graves e

com patologias diversas.

ANo 1 n2ci o, eu Vi Dépas, mre muwtaluta eu cgnseguipor i O .

transporte dela de ambulancia. Foi doido. Com menino no colo, era um banco
com dois ferros pra vocé segurar e aquela chacoalhacdo. Vocé tinha que
segurar vocé e o menino. A ambulancia cheia, cada um com seu problema de
s a¥d#4o.

As maes também revelaram suas preocupacfes quanto a viagem de retorno para
casa, uma vez que € frequente serem pressionadas pelos motoristas das
ambulancias para serem liberadas rapidamente das consulta no ambulatério.
AA gente fica meio preocupada ® <co
deixar a gente pra trds. Tem hora que tem que engolir muito sapo. E direito

dela, nés vamos correr atras. Nao me deixa pra tras que no outro dia eu estou
| §(4).

Uma das maes participantes também mencionou o desejo de vir acompanhada por
outro membro da familia, além da crianga em tratamento, e que néo foi possivel.
i Uiaele (o pai quando soube que a criangca tinha um problema) ficou

preocupado querendo vir também pra ajudar a trazer. Mas nao tinha condicéo
de vim. A2 ele conformouo. (11)

Algumas criancas tém necessidade de vir com mais de um acompanhante, em
especial no inicio do tratamento, em que a mae se encontra mais fragilizada e
insegura. E uma oportunidade para o pai poder acompanha-la, inclusive para ter
maior conhecimento sobre a doenca e o tratamento. Ainda ha os casos de pacientes
com sequelas graves neurolégicas e motoras. Entretanto, ha dificuldades de o

municipio disponibilizar mais uma vaga no transporte oferecido.
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Duas das mées entrevistadas residiam no meio rural e uma delas relatou sua
dificuldade de acesso do meio rural para a area urbana no dia da consulta do filho

(a) em Belo Horizonte.

ARAquel es primeiros dias eu sofri mu

chegar 14 na cidade. Meu marido ia levando o menininho com a bolsa em
cima do cavalo e eu ia a pé. A lama, o barro atolava minha perna. Tinha dia
gue eu esmuricia querendo voltar pra tras, mas eu tenho que ir. Molhava toda
e tinha que enfrentar assim mesmo. Ai eu falei que eu ndo estava
aguentando. Aieles pegou a buscar. Eles ddo um jeito agora.o(11)

As familias residentes em zonas rurais, muitas vezes estao distantes do municipio e
do local de onde parte o transporte para Belo Horizonte. Para alcanca-lo, andam a
pé durante horas, ou até mesmo a cavalo ou em charrete, de madrugada ou bem

tarde da noite.

Uma das maes também relatou que em sua cidade ndo ha transporte diario para o
SR, permanecendo em Belo Horizonte por mais de dois dias. Dormem em casas de
apoio disponibilizadas pelo municipio de origem, podendo retornar no dia seguinte
ou ficar ainda mais tempo.

fPra vir buscam em casa dois dias antes. Eu sai de casa na segunda-feira e
s6 chego na quinta.Tem dia que faz uma semana, tem dia que eu chorava
querendoirembora,quando n«o ti(fltha o carroo.

AEu nem i,mé?&miicava @a casa (casa de apoio do municipio de
origem). Era dificil achar vaga, pra ir embora e pra voltar. Ficava umas duas
semanas, ou fi(l@ava um m°so

Desde o inicio da triagem neonatal em setembro de 1993 até 31/12/2012, foram
agendadas 20.906 consultas. Esses agendamentos resultaram em 83,4% de
comparecimentos as consultas, com 17.433 atendimentos sendo que, para a faixa
etaria do presente estudo (de dois a seis anos incompletos) foram registrados,

aproximadamente, 87% de comparecimentos (NUPAD, 2012)™.

Como pode ser visto na Tabela 2 (pagina 61), resultados semelhantes foram
encontrados neste estudo. Dez das criancas, cujas maes foram entrevistadas,
compareceram a, no minimo, 80% das consultas agendadas, sendo que sete delas
compareceram a, pelo menos, 90%. As faltas que geram 0s ndo comparecimentos

as consultas se referem a motivos variados, entre eles a depressao materna.

! NUCLEO DE PESQUISA EM APOIO DIAGNOSTICO - NUPAD. Banco de dados.xIsx. [mensagem
pessoal]. Mensagem recebida por <rodls@terra.com.br>. em 12 out. 2012.

t o,
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nés vezes eu costumo faltar ” consul t
depressdo. [...] Porgue tem dia que eu quero conversar com Deus e tudo, mas

tem dia que eu ndo quero sair, eu ndo quero ver ninguém. Entdo isso ai ja
afeta bdql8)t anteo.

O percentual de absenteismo as consultas agendadas é um dos indicadores para se
avaliar a adeséo ao tratamento (Tabela 2, pagina 61). Por isso, nos ultimos anos, o
Setor do Controle do Tratamento (SCT-NUPAD) vem aprimorando esse
monitoramento, para verificar o motivo de cada auséncia, fazendo contato com o

municipio de origem do paciente em tratamento.

Por se tratar de doenca grave e rara, muitas maes revelaram em seus depoimentos
que € comum observar um desconhecimento dos médicos no municipio de origem
da crianca afetada.

fEu levo ele nos médicos la e eu acho eles muito despreparados.Tém medo.
E a Fenilcetonarian «o ® wuma coi sa (HPra se ter medoc

RNAt® quando ele adoeci a, (O ]S pie gra &lé r a s
porque ndo sabiam se ele podia tomar. Até vacina eu tive que ligar aqui pra
doutora ligar la pra poder liberar vacina pra ele. Aquela que é feita de ovoo (1)

Frequentemente, pais e profissionais de saude dos diversos municipios entram em
contato com o SR para esclarecer suas duvidas quanto a dieta, aos sintomas

clinicos, prescricdo de medicamentos, aplicacdo de vacinas, entre outros.

A dificuldade dos profissionais, em relacdo ao atendimento e ao manejo da doenca,
associada ao tratamento totalmente centralizado em Belo Horizonte € um dos
fatores que pode contribuir para o enfraquecimento do vinculo familiar com a rede
publica de saude de seu municipio. Ressalta-se, ainda, que a fragmentacdo da
assisténcia dificulta o monitoramento do tratamento, além de contribuir para a

mitificacdo da doencga.

A partir de dois anos de idade as consultas no SR passam a ser a cada dois meses,
sendo necessaria a realizacdo de uma coleta sanguinea mensal para dosagem de
phe no préprio municipio. Com relagdo a isso, uma das méaes relatou sua dificuldade
guanto a realizacdo dessa coleta.
ANas YWl timas vezes a gente f e porexenplo,l et a

a coleta ndo faz no Centro de Saude da nossa regido, tem que ir em outro
local pra fazer. E com muitocusto,por que ® uma pes@Epa s- (
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A coleta sanguinea mensal é uma conduta adotada hd mais de 15 anos pelo
protocolo do SR e reforcada em todos os treinamentos mensais oferecidos pelo
NUPAD-FM-UFMG, em Belo Horizonte, aos profissionais de saude de todos os
municipios do Estado. Apesar disso, ha dificuldades para a sua realizacdo em varios
municipios, sendo uma das principais alegacdes a falta de profissionais capacitados
para realizar a coleta venosa em criangas.

No CEAPS e no Ambulatério de Fenilcetondria, o entrosamento entre as maes de
criancas com diagnostico precoce e tardio se da naturalmente e vai se consolidando

aos poucos, pela condicdo em comum e pela solidariedade entre elas.

Se por um lado, o atendimento centralizado no SR é dificil, por outro permite que as
maes vendo outras criancas diagnosticadas, tratadas e com boa evolucéo clinica

percebam que o tratamento é possivel, bem sucedido e previne o retardo mental.

APra gente (gueé bang Vocéhpegp aomdneais coragem, mais
forca. Eu ndo quero que o meu filho figue daquele jeito, porque o deles foi
t ar qie)o.

fMesmo comecgando o tratamento novinha, se eu deixar ela comer carne,
feijdo essas coisas que ndo pode, o PKU que ela toma nao vai fazer efeito. O

exame s6 vai aumentando, guando for ver | 8 estfl@8urou

Entretanto, uma das maes relatou preferir ndo ter esse encontro, por se intimidar
com a situacao.

AEu fico pensando no caso do meu fi
nao ver, d4 dor no coragdo da gente. Ficoc o m d14)0 .

A maioria das criangcas em atendimento no ambulatério vem acompanhada apenas
pela mae, como ocorre com a maior parte das crian¢cas na sociedade brasileira. No
caso da PKU, o pai € solicitado, pelo menos uma vez na primeira consulta, para o
aconselhamento genético e o0s esclarecimentos quanto ao diagnéstico e o
tratamento. Nas consultas subsequentes, poucos pais acompanham as maes e
seus filhos com PKU. Neste estudo, das catorze maes entrevistadas, apenas duas
delas vinham acompanhadas regularmente pelos companheiros. Trés das maes
entrevistadas manifestaram como se sentem.

AN«o, nuadeadeeiooj n2ci o s- eu e el e,

AEu s- vim sozinha, at® agor a. EI e
eu ouvi(l2tudoo.

S -

teve
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Assim, essa rotina, a cargo principalmente da mée, favorece o desencadeamento da
soliddo materna. Em geral, a mae se responsabiliza quase exclusivamente pelo
tratamento da crianca, enquanto o pai trabalha para manter o lar. Nobrega et al.
(2012) também constataram essa sobrecarga de tarefas quando entrevistaram
mulheres cuidadoras. Estas se consideraram como uUnicas executoras do cuidado a
crianca em diferentes ambitos: familiar, domiciliar, hospitalar, comunitario. Percebe-
se que a questdo de género € intrinseca a sociedade, exercendo fortes influéncias
culturais perante o0 modo como as méaes organizam suas vidas e a rotina familiar

diante das demandas desencadeadas pela DC.

Gutierrez e Minayo (2010), também relataram que ao discutir cuidados de saude no
ambito da familia, a figura da mulher-méde como principal cuidadora aparece quase
cOomo um consenso, 0 que significa que cuidado é quase sinbnimo de mulher. A
relacdo mulher-cuidado assume uma naturalidade por se tratar de fazeres
pertencentes a esfera doméstica. Nesse sentido, recomenda-se a investigacdo das
condicdes ligadas a estrutura familiar na sociedade e na cultura em que os cuidados

devem ser produzidos.

Em um estudo sobre a PKU na familia, Brazier e Rowlands (2006) relataram sobre a
importancia de melhorar os sentimentos de desamparo, dependéncia e isolamento
destas familias. Os autores ainda revelaram o depoimento de uma mae sobre a
doenca e o tratamento: AViver com PKU nunca sera facil, mas vocé nao tem escolha,

a n«o ser seguir em frdm488). e ent«o viver su

E a m&e que tem a oportunidade de conhecer os pacientes com diagnostico tardio e,
com isso, refletir e, muitas vezes, imaginar seu préprio filho naquela condi¢cdo. Essa
anguUstia pode trazer sentimentos ambiguos de alivio, medo, tensdo, além de

reforcar a necessidade do tratamento adequado.

fAi quando ele falava alguma coisa assim: 0 A i mi nha fil ha, eu
uma carne, e eu ndo posso.D§ uma tri stezabo. Eu fal ava
ndo, vocé nunca viu 0s meninos que tem problema l4. Oh, vocé ndo vai na

consulta entdo vocé nao tem direito de falar muita coisa aqui ndo. Quem tem

que falar sou so eu. Eu ja até libero ele de sair com ela. Eu acredito que ele

nN«ko ® bobo de dar, poll2Que mostra no exanm

As mades também afirmaram que o dificil manejo da dieta traz uma sobrecarga de

responsabilidades e estresse constante para elas.
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RO pali del e, e | e qu® nao cohseguenfalad ®A0. Erédd® sssea
espirito de lideranca eu tenho na minha casa, e isso nao é vantagem, porque
a gente fica muito sobrecarregada. S6 vocé diz ndo, sé vocé toma decisoes,
s6 vocé calcula, s6 vocé mede. SO vocé impde as regras. Entdo eu cheguei
num ponto que euGBleal mente arrieio

Neste estudo, muitos depoimentos revelaram que a dieta pode se tornar fonte de
conflito entre os genitores da crianga com PKU. A figura materna aparece como
detentora da maior responsabilizacdo pela criangca e seu tratamento, podendo se

sentir muito controladora e exigente.

AO pai tem muita d- del e. Fenilcetonaria,m@a que
restante ele ndo precisa cobrar. Ele acha que pode comer batata todo dia.
Coitado! El e di z: ON«o pode comer i sso,

comer batata hoj ebd. E.lle pdontg AcabolNentendeu® u d e |
Eu xingo. Tem que ter limite. Ai fica os dois com raiva de mim. O pai dele fala
gue eu sou o carrasco da fam2lia. Ent «o,

RO pai ® bem mais ansioso, tem bem mai s

L4 em casa eu sou mais centrada e ele € mais permissivo. Ele tem muita
dificuldade pra lidar com o n&o. Quando eu falo com ele: Isso ela ndo pode
comer, Eu vejo que ele fica como se ele fo

Os pais parecem ter mais dificudade em controlar a dieta do(a) filho(a). As vezes,
tornam-se wulnerdveis ao comportamento da crianca afetada e, com isso, podem
permitir certas transgressdes alimentares. Quando ndo conseguem se impor a

crianga, cenas de manha, manipulacdo e falta de limite podem ocotrrer.

Por outro lado, € comum as maes tomarem para si a responsabilidade do cuidado
para com os filhos, principalmente quando exigem atencédo especial. No estudo de
Awzius e Unger (1990), os pais das criangas s6 foram mencionados duas vezes
guando se falava da dieta, sendo que uma das maes disse que, quando o marido
percebeu que ela dava conta da dieta sozinha, ele simplesmente deixou a

responsabilidade para ela.

A importancia da triagem neonatal por possibilitar o diagndstico precoce, tratamento
adequado e vida normal as criancas afetadas também foi mencionada.

AEu agrade-o0o todo di a mpperjue antigaraenta née nt o
tinha. S6 de olhar pra minha filha e ver que ela é normal eu sou satisfeita.
Cada vez que eu venho aqui eu vejo tanta crianca que ja ta ficando adulta,

tudo normal... Pra mim é uma felicidade enormed . ( 6 )

Interessante notar que, embora o Programa de Triagem Neonatal seja bem

conhecido e divulgado, o Teste do Pezinho ainda encontra resisténcia para sua
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realizacdo. Uma das maes entrevistadas revelou o conflito vivenciado com a avé da
crianca PKU que considerava o exame um sofrimento desnecessario.
A A g e n t@endifodéste do Pezinhod Porque evita muito sofrimento. Vocé

ter a oportunidade de tirar seu filho daquela situacéo € outra coisa. Uma coisa
€ a crianca ja nascer assim, outra coisa é vocé poder dar pra ela o melhor. Ai

minha m«e fala sampeevod! mapgvesAimabem e s cl

gue sou cépe-udao.

As maes entrevistadas também revelaram suas opinides sobre o tratamento no SR.

APra mim o tratamento, o acol hi mento
um apoio que vocés estdo dando para a gente, para que o filho da gente
cresca saudavelo (1)

fPra mim t4 6timo, porque vocé chegar, vocé ter uma casa de apoio, ter
meédicos pra esclarecer, pra te ajudar. Eu acho isso muito importante 6 (5)

Apesar de estarem satisfeitas com o acolhimento e o tratamento, as maes
entrevistadas revelaram em seus depoimentos o cansaco e a demora no dia da

consulta, especialmente no Ambulatério de Fenilcetonutria do SEG-HC-UFMG.

fAqui (no CEAPS) a gente conversa, vé televisdo, almoga, 0os meninos
brincam e a gente fica acompanhando eles, pde os papo em dia, né? SO
guando chega la embaixo (no ambulatério), que a gente tA cansada mesmo!
O dia podia render rapido pra a gente ir emborao (12)

fO problema é o ambulatério, 0 espaco € muito pequeno, e a gente fica muito
tempo porque sdo muitas criancas. Eles ndo conseguem comportar bem,
ficam gritando, " s veze@0at® i ncomoda

Considerando a incidéncia da PKU no Estado, espera-se que, anualmente, pelo
menos doze novos casos sejam identificados pelo Programa de Triagem Neonatal
de Minas Gerais. Isso significa que h4 um aumento progressivo do numero de
pacientes a serem atendidos, uma vez que 0S NOVOS Casos se agregam aos antigos
gue permanecerao em tratamento por toda a vida. Desse modo, novas demandas
vao surgindo, como solicitacdes frequentes de relatorios, laudos, encaminhamentos
para consultas especializadas, prolongando o tempo dos atendimentos e

acentuando o tempo de espera para a liberacédo dos pacientes a cada consulta.

Uma das maes entrevistadas trouxe sugestdes para o preenchimento desse tempo.

AEu acho assi m, gue podia ter wuma aul
pras criancas ja tem. Um artesanato seria bom, ter uma palestra falando mais
da ferm8 , n®o

aq

a

a
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Desenvolver projetos ligados a arte nas salas de espera por equipes de saude
multiprofissional poderiam ser utilizados como estratégia para ensinar 0s pacientes a
lidarem com a prépria saude e para conscientiza-los sobre questdes ligadas a esse
tema (NAZARETH; SOUZA; FIGUEIREDO, 2007).

O eixo do tratamento da PKU é a dieta baseada numa restricdo significativa de
proteinas associada a um substituto proteico. O substituto proteico, imprescindivel
ao tratamento, é oferecido gratuitamente pelo Sistema Unico de Salde (SUS). Em
geral, trata-se de uma férmula a base de aminoacidos livres, isenta ou com baixos

teores de phe, enriquecida com vitaminas, minerais, selénio e tyr.

O tratamento tem como objetivo principal controlar a ingestdo dietética de phe,
mantendo seus niveis sanguineos dentro dos limites de referéncia, preconizados
para fenilcetonuricos, em cada faixa etaria. Ao mesmo tempo, deve propiciar uma
oferta adequada de macro e micronutrientes que permitam a manutengdo do

crescimento e desenvolvimento proprios do individuo e mantido por toda a vida.

Na dieta, os alimentos ndo permitidos sdo todos aqueles de origem animal, as
leguminosas, os derivados de trigo e os produtos dietéticos que contenham
aspartame. Outros alimentos como arroz, batata, legumes, pipoca, sucos e frutas em
geral sdo permitidos em quantidades controladas. Apenas sao liberados os
alimentos e produtos a base de 6leos vegetais e agUcares, além de mel (a partir de
um ano de idade), sucos em po artificiais, refrigerantes, algoddo doce, balas e
pirulitos sem leite. A dieta deve ser individualizada, de acordo com o0s niveis de
tolerancia observados ao longo do tempo e mantida por toda a vida (KANUFRE et
al., 2001a).

O leite em p6 formulado para criancas até os seis meses de vida tem menor
concentracdo de phe, e é prescrito na dieta, associado ou ndo ao leite materno
(STARLING, 2005). Ao contrario do substituto proteico, sua distribuicdo ndo é
garantida pelo SUS e a aquisicao € responsabilidade da familia que, em geral, tem
dificuldade pelo custo elevado. Mesmo ndo sendo obrigatéria a oferta pelos
municipios de origem da crianga afetada, alguns se tornam sensiveis a essa
demanda, especialmente em relacdo as familias mais carentes e realizam a sua

liberagdo, mediante receita médica ou do nutricionista.
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Uma das maes entrevistadas relatou sua dificuldade e desconforto em relacdo a
aquisicdo da formula lactea infantil modificada. Na sua concepg¢éao ela teria direito de
recebé-la gratuitamente.

A Qu an d ¢gnon@ daférmula lactea infantil) € a maior dificuldade pra eles
fornecerem. Porque, todas as maes aqui ganham. S6 ele que ndoganhao . (1)

Desde o inicio do tratamento, nos primeiros dias de vida, a formula de aminoacidos,

isenta de phe, é oferecida em mamadeira e com boa aceitacao.

AO primeiro ano, o0 pri meiro nser&hguedssa, 0 I
menina vai pegar essa mamadeira? Ai, a partir do momento que ela pegou,
adorou, mamou. Ai eu ja fiquei mais tranquilao (9)

A maioria das maes revelou que é muito dificil manter a ingestdo adequada desse
substituto proteico quando se pretende substituir a mamadeira pelo copinho.

AEu |J] 8 notei qgue sem a ,sleandicaqgdertomaaqPKd.e o u't
Ele ndo aceita. Aielejdacha,el e d&§8 @f mi too.

AJ 8 t elocarea gar@fmha, naqueles copinhos. Ja tentei bater com fruta
e ele também néo aceitou. A Unica forma é na mamadeira [...]0 (13)

Considerando a importancia da ingestdo da formula especial para PKU, h4 uma
tolerancia e até um relaxamento em relagdo a substituicdo da mamadeira pelo
copinho, a partir dos dois anos de idade. Para as criancas, parece haver um
condicionamento do paladar dessa formula especial ao uso da mamadeira,
dificultando a sua aceitacdo em outros recipientes. Ha criancas que, ja em fase
escolar avancada, ainda fazem uso da mamadeira, tornando-se dificil a retirada
desta que, por sua vez, pode prejudicar o amadurecimento emocional da crianca,

além da propria denticéo.

Uma mée relatou que seu filho com mais de cinco anos ainda usa a mamadeira e
suga o seu bico até dormir.

AfFestas de fam2l i a, n«o dei xo el e 1r n «
Os outros vai e ele fica. Até que ele fica querendo ir. Eu ligo a televiséo e dou
brinquedo pra ele. Ele vai assistindo pica-pau, vai indo toma uma mamadeira

de PKU e |4 ele dorme. Até ela seca (mamadeira) ele fica com o bico na

boc éb).

Este recurso ela usa para acalma-lo sempre que € necessario desviar a atencéo
dele em relacdo a algum alimento que ndo pode ingerir. Ou ainda, para distrai-lo

enquanto seus irmaos saem para festinhas, evitando assim a transgresséo da dieta.
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As maes entrevistadas revelaram que, no inicio do tratamento, a dieta € mais

simples de se manejar e monitorar.

RO primeiro ano foi tranquil o, porque el

um bebé e ele ndo tinha vontade propria, ndo pedia. Entdo foi tranquiloo (10)

AA crian-a tem menos aut onomindqg pede|Da
acordo que vai crescendo, a alimentacdo vai aumentando. J& quer coisa
diferente o (6)

ANoOo come- o0 a cr inghEndo, igualeeletaceitot aRKY super
bem. Entdo no comeco € muito bom, mas depois, né? Ele falou que ele vai
fugir entdo pra comprar bombom. Entdo é complicadoo (3)

Nos primeiros meses de vida, a crianca é completamente dependente do cuidador e
quando se adapta a férmula especial de aminoacidos, praticamente ndo ha
nenhuma dificuldade quanto a adesdo ao tratamento. Awzius e Unger (1990)
também relataram em seu estudo que dez dos onze cuidadores entrevistados
afirmaram que a crianga ndo tinha problemas com a aceita¢do da dieta ao longo do

primeiro ano de vida.

A férmula especial de aminoacidos apresenta um sabor peculiar, caracteristico de
aminoacidos livres, pouco palatavel e, especialmente, repelido por individuos nao
fenilcetonuaricos. Di Ciommo et. al. (2012) mencionaram que ter PKU é dificil, ndo
apenas pela restricdo dietética rigorosa que deve ser mantida durante toda a vida,

mas também por causa da intragavel formula especial.

Entretanto, muitas criancas apresentam uma excelente aceitacdo, demandando
maior oferta e tratamento de forma peculiar, como se fosse um achocolatado.

AEl e n«o fica sem esse mingau. El e p
ele puro. Essa € a melhor coisa que aconteceu. Se ele vé a latinha, que fica
dentro da gel adeira el e f al.®ue déibdike qud §
del 3% ad

Apesar de raros, os efeitos adversos do uso dessa férmula especial podem surgir

como nos relatou uma das maes entrevistadas.

acei

ede

um

AEl e acabava de toma 0 mnutesk thzimaguele poads s a v a

preto, aquela espuma, aquele fedor, aguele mau cheiro. E eu sempre insisti:
Eu acho que é o PKU. E ai s6 se chegou a essa conclusdo depois de seis
meses de muito sofrimento. Ele comecou a desnutrir, a desidrata. Ad...
(choro). Mas como é o trabalho dos médicos e eles foram investigando
questdo de higiene, teve que compreender tudo. Teve que fazer varios
exames até por sonda, de fezes. Ai, no finalzinho, depois dele ficar internado
aqui no Pronto Socorro vocés decidiram tirar o PKU dele por uma semana.
Depois de oito meses parou de fazer coc6. Comecou a fazer cocé duroo (5)
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Para os lactentes, a férmula de aminoacidos isenta de phe é associada ao amido de
milho, ao agUcar e, as vezes, ao Oleo vegetal. Por esse motivo, resulta num produto
de osmolaridade superior as formulas modificadas infantis (cerca de 300 mOsm/kg
de agua), podendo levar a intercorréncias gastrointestinais. Portanto, a tolerancia

individual deve ser sempre considerada.

A ingestdo da formula especial para PKU deve ser fracionada de trés a quatro
porcbes diarias, ao longo do dia e, preferencialmente apos as refeicdes.
Especialmente a partir da idade escolar, a ingestdo adequada desse substituto
proteico pode se tornar uma grande dificuldade em casa, na escola e no meio social.
Essa pratica ideal de consumo pode ainda interferir nas atividades cotidianas do
individuo afetado, inclusive em sua alimentacdo, marcando significativamente as
limitacbes que a doenca impde e, ndo raro, por constrangimento, omitem a
existéncia dela. Frank, Fitzgerald e Legge (2007) ao investigarem o impacto social
das dietas restritivas para os fenilcetonudricos e o convivio com a doenca concluiram
que os pacientes se sentem nado s6 constrangidos e diferentes dos demais, por nao

poderem comer 0 que 0OS outros comem a sua volta, como ainda por terem que

consumir a férmula de aminoacidos, algo ndo familiarizado a populagédo, em geral.

Duas das informantes relataram a dificuldade de aceitar e viabilizar uma dieta tao

restritiva em relagdo aos alimentos comuns do dia a dia.

APorgqgue no meu entender, at® quando eu
sobrevivia sem carne, sem leite, sem ovo, sem feijdo, sem farinha de trigo,
sem outras coisas. Pra mim@GBGiudo isso ® n

AOl ha a %Ynica coi s aaniloee gaef neekeadeneis @nae mu c
alimentacdo. Porque acaba que a gente tem que adequar o tipo de alimento
dele. A gente a vida toda comeu o que sempre foi acostumado a comer e de
uma hora pra outra voc° Vv° aquel @3 moment

As caracteristicas da dieta para PKU sdo marcantes, tanto pela limitacdo de
alimentos quanto pelo ndo uso daqueles sempre cultuados como indispensaveis a
vida e ao bom desenvolvimento do individuo. Com isso, as familias, no inicio do

tratamento, vivem um conflito diario, em busca de adaptacdo a nova situacao.

Uma das maes também relatou a dificuldade encontrada por ela em variar a

alimentacédo da crianca.

A Ol ha, p r & euetdnieo que on@® arroz mesmo. Ele come mais o
arroz, porque tem hora que ndo tem outra coisa. Eu tenho outras coisas de



83

comer, mas el e n«o pode comerll) A2 eu

O baixo consumo de fontes vegetais pode ocorrer por falta de recursos financeiros,
pela auséncia desse habito alimentar na familia, como também pela escassez na
oferta desses alimentos em determinados municipios. Essas sdo algumas das
situagBes que agravam ainda mais a diversificacdo da dieta que, além de monétona,

pode se tornar muito pobre em nutrientes.

Ao proceder a selecédo dos alimentos industrializados, os rotulos também devem ser
verificados em relagdo ao contetudo de proteinas do alimento por por¢do. Com

relacdo a isso, uma das maes revelou uma dificuldade.

fi...] tem coisa que a gente ndo consegue ler e tem umas que eu ndo tenho
como oferecer, porque a tabela nutricional sé esta na caixa. O caramelo néo
tinha nada, nenhuma informacao, ai eu perguntei pra moca e ela falou assim:
0Ah, ® porque ele vem na cai xa euacho
que a tabela nutricional dos alimentos deixa muito a desejar. E tem alguns
gue nem vém o quesito proteina [...]o (9)

Os produtos acondicionados em caixas com Varias unidades sdo comercializados no
varejo, em porcdes individuais e, muitas vezes, ndo conttm a descricdo da
composicdo de nutrientes, presente no rétulo da embalagem original; ndo sendo
possivel avaliar a composicao desses alimentos, ndo se pode quantificar o conteido

de phe e, portanto, 0 consumo seguro.

Y

As familias sdo orientadas quanto a leitura e interpretacdo da quantidade de
proteina existente nos produtos industrializados por porcdo. Essas informacfes sao
Uteis para quantificar a ingestéo diaria de phe dos alimentos consumidos. Entretanto,
muitas maes, independente do nivel de instrugdo, relataram ter dificuldade para
calcular ou se sentiram inseguras para fazer a escolha, conforme relatado por uma
das mées com nivel superior.

iNas consul tas eu .sAe meges eu tlagowm meng cde
embalagem. Eu nunca dou nada que eu ndo pergunte antes, mesmo uma
balinha eu gosto de perguntar, fico mais segurao (7)

Segundo, Bekhof et. al (2003), a baixa adesédo ao tratamento é frequentemente um
problema encontrado. A hipotese de que o aumento do conhecimento sobre a
doenca poderia melhorar o controle da dieta ndo foi confirmada no estudo dos

autores. Concluiram entdo, que a adesdo ao tratamento é influenciada pelos

aspectos psicologicos e emocionais, e nao apenas pelo conhecimento da doenca.

dou

n«o
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Este estudo corrobora os achados da literatura, na medida em que, identifica a
importancia dos aspectos psicossociais envolvidos no tratamento, possibilitando a
elaboracdo de estratégias para lidar com a doenca e melhorar a adesdo ao

tratamento, tornando-o0 mais eficaz.

Existem poucos produtos especiais para PKU no Brasil e sdo de alto custo quando
comparados com os similares. No entanto, ha pacientes que sdo contemplados, em
geral, por doacdes realizadas por alguns municipios. Uma das maes relatou a
expectativa dela em relacéo a aquisicao desses alimentos especiais.

AnUai , eu falo assi m: €s vezes podi
alimento so6 pra ele. Eu vi falando que tem a cesta e o assistente social falou
gue ia tentar ver se arrumava uma cesta pro (nome da crianca). Até hoje néao
conseguiu nada. As vezes Deus ajuda que eu consigo ainda, né? Ta muito
di f{1&)i | o.

Em geral, os produtos industrializados com baixo teor de phe apresentam maior
custo em relagdo aos similares; sdo comprados pelas familias ou adquiridos pelos
municipios para doacdo aos fenilcetonuricos. A Associacdo de Pais e Amigos dos
Fenilcetonaricos (APAFE) atende a essa demanda com o preparo de cestas
especiais de alimentos para PKU, contendo produtos variados, artesanais ou

industrializados.

Awzius e Unger (1990) relataram que os principais desafios encontrados foram o
planejamento do cardapio, os calculos das quantidades adequadas dos alimentos, o
custo da dieta e a dlvida em relacdo a ter outro(a) filho(a). Os autores também
revelaram dificuldades semelhantes que diziam respeito a: ensinar a crianca sobre a
natureza da sua doenca; manter o controle da alimentagdo da crianca ao longo do
dia; disponibilizar alimentos substitutos em ocasides especiais; manter as decisbes
sobre a alimentacdo da crianca. O estudo também concluiu que, apesar da grande
preocupacdo em manter as metas dietéticas e reconhecer os potenciais riscos para
o desenvolvimento da crianca, a maioria dos cuidadores ndo mantinha uma dieta

adequada.

Assim, a dificuldade de acesso aos alimentos especiais, torna a dieta ainda mais
mondtona e sem atrativos, comprometendo a ingestdo adequada de nutrientes, fator
que favorece a transgressdo alimentar. A escassez de opc¢bes implica na
necessidade de a mae elaborar receitas especiais para PKU. Entretanto, algumas

relataram dificuldades.
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AA dificuldade mesmo ® s- gue a gente t
em casa, que a gente ndo acha isso pra comprar. A maioria das coisas a
gente tem que t8 @bricando mesmoo.

fi E passo uns apertos na cozinha, eu ainda ndo sou 6tima na cozinha. Eu
vou, mas é dificil. As vezes a gente trabalha, ndo tem tanto tempo de ficar na
cozinha[...]o (7)

A elaboracao das receitas especiais para PKU pode ficar comprometida pela falta de

tempo para se dedicar a culinaria, falta de recursos financeiros para a compra de

ingredientes especificos e falta de habilidade na cozinha. Além disso, conforme

relatado por uma das maes, mesmo quando se dispbe de recursos, ha dificuldades

de se encontrar alimentos, com baixa concentracao de phe, de qualidade e proprios

para 0 consumo.
AQuando eu sai o pra fazer compras pro me
posso, que cabe no meu orcamento. Pra ela (a crianga com PKU), mesmo eu

tendo condi¢cdes de comprar eu acho muito poucas coisas [...]. Pouquissimas
e quando acha as vezes a qualidade € tdo ruim, sabe® (9)

Nalin et al. (2010) identificaram algumas dificuldades para a correta adesdo ao
tratamento dietético da PKU, tais como: limitacdo de informacBes sobre o contetdo
de phe nos alimentos comercializados, dieta muito restritiva que favorecia a

monotonia do cardapio e dificuldade de acesso a produtos com baixo teor proteico.

Archer et al. (1988) relataram um caso no qual a familia e a crianca tratada precoce
e continuamente enfrentavam sérias dificuldades durante as refeicdes. Os
problemas com a alimentacdo da crianga tiveram inicio numa idade muito precoce,
por volta de um més de vida, e continuaram nos anos pré-escolares e escolares.
Entretanto, ao longo do tempo, a crianca apresentou indices de crescimento e
desenvolvimento adequados, e nenhum problema comportamental, aléem daqueles
relacionados com a alimentacdo, foi diagnosticado. Esses problemas incluiam a
demora para comer uma pequena quantidade de alimentos, a ndo aceitacao dos
alimentos permitidos e a recusa em experimentar outros novos, além de nao ingerir
a formula especial. A crianca também apresentava vomitos constantes entre as
idades de trés e seis anos. Descrevia a alimentagdo como repulsiva e dizia sentir-se
excluida por ndo poder comer 0 que as outras pessoas comiam. Essas dificuldades
foram trabalhadas quando os pais e a crianca submeteram-se a sessodes
terapéuticas e de treinamento de técnicas para manejar o comportamento dela

durante alimentacdo. ApOs seis meses de intervencao, relataram enfrentar menos
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dificuldades durante as refeicbes em familia. Nessa familia, a crenga na gravidade
da doenca e nos beneficios do tratamento favoreceu o engajamento satisfatorio por

parte dos pais, alcancado, sobretudo, pelo ambiente familiar equilibrado.

Moreira e Dupas (2006) relataram em seu estudo que a restricdo alimentar fica muito
mais dificil quando a crianca esta interagindo com pessoas que nao compartilham

dessa situacao.

No presente estudo, algumas maes relataram que com o passar dos anos, a crianca
comeca a escolher o que quer comer e a comparar a alimentacdo dela com a dos
outros.

fEla (crianca de 2 anos e 1 més) hoje ta na fase que se eu dou o dela e eu td
com o0 meu ela querer o meu. E joga o dela fora. Entendeu? Ela ja t4 nessa
fase assim, de t@&r opini«o pr-priao.

AEl e t8 crescendo n®? Ele |j 8 t8 entendei
mais dif2cil. Ilgual eu falei, el3r pede o

Sabe-se que, a medida que a crianga vai crescendo as dificuldades vao surgindo.
Especialmente, ap6s o segundo ano de vida quando comeca a conviver e a se
socializar com os outros membros da familia e do circulo social. Segundo a Tabela 2
(pagina 61), no primeiro ano de vida, todas as catorze criancas, cujas maes foram
entrevistadas, apresentaram controle adequado dos niveis sanguineos de phe. A
partir do segundo ano, trés destas criangcas ndo mantiveram o controle. Entre as
criangas que transgrediram a dieta, apenas uma delas tem idade inferior a trés anos,
as demais tém de quatro a cinco anos. Esses achados corroboram os obtidos no
SR, uma vez que a adesao a dieta é praticamente plena no primeiro e segundo anos

de vida. Apds essa idade, hd uma tendéncia de reduzir essa aderéncia.

Castro et al. (2012) no estudo realizado com 63 pacientes fenilcetonuricos, entre
seis e doze anos, no SR de Minas Gerais, observaram que até os dois anos de
idade, 32 criangas (55%) apresentaram melhor controle das concentracdes médias
de phe no sangue. Ja, entre dois e seis anos de idade, apenas 13 (20,6%) foram
considerados com bom controle. Os autores também concluiram que os resultados
podem ser explicados pela menor autonomia da crianca até os dois anos, associada
ao maior dominio da familia sobre as atividades desenvolvidas pelos pacientes nos
primeiros anos de vida e, consequentemente, maior rigor na fiscalizacdo da ingestéao

alimentar.
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Papalia e Olds (2000) também relataram que até o segundo ano de vida, a familia
costuma ser a unica referéncia da crianga e, com isso, fica mais facil controlar a
alimentacdo dela. Nessa fase, a crianca ainda experimenta pouco e nao costuma

sair de perto dos pais ou responsaveis.

A crianca com diagnostico precoce para PKU e em tratamento regular, ndo
apresenta sinais da doenca, uma vez que as manifestacdes clinicas surgem no
periodo de trés a seis meses de idade, em pacientes sem tratamento. Essa
auséncia de sinais que, a principio, poderia ser uma vantagem para as criancas
afetadas, também pode provocar duvidas quanto a existéncia da doenca,
dificultando a crenca no diagndstico e, consequentemente a implicacdo para o
tratamento e a adeséo a dieta.

i .as sequelas, o retardo. Eu olhava pra ele e ndo tinha sinal, ndo tinha essa
i nfor m@- «o0o0.

AConversei na escol a, conversei cCo
passo medo mesmo, porque é uma coisa muito séria. As vezes olham e
fal am: OEsse me n.iAmpessoa rao acredtanfalanagleaadmae
® xXxili@uentao.

AEu c ost urfmomed& érianga) com a familia dele (do marido). Mas
eu tenho muito medo, sabe? Eles falam: 6 E| a cpnoed gorque ela ndo tem
nada. Isso é bobeira, a menina é esperta, pode dar ela. Nao vai fazer mal nao
s6 um pedacinho6 ¢(B)

De acordo com o protocolo do SR, todas as criancas cujas maes foram
entrevistadas, fizeram o teste de sobrecarga no sexto més de vida, para confirmacéo
do diagndstico. Uma das mées revelou que pediu a Deus pela cura.

nE, com sei s meses ele fez o exame

esperei o resultado que nao ia dar que néao ia ter a doenca. Que Deus ia tirar
essa... Mais uma esperanca, néo 715)

Apesar de todas as evidéncias apontarem que a quantidade de phe ingerida na dieta
tem influéncia direta no resultado das coletas sanguineas, observa-se, durante os
atendimentos no Ambulatério de Fenilcetonlria que muitos pais mantém a
esperanca da reversdo do diagnéstico nessa fase. Esse pode ser um momento para
reviver os sentimentos de choque e decepcdo desencadeados no inicio do

tratamento.

Entretanto, uma das maes relatou que, apos o teste de sobrecarga, passou a aceitar
melhor o diagnostico e o tratamento.
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fNo teste de sobrecarga o exame subiu de novo. Ai eu acho que a gente
aceitou mais. Eu j4 estava aceitando, até porgue a gente ja sabia que a
crianca ia ficar normal, ndo ia ter nada, sequela nenhuma. Era s6 continuar o
tratamentoo (15)

Com a definicdo do tipo de hiperfenilalaninemia (HPA) as familias que ainda
relutavam em aceitar a doenga podem se tornar mais resignadas em busca de

melhorar a adeséo ao tratamento, como ainda a aceitacao.

Quando os pais ndo aceitam o diagnostico, e a fase de negacao se prolonga, o risco
da transgressdo dietética aumenta, haja vista o relato de uma das maes a esse
respeito.

AOl ha quando el e era mais novinho,

ele experimentar. E nele sentir o gosto, quando faz parece que ele ja sente o
chei(t3po.

Outros relatos indicam que a boa adesdo ao tratamento € uma atitude que comeca
na familia. Ha criancas que fazem suas refeicbes a mesa com os demais
componentes da familia, sem que o cardapio diferente provoque qualquer
constrangimento. E provavel que esse processo tenha sido construido desde o inicio

do tratamento.

o pai

AEl e come as coi si nhBuwjafiqpastelzanho, coxenhaale pr a
mandioca. De vez em quando eu invento. [...] Pode deixar carne; fritar um ovo

e deixar la que ele (a crianga) ndo mexe. Pode fazer churrasco e se outra
pessoa de fora falar: Toma. El e (afcaanea a s ¢
étutu0. Ent «o quer di zer que ele |j &8 est8§ c
Nn«o pode (lccdamga de.3@nos e 8 meses)

AEu como na frente dele. El e dBz ACheiro
L8 em casa a gente n « o tirou nada da

adolescente. A minha geladeira tem presunto e mucarela, os iogurtes dele. A,
quando ele senta na mesa pra comer eu ofereco outra coisa pra ela (a filha
com PKU)o0 (9)

Portanto, ha evidéncias de que quando a familia, desde o inicio do diagnéstico, tenta

impor uma rotina que favorega o tratamento, a crianca podera ter menos dificuldade

em aderir a dieta.

Em alguns depoimentos, as maes relataram que a dieta para PKU alterou o habito
alimentar da familia, com a inclusdo ou aumento de fontes vegetais e essa mudanca
melhorou a qualidade da alimentagdo de todos. Nesse sentido, a doenga

traz a oportunidade de modificar habitos de vida, beneficiando toda a familia.
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AAl terou nossa r ofAklimaentagio empchsa madoueBute ® .
pai aprendemos a comer verdura, a gente ndo comia. A gente ndo era de
comer fruta. O pai sé comia tomate. Tem dia que a gente nem faz carne. A
gente tem uma alimentacao hoje melhor [...]. Entdo, eu acho que ele ter vindo
com esse problema também ajudou a familia de certa fo r m &3) .

Cabe ressaltar, que o0 momento das refeicbes pode ser um momento de educacao
em familia. Entretanto, apesar de nao ser recomendado, também é observado que a
familia tenta privar-se dos alimentos proibidos aos fenilcetondricos ou, quando os
consome, o faz longe dos olhos da crianga, as escondidas, pela dificuldade de
conciliar a alimentacdo da familia com a dieta oferecida ao filho com PKU.
AEu sempre gost ®,ibiscdterecheadopiaylrte, beoeal, pao de
forma, presunto, mucarela [...]. Entdo tive que parar de comprar tudo. Seria o

caso de ndao comer carne também, ou comer afastado, porque se ver chama a
aten-(x38p 0.

O apoio familiar em relacdo a adesdo a dieta € fundamental para o controle
adequado do tratamento, conforme relatado por uma das méaes entrevistadas.
AMeu mea a fadilia dele também ajudam bastante quando o (nome do

filho) vai pra la. Eu ja expliquei tudo direitinho. Meu pai principalmente. Tem
participa-«0 de mu@@¥a gente da fam2liao.

Segundo Ferreira et al. (2012), os significados das doencgas cronicas ndo pertencem
exclusivamente ao individuo doente. Também séo propriedade dos familiares e da
rede social que, compartilhados de forma direta ou indireta, acabam influenciando o

tratamento e o curso da doenca.

Fiese e Everhart (2006) sugerem que as estratégias de gestdo do cuidado de
criangas com DC e clima familiar coeso podem promover a adesdo ao tratamento ao
longo do tempo. Relataram que interacGes familiares conflituosas e desengajadas
tendem a perturbar a adeséo e, inevitavelmente causar um declinio na saude da

crianca.

Alaei et al. (2011) no estudo sobre a condicdo social da familia e aderéncia a dieta
de pacientes com PKU na populagéo iraniana relataram que houve uma associagao
significativa entre pais divorciados e desempregados com niveis elevados de phe no

sangue.


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Fiese%20BH%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=16969171
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B.4 Estratégias, sugestdes e expectativas

Ao longo do tratamento, ao serem vivenciadas dificuldades de todas as ordens,
algumas estratégias sdo identificadas e compartihadas com outras familias. Entre
as principais motivacdes, esta sempre presente a busca pela melhora da adeséao a

dieta e o comprometimento dos filhos com o tratamento.

Algumas maes relataram estratégias adotadas, visando controlar a alimentacdo da

criangca com PKU.

AA2 eu separo o hor8rio del e. Eu acho

direitinho, porque ele precisa comero (15)

AAs wvasil has droz es admare deixoemaid acil de pegar. Eu
deixo mais pra traz o feijdo e a carne. Uns dias atras, ela esperava a gente
distrair e ia pegando uns farelinho do pdo na mesa. Ai eu ja guardo no
forninho que ele é no alto 6 (12)

A internet foi uma das formas mais comuns de pesquisa sobre a doenca e alimentos
especiais para PKU. Este tipo de estratégia pode ser muito Util ndo sO para
pesquisar temas de interesse como também para troca de ideias e esclarecimentos
com o SR, conforme relatado por uma das maes entrevistadas.

AMui tas vezes eu t!' com di fi cul-mad prae

ca, peco a (nutricionista) ajuda, [...]. A gente precisa desse contato, e sO
voc°s nutricionistas (odem orientar

Muitas familias veem a importancia de conversarem com suas criancas com PKU
desde pequenas sobre o tratamento e as restricbes dietéticas. HA aquelas que
desde o principio, ndo modificam suas rotinas em casa, mantendo a mesma
alimentacdo a mesa, compartilhando as refeicdes e participando das reunibes
sociais. A conscientizagdo e a educacdo permanentes quanto ao controle da dieta
passa a ser um objetivo diario a ser perseguido. Quatro das maes entrevistadas

relataram como lidam com a doenga.

a

m

com

ge

AfDesde pequeno, desde o0 <col oicemeleaAsh o,

pessoas achavam desnecessario eu ficar conversando com ele sobre aquilo
[...], ele pequeno. Mas hoje eu vejo que foi muito importante. Eu confio nele.
Ele j& conversa com a pessoa e explica o que ele tem, se a pessoa insistir ele
explica, ele me chama. Entdo,eujatbmai s tr &hqui l a. o

ATudo na mesa. N«o dei xamos de comer
porque parece que aguca a curiosidade dele. Eu pe- o: 6 Ol ha

()

na
n«o

€
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A Ol ha, a gente sempre conver ssabeofEito el e.
certo de conversar, mas a gente fal a: 0
seu col eguinha n«o tem, mas voc° tem. S
gente vai conversd3ydo, conversandoo.

O Liwro de Receitas Especiais para Fenilcetontria (Kanufre et al. 2001b) foi
publicado, contemplando receitas que as proprias maes trocavam entre si no SR e é
oferecido a cada novo paciente que chega ao programa. Todas receitas foram
testadas e quantificadas em relagdo ao rendimento e ao teor de phe por porcgao.

Uma das maes revelou sua opiniao a respeito do livro.

AO |Iivro ® muito iIimportante, as receit
guando eu sai daqui com o livro de receitas, foi como se a crian¢ca ganhasse
um pirulito. Ai eu falei: Aqui gente, temcomid a, o8) hao!

Essa iniciativa estimulou muito a diversificagdo da dieta em casa, na escola e em
outros eventos especiais. Passou, assim, a ser um instrumento de selecéo e preparo
de alimentos, muitas vezes, a quatro maos, quando a crianga ja tem idade para

participar da elaboracao das receitas.

As familias também buscam com frequéncia identificar os alimentos com menor

concentracdo de phe para oferecer a crianga durante os passeios fora de casa.

i N - (es pais) fazemos uma comprinha pra nés e deixamos uma na casa do

Vi)

AA APAE de t8mwuma danhd experimental, e eles mesmos fazem
os alimentos e industrializam. Entdo vocé pode pedir qualquer coisa [...] pelo
site. Eles mandam por Sedex. Tem espetinho, congelados, salgado, bolo,
pao, tem tudo. Vem tudo direitinho com a quantidade de fenil que tem em
cada coisa. Mas, 0 que eu posso pedir é tudo que nao € congelado, porque
sen«o egMragado.

Algumas empresas ou instituicdes também disponibilizam em seus sites os produtos
comercializados para fenilcetonuricos. Entretanto, por se localizarem fora do Estado,
as familias se limitam a adquirir sé os produtos nao pereciveis, mas nem todas tém

condicbes para compra-los.

Considerando que o SR para o tratamento esta localizado em Belo Horizonte, e a
cidade possui melhor acesso a outros locais, foi sugerida por uma das méaes
entrevistadas a comercializacdo de alimentos especiais para PKU, semelhante a que

ocorre na APAE de Sao Paulo.

RO pessoal aqui ® muito bom, mas acho
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relacdo a oportunidade de alimentos pras criancas. A gente ndo acha
alimentos no supermercado. Entdo ia ser muito legal se aqui tivesse um
centro de apoio pra oferecer alimentos pras criancas. Isso eu sinto falta. Até
pra comercializar, seria muito bom se tivesse aqui igual tem em SP, sabe?
Nossa seria excelente, porque(7o acesso a

Espera-se, desse modo, que a equipe descubra alternativas que ampliem a oferta de

alimentos especiais e também facilitem a ingestao da formula especial para PKU.

Duas das mées entrevistadas relataram que tém esperancas de que, com O

crescimento dos filhos, haja um maior engajamento a dieta.

7

A Qu a n d o letar an® pete anos por ai ja € mais facil. Pra conversar, ter
didlogo mesmo ja vai passar a entender, né? Entdo, eu vejo assim, quando
chegar a uma certa idade (IBkxko vai ter dif

APorque el es mesmos Vv«O surpreeomdasndo &
vezes eu acho que ele vai ficar amolado, vai ficar chateado, e ele tira tdo de
|l etra que el.@ me assustao

Enfim, a evolucdo do tratamento de uma DC é influenciada por diversos fatores. A
esperanca dos pais é de que o amadurecimento da crianca com o passar do tempo
aumente o nivel de tomada de consciéncia e autonomia para 0 monitoramento da

dieta.

Em alguns depoimentos, também foram relatadas outras expectativas para melhorar
a adeséo ao tratamento. O desenvolvimento de um substituto proteico com melhor
sabor, a descoberta de um medicamento que supra a necessidade do tratamento e,
guem sabe, a tdo sonhada cura.
AA minha preocupa-«0 mai or ® ppyenteter tr at

mais opc¢des de alguma coisa com gosto melhor. A minha preocupac¢éo maior
agora ® essa: Como ® que el e v@i aceitar

ALogi camente que ® bom a gente pensar
descobrisse, por exemplo, um medicamento que a crian¢ca tomava e pudesse
comer de tudoo. (6)

C. IMPLICACOES DA FENILCETONURIA NA FAMILIA E NO CIRCULO SOCIAL

O diagnostico de DC no nuacleo familiar pode ser um agente estressor capaz de
atingir o desenvolvimento normal da crianga e as relagbes sociais da familia. As
consequéncias se estendem a estrutura familiar, exigindo uma reorganizacao para
atender as necessidades cotidianas e os cuidados com o tratamento dietético,

podendo afetar também os relacionamentos interpessoais. A sobrecarga para todos
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os membros da familia é natural, identificando-se com frequéncia despreparo
psicologico para o enfrentamento da DC na infancia, desfavorecendo a adaptacao
da crianca e da prépria familia & nova situacdo (CASTRO; PICCININI, 2002; SILVA;
CORREA, 2006).

Russel, Mills e Zucconi (1988) relataram em seu estudo que aproximadamente 25%
dos pacientes com PKU sofrem alterages significativas na estrutura familiar, devido

ao estresse e a necessidade de ajuda constantes.

Castro et al. (2012) realizaram um estudo no SR do Estado e relataram que é
preciso que 0s responsaveis compreendam a importancia de seus papéis no
desenvolvimento dos seus filhos para que possam estimula-los. Percebe-se aqui,
mais uma vez, a influéncia dos fatores socioculturais, pois frequentemente, as

familias tém dificuldade de compreender seu papel na estimula¢cédo de suas criancas.

Entretanto, as maes entrevistadas relataram que, passado o impacto do diagnoéstico
e o inicio do tratamento, a rotina tende a ser estabelecida com o desenvolvimento
normal da crianga e a boa aceitagdo da dieta. Simultaneamente, a consciéncia da
necessidade do tratamento adequado passa a ser 0 objetivo maior, acima de
qualquer dificuldade. As méaes entrevistadas identificaram sentimentos de dever
cumprido, alivio, satisfacdo e, acima de tudo, que todo e qualquer esforco vale a
pena.

nE, passeil por situa-»es diferentes

Porque é uma rotina diferente, é uma alimentacdo diferente. E muito
complicado, mas agora eu sei que é pra vida inteira. E um tratamento que se

nNn«o souber adaptar fica com sequ®l as.

Estes resultados também sdo corroborados pelo estudo de Perricone et al. (2012)
que revelaram que as maes de criangas com doengas cronicas, apesar da situacao
critica, demonstraram visdo otimista sobre o gerenciamento dos problemas com o

cuidado e a capacidade de pedir ajuda.
C.1lImplicagdes econdmicas para a familia apos o diagnéstico

A interrupcdo das atividades laborais maternas € uma das altera¢cdes importantes
que pode ocorrer na familia. Além de comprometer o orcamento, pode trazer
consequéncias como prejuizos emocionais e sociais. A reducdo da renda familiar

também pode ameacar a oferta adequada de alimentos, ndo s6 para a crianca

por

£
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afetada, como para os demais membros da casa. Conforme a Tabela 1 (pagina 59),
metade das maes trabalhava fora do lar e oito delas (57,1%) informaram renda

inferior a trés salarios minimos.

i £ diEla€ muitd ruim pra comer. [...], mas agora todo mundo da forca e
corre atras quando eu t6 precisando. A gente fica no bem estar dela, nas
coi sas que a gente pod@¢d)comprar pra el a

As maes entrevistadas relataram dificuldades em conciliar o trabalho fora de casa

com as atividades dispensadas no tratamento de uma crianga com PKU.

AMudou minha vida toda. Eu gostava mui't
ela e descobri esse probleminha n&o pude trabalhar mais. Entrei em
depressdo querendo trabalhar. Agora mesmo eu t6 contando os dias pra
viajar de dois em dois meses, pra ver se eu consigo trabalhar. Porque eu
tenho necessidade de ta ajudando meu marido. Nés mora de aluguel. A gente
queria um lugarzinho pro futuro dela. Ja fiz varias entrevistas e o que pegou
foi s:- esse neg-cio da viagem. N« ® tod

Constata-se que ha dificuldade de a mae continuar trabalhando, principalmente no
primeiro ano de vida da crianga, uma vez que as consultas sdo muito frequentes
nesse periodo. Entretanto, a reinsercdo materna no mercado de trabalho pode
ocorrer apds esse periodo, e as maes procuram utilizar os meios legais como

licencas, folgas, férias para conduzir a crianca em todas as consultas no SR.

Provavelmente, esse pode ser um momento de reorganizacdo da familia na qual ja
houve uma adaptacdo a situacdo gerada pela doenca. O trabalho traz, além da
expectativa de aumentar a renda familiar, o resgate da prépria vida, conforme

relatou uma das mées.
AProcur ei v 0 | taamuito pao memta.eE vocé wnn@o fica assim
obcecada, ligado, antenado na fenil, sabe? Se eu ficar (trabalhando) eu néo

surto. Entdo é uma vélvula de escape [...]. Tem uma pessoa de confianga pra
olhar minhafilha.As si m, | @) aj udao.

Awiszus e Unger (1990) também revelaram em seu estudo que uma das maes
entrevistadas relatou que, apdés o diagnostico e durante o tratamento, sentiu-se
destruida por pelo menos, seis meses. Dizia que s6 conseguiu lidar com a dieta e os
todos aqueles calculos, porgue nédo estava trabalhando; caso contrario, acha que

nao teria conseguido.
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C.2 A crianga no ambiente familiar e social

No convivio social, em especial ao lado de parentes, muitas vezes o fenilcetonarico
é alvo de piedade, por ter que conviver com uma dieta tdo restritiva. As reacdes
desencadeadas no diagnostico, na maioria das vezes, vao se mesclando aos
sentimentos de culpa e superprotecdo. Trés das maes entrevistadas revelaram as

atitudes dos familiares em relacéo a dieta da crianca.

APor mai <0 pa)ueate estorder, no fundo, no fundo ele tem muita do,
Ele fica buscando alguma coisa que possa dar pra ela. Ele sempre gosta de
sair com ela, dar um picolé. Ele sempre gosta de agradar, dentro do que ela
pode comero (9)

AMi nha sogra costuma daode.dN&o adianta a geste q u e
fazer a nossa parte em casa e chega la eles ndo fazem. Ai em digo: ndo é
paraficarcomddé ...Tem que ficar comld- -, se el e cc¢

AEu tamb®mM j 8§ escutei [..peutemha tordo €. Sual ar
comidinha ® t«o sem gra-a, nN«o tem uma
atencdo, ndo gosto. Tem que falar pra ela que a comidinha dela é boa
também, é uma deliciao (6)

bY

A dificuldade de impor limites a crianca ou negar algum alimento também foram

relatadas.

fi..]elechega na av:: 60Ah vov -, me d8§8 um s-
chorinho assim de manha e ficam com dé. Chega perto do avé e chama pra ir

no bar comprar bombom e o avod ja fica com do e vai escondido de mim. Ele ja

da birra, falou que vai fugir de casa pra comprar bombom. Entdo é
compli@adoo.

AEl e agora qual quer <coisa grita, fica g
pra chorar gritando, fazendo pirraca. Porque eu falo ndo. Nao quer saber do
nao, ndo quersaberde | i mi te. A dificu(l®yade est 8§ s

AMi nha " m«e@ezes el a f ajatem gssegroblemane Vo E | a
ainda po6e ela de castigo? Eu acho que ndo é questdo dela ter uma doenca
que ela tem que ter uma vida diferente 0 (6)

Pelo fato de a crianca ja ter inimeras limitacGes, pais e parentes relutam em
estabelecer limites e critérios de comportamento; essa atitude pode contribuir para
que a crianga use a manipulacdo com manhas e pedidos insistentes em busca de

algo ndo permitido na dieta, além da barganha.

Algumas maées entrevistadas relataram que também € uma tarefa dificil delegar a

parentes ou amigos os cuidados necessarios dispensados a crianca com PKU.
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AOs parentes aj udn@onsaberv bdar cdamaisad r&on Ficam
inseguros sozinhos, eles sempre querem que a gente fique perto. Eles nao
sabemoquedareo que n«® dar o.

fEle nunca ficou com ninguém. A gente tem aquele medo. N&o deixo. Ele
nunca ficou assif@5com v-, com tioo.

Compartilhar o cuidado de uma crianga com PKU é uma situacdo que pode trazer

inseguranca para ambos os lados.

As pessoas da familia e do circulo social mais préximo que ndo estdo envolvidas
com o tratamento e ndo participam das consultas tém mais dificuldade de auxiliar no
tratamento e apoiar a dieta da crianca. As vezes, até oferecem alimentos nio
permitidos, influenciando o consumo habitual pela crianca. Essa fragilidade pode
estimular o abandono do tratamento ou a sua negligéncia, uma vez que 0S
resultados do mau controle dos niveis sanguineos de phe so se tornardo evidentes,
sobretudo, na fase escolar, em que as criangas, em geral, terdo dificuldade de
alfabetizacdo e aprendizado. Contudo, houve relatos da participacdo de familiares,

vizinhos e amigos que auxiliam no tratamento.
ATodo mundo cnuitopbene E tend vontade de tA entendendo cada

dia mais a doenca. Gracas a Deus foi tranquilo em relacdo a familia, ninguém
d8 coisa quéldn«o podeo.

ATodos o0os meus Vvizinhos, meus f ami|l
sabe do problema dela. O qué ela pode comer, o qué ela ndo pode. Ela
mesma sabe falar que tem Fenilcetonuria. Se eu precisar deixar na minha
mae, na minha cunhada, no meu irméo, todos sdo comprometidos com o
tratamen@o del ao.

Cabe ressaltar que o papel da familia é fundamental. Mais cedo ou mais tarde, o
fenilcetonurico ird conviver com outras pessoas e devera encontrar condi¢cdes para

manter naturalmente o tratamento.

Algumas das méaes entrevistadas também relataram dificuldades em manter rotinas,
como fazer compras em supermercados, viajar, ir a restaurantes, visitar outras

pessoas.

AUma mul her fal ou assi m: 6Voc?°® n«o

ar es

quer

n«o tem dinheirod6? Eu falei: N«o. Se el

N&ao comprei porque ele ndo pode. Entdo, eu prefiro ficar em casa tranquila,
me divertindo com meu filhoo. (1)

APra viajar a gente tem que pesqui sar

vai poder participar das coisas. Ent&o, restringe o convivio social sim. E dificil,

€

m
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porgue as vezes vOcé vai sair e tem que sair com uma matula danada. Se for
num restaurante, eles ndo aceitam que vocé coloque em cima da mesa
al guma coi sa que n«@ for do restauranteo

E comum observar, que as pessoas que ainda ndo conhecem ou ndo compreendem
a doenca, podem provocar situacdes de constrangimento, conflito e influenciar as

familias ao isolamento para preservar a crianga afetada.

No estudo realizado por Frank, Fitzgerald e Legge (2007), os autores também
relataram dificuldade de manter a dieta em ambientes rodeados de comidas
industrializadas e em situacdes de viagens. Os pacientes entrevistados disseram
gue a consequéncia mais dura da PKU é ter que pensar constantemente em o0 que

se pode e 0 que nao se pode comer.

Por outro lado, houve relatos de mées que conseguiram contornar essas situacoes,

mantendo sempre o foco no tratamento em qualquer ambiente.

i A  tperacebe visita vai a casa de outras pessoas, vai na pizzaria,
churrascaria, nunca deixamos de fazer nada por isso. A gente sai todo final de
semana e sempre leva o que ela pode comer e ela tA sempre interagindo com
agente. Todo mundo na mesma mesa. @Il a come o

Em alguns depoimentos, observaram-se familias que transformam a PKU em causa
de isolamento; outras buscam superar a doenca, propiciando melhor qualidade de
vida para a crianca.

Muitas maes relataram que optam por ndo frequentar festas e outros eventos

sociais, para evitar conflitos e problemas no monitoramento da dieta do filho.

AiDentro da fam2l i a, vou te contar a ve
muito. Quando eu vou eu levo as coisinhas dele. Eu faco os alimentos
especiais, mas ele questiona demais. Ele come, mas eu prefiro evitar. A
gente quas@) n«o vai 0.

A As c oiferentes qualoferecem nas festas ela fica olhando e eu fico com
medo de aguar, porque eles falavam antigamente que aguava, né?Ai eu vou
e mb o (12)0 .

AOl ha ® dif2cil. Porque principal mente
chama atencdo mesmo, porque vocé vé uma mesa enfeitada, com bolo. Nao
devia, mas jadeixeideirav 8§r i as festas de @3)i ver s8ri o

Assim, a dificuldade imposta por uma dieta tdo diferente da habitualmente
consumida pela populagdo implica, muitas vezes, em isolamento dos
fenilcetondricos, numa tentativa de ndo transgredi-la. E provavel que as maes

achem muito desconfortavel passar o tempo todo em vigilancia para que nao
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ocorram transgressdes dietéticas, além de ter que justificar esse controle diante dos

demais convidados.

O afastamento da crianga das atividades sociais pode provocar uma exclusao
permanente, um isolamento que pode levar a um sentimento de solidao, prejudicial
em todos os aspectos do desenvolvimento da crianga. Alguns autores também
relataram que a diferenca na alimentacédo cria uma distincdo entre o individuo com
restricbes e os outros, fato esse que pode conduzir a falta de aceitagdo social, a
exclusdo e ao estigma da doenca, especialmente na infancia (FRANK;
FITZGERALD; LEGGE, 2007; MOREIRA; DUPAS, 2006)

Outras maes, no entanto, relataram seguir a vida normalmente, participando de

todos o0s eventos, com 0 apoio de parentes e amigos.

AQuando tem festas sempre participamos.
dela, aquele biscoitinho que eu compro no supermercado que é zero de

proteina. As vezes, na mesa de doces eu mostro pra ela uma ou outra balinha

gue ela pode, de fruta, jujuba. O que ela n&o pode eu falo que ela ndo pode.

O qu° que eu vou fazer? Se 19%o pode, voc

fi...] a gente ja foi com ele em festas. Ele pode ver |a em cima da mesa o bolo,
os docinhos, salgado. Mesmo que vocé pegue o salgado e pde na méo dele,
ele ndo come. Ele fala que ndo é dele. Mas a gente acha que ele vai acabar
guer eflf)oo.

Familias, geralmente bem estruturadas, aceitam melhor o diagndstico e o tratamento

e, consequentemente, seus filhos terdo mais chances de reagirem da mesma forma.
C.3 Acriancanaescola

O fenilcetondrico em idade escolar traz novas preocupacdes para 0s pais e
educadores. As maes revelaram muita inseguranca e ansiedade em relacdo ao
ingresso da crianca na escola. Por outro lado, ndo querem que seus filhos sejam

tratados de forma diferente em relagéo aos demais.

AEu acho que a pi o.rEuffgaesdeis Mesea dirdt@ainde sac o | a
hora do lanche pra poder dar o apoio a professora porque ela ficou
preocupadissima. Depois que entrou pra escola, tem uns seis meses que 0s
exames dele t«o dando al@erado e | 8 em c

APra ©por el e na escol al.} Hu cdngersei commaai or
psicéloga, porque eu ficava com medo de colocar ele na escola e acontecer
algumacoisa.[...]f o i bem@di f2cil . o
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As maes temem que o0 ambiente escolar seja favoravel as transgressodes
alimentares, sobretudo, durante a merenda. Pelos depoimentos das maes, entre as

duvidas, a que mais preocupa é a de quem vai controlar a dieta do(a) filho(a).

AfiNa escola eu j8 fico preocupada, como ¢
gue ndo pode consumir determinado alimento, mas ela fica querendo. Na
escola vai acabar trocando com(l@ col egui

E comum criancas compartilharem os alimentos que levam para o lanche. No caso
da merenda oferecida pela escola, a maioria das prepara¢cdes ndo sdo permitidas
aos fenilcetonuricos. Alguns exemplos sdo arroz com carne, salsicha com molho,

feijao, pipoca, achocolatados, biscoitos, arroz doce, pudins.

AO col eguinha qgue estava sentado na r
pasteizinhos pra ele em troca de dois biscoitinhos de sequilhos. Ele trocou, sé

que ele ndo comeu. Ele chegou |a em casa com a vasilhinha e me mostrou.

Ele falou que ndo comeu mas, né? Nao sei se foram s6 dois mesmo. E se deu

mai s e ele comeu? HE)t«o ® complicadoo.

AEu nunca presenci ei se el es meteeenad am t
semana da crianca e veio um relatério do que teria na alimentacao, eu nao
mandei ele pra escola. Porque eu sabia que as vezes pode escapuliro (13)

Os educadores também se sentem pressionados e, as vezes, até responsabilizados
para que nada saia do controle, enquanto a crianga estiver sob os cuidados deles. A
doenca rara, pouco conhecida, acentua ainda mais a sensacdo de inseguranca e
fragilidade. Dessa forma, garantir que a criangca ndo seja atingida pelas sequelas
gue o mau controle da dieta pode provocar, parece ser o objetivo de todos. Castro et
al. (2012) constataram que uma crianca fenilcetondrica com controle regular, ao
longo do tratamento, teve 3,86 vezes mais chances de apresentar QI superior e
meédio quando comparadas as criangas que foram classificadas como tendo controle

inadequado.

Além do receio da transgressdo, as maes relataram preocupacfes com a variedade
de lanches que a crianca podera levar para a escola e o esforco delas para elaborar

receitas especiais.

AMeu fi |l ho \aproxirporaao. Aensinhadx@ectativa é da gente ndo
ficar botando tudo igual. Ele pode até nem gostar de estar todo dia com a
mesma merenda. T6 um pouco ansiosa, mas vou ter que ter bastante calma e
coragemprafazer bastante | anch{l@ho di ferente

AEu fa-o0o coxi nha, pastel, bol o, p «O0, S
bem, mas enjoa com muita facilidade. Come umas vezes e ja ndo quer mais
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aquilo. A2 |8 tem quélOmudar pra outra

co

AEu acordo cedi nho no dbdola.,Naofcansegui fazarl g a d i

aguela maravilha, mas assim, eu empenho e pelo menos da pra ele comer.
Eu faco, mas ele questiona demais. A gente explica, explica, mas ele
guestion@ muitoo!

No presente estudo, uma das maes relatou sua indignacéo ao constatar como seu

filho foi tratado durante a merenda na escola.

AEl a queria afastar el e na hora do
separada, e eu achei que néo era o certo. Porque se ele tem que conviver
com isso, tem que comecar de agorao (3)

Algumas vezes, a escola e o préprio professor preferem segregar o fenilcetonuarico
em espacos diferentes dos demais colegas durante a merenda. Provavelmente,
essa atitude de isolamento seja mais uma tentativa de protecdo, para evitar a
transgressao alimentar, e ndao de discriminacdo da crianga. Infelizmente, essa
pratica ainda € comum e reforca o estigma da doenca e a exclusdo social do

fenilcetondrico.

Outras situacdes que causam ansiedade e inseguranca aos familiares e professores
sao os eventos festivos na escola. Para viabilizar a participacdo das criancas nessas
ocasifes € exigido um esforco a mais das maes na elaboracdo de receitas
alternativas.

AEu procuro saber o que ® que vai t
eu faco o sanduiche dele. Se tiver salgado, a gente sempre tem o salgado
congelado. Se tiver pipoca a gente compra a pipoca. Bolo, a gente leva o bolo

del Gp.

AEl e c dreme dentado mundo, ele td com todo mundo. Eu quero que ele
participe de tudo, eu n&o quero que ele figue fora de nada. Eu me desdobro.
No dia do sorvete, eu fiz o sorvete dele. Ele entrava na fila igual todo mundo,

s6 que chegava a vezdele, botavaodele.Eai,vai fel i@ da vi

E necessario e, certamente o desejo de todos, que as criangcas possam participar
das atividades comemorativas e aceitarem comer o que é delas. Assim, muitas maes
se organizam para elaborar receitas especiais para as festinhas. A expectativa é de
que o fenilcetondrico possa se preparar melhor para a vida, pois nao podera viver
segregado, isolado. Todavia € inegavel que ele seja atraido pelos lanches e
guloseimas que as demais criangas da mesma idade consomem, sobretudo

daqueles divulgados pelos meios de comunicacao.
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Se por um lado, a escola pode ser uma fonte de preocupacdes para algumas
familias; por outro, ela pode ser uma grande aliada no tratamento da crianga. Duas
maes revelaram uma relacéo positiva com a escola.

ANa escola n«o d8 problema nenhum.

todo mundo. Esses dias teve festa pras professoras, ai eu levei o bolinho da
(marca do produto). Na hora ia servir o salgadinho, o refrigerante e o bolo ela

Lev

comeuséobolinhodela. Sal gadi nho el a n«d4podia c

i H o juetenh® a escola pra me ajudar.Tanto na questdo alimentar como a
impor limites. Eu tive uma conversa na escola com a professora, com a
diretora e pedi: Por favor ndo tratem ele diferente, porque isso vai refletir Ia
em casa. Eu vou perder tudo o que eu fiz. Eu divido com a escola a minha
carga. Nao a carga ruim, a cargaboa,s a b g5 ?

A integracdo da escola com a familia é fundamental e pode se transformar num
porto seguro para os pais, compartilhando informacdes, dividindo responsabilidades,
incluindo a crianca em todas as atividades escolares e festivas. Atualmente, no
CEAPS, a pedagoga e a nutricionista entram em contato com a escola, quando é
identificada a necessidade de alguma intervencdo. Esse canal de comunicagcao
também tem sido muito Util para discutir, esclarecer e buscar informagcdes sobre o

comportamento e rendimento escolar da crianca.

CONCLUSOES

O estudo possibilitou ampliar a compreensdo sobre 0s aspectos psicossociais,
comportamentais da crianca fenilcetondrica em seu meio. As méaes entrevistadas ao
expressarem suas angustias e dificuldades frente ao convivio com a PKU na
dindmica familiar puderam refletir sobre as questdes envolvidas no tratamento e a

importancia em relacdo a sua adeséao.

A transmissdo do resultado do teste de triagem é um momento crucial e
desencadeador do choque de ter um filho diferente, e a falta de preparo dos

profissionais para notificar essa alteragéo acentua esse impacto.

A auséncia de sinais da doenca na crianca afetada e em tratamento regular pode
provocar duvidas quanto a sua existéncia, dificultando a crenca no diagnéstico e o

comprometimento com o tratamento.
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As mées experimentaram, durante o tratamento do(a) filho(a), sentimentos comuns
evidenciados no processo de adaptagdo a uma doenga grave, tais como: negacao,

raiva, depressao, aceitacdo e esperanca.

Os sentimentos vivenciados, sobretudo pelos genitores da crianca afetada, sao
semelhantes aqueles desencadeados pela DC. A doenga que ndo tem cura e que
acompanhara o individuo por toda a sua existéncia, trazendo a tona diariamente a

presenca do tratamento e dos riscos potenciais.

Como a mae, na maioria das vezes, acompanha a crianga ao Servico de Referéncia
e assume quase exclusivamente o tratamento, a familia tem mais dificuldade de
compreender a doenca e, dessa maneira, pode dificultar a adesdo a dieta e
contribuir para a transgressao alimentar. Considerando que a sobrecarga materna é
inquestionavel, as maes carregam o fardo da maior responsabilizacdo pelo controle
dietético, favorecendo o desgaste nas relacdes familiares, além de estresse,
angustia e sentimento de soliddo. O ingresso na escola € um segundo momento de
tensdo para elas. No entanto, ndo tem representado um obstaculo significativo para
a manutencéo da dieta.

Por outro lado, as maes revelaram que é reconfortante saber que ha tratamento para
a PKU e que o mesmo esta ao alcance de todos pelo SUS. Trata-se de um
tratamento eficiente e que permite vida normal as criancas afetadas.

O receio da exclusdo social € mais uma das consequéncias inerentes as doencas
cronicas. Os pais temem que seus filhos ndo consigam conviver em grupo,
especialmente por considerarem que a alimentacdo permeia boa parte das relacbes
sociais. Entretanto, tém esperanca de que, com o0 passar do tempo e o
amadurecimento dos filhos, ocorra maior conscientizacdo e autonomia para o

monitoramento da dieta.

As mades também demonstraram interesse e satisfacdo ao serem incluidas no
estudo para falar de seus sentimentos, ressaltando-se a importancia da escuta
sensivel. Estabelecer vinculos e formar parcerias € um dos caminhos para a

reconstrucdo humanizada das praticas em saude.

A evolucéo do tratamento de uma DC é influenciada por diversos fatores e requer

alteragcbes significativas na estrutura familiar. Existem ainda muitas questdes a
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serem abordadas em relacdo as repercussbes da Fenilcetondria na dindmica

familiar.

Ha um campo fértil de pesquisa para elucidar outras questbes essenciais ao
tratamento, tais como: identificacdo dos fatores que possam contribuir para melhorar
a adesdo a dieta; elaboracdo de um substituto proteico mais palatavel, de facil
manuseio e fracionamento ao longo do dia; producdo e identificacdo de novos
produtos de qualidade industrializados para PKU; divulgacdo ampla da doenca a

todos os seguimentos institucionais e para a populacdo em geral.

Os resultados deste estudo possibilitaram maior compreenséo sobre as dificuldades
e desafios cotidianos ao conviver com um filho fenilcetondrico e cuidar dele. Espera-
se que os subsidios gerados possam contribuir para uma abordagem mais
humanizada e integrada da Fenilcetonuria, num cenario que propicie a construcdo
de estratégias que facilitem o controle da doenca, melhorando a qualidade de vida

dessa populacéo.
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5.2 Artigo 2

A percepcao da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o tratamento da

Fenilcetonuria

RESUMO

Introducé&o: A Fenilcetonuria (PKU) é uma doenca genética, de heranga autossémica
recessiva, causada pela auséncia ou deficiéncia da enzima fenilalanina hidroxilase,
responsavel pela hidroxilagdo da fenilalanina em tirosina. A triagem neonatal possibilita
a identificacdo do recém-nascido com suspeita diagnostica e o tratamento adequado,
essencial para evitar o retardo mental irreversivel. O tratamento da PKU é dietético e
deve ser mantido durante toda a vida. Consiste numa restricdo rigorosa de proteinas
associada ao uso de substituto protéico, isento de phe. Em Minas Gerais, o tratamento é
realizado por equipe multiprofissional composta de médicos, nutricionistas, enfermeiros,
psicologos, pedagogos e assistentes sociais que prestam assisténcia aos pacientes e
familiares. O tratamento continua sendo um desafio para a equipe, uma vez que a PKU,
por ser uma doenca crbnica, exige adesdo permanente a uma dieta tao restritiva.
Objetivo: Compreender a percepgdo da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o
tratamento da PKU. Método: Trata-se de um estudo qualitativo que utilizou o Grupo
Focal para compreender a percepcao da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o
tratamento da PKU. Os dados foram analisados pela Analise de Contetdo. Resultados:
Oito profissionais participaram do Grupo Focal e foram identificadas as principais
categorias: O inicio do tratamento; Atuacdo da equipe multiprofissional; Dificuldades
vivenciadas. Os profissionais relataram suas impressfes sobre o primeiro dia de
atendimento da crianga com PKU e revelaram que a escuta diferenciada contribui para o
estabelecimento de vinculos entre eles, pacientes e familiares, ampliando a
compreensdo dos aspectos envolvidos no tratamento e suas dificuldades. A equipe
reconheceu o0 seu papel como esteio para essas familias e manifestou
comprometimento e responsabilidade. Por outro lado, relataram sentimentos de
impoténcia e frustragdo, em especial quando ndo ocorre a aderéncia esperada ao
tratamento e as dificuldades intelectuais nas criancas afetadas se tornam visiveis. Os
participantes revelaram também que ha dificuldades de se manter a dieta restritiva por
toda a vida, uma vez que o individuo afetado e em tratamento regular ndo apresenta
sinais clinicos da doenca. A descentralizacdo do tratamento foi considerada uma me dida
premente no sentido de viabilizar os atendimentos e fortalecer o vinculo com as
Unidades de Saude dos municipios de origem da crianca com PKU. A adolescéncia e a
PKU materna s&o preocupagOes constantes, exigindo esfor¢cos adicionais para o
controle do tratamento. Conclusdes: A sensibilizacdo da equipe pela doenca e
tratamento propicia o vinculo entre profissionais, pacientes e familiares, melhorando a
comunicacdo entre eles e o monitoramento do tratamento. O manejo da PKU ainda €
um desafio e traz a tona, com frequéncia, sentimentos de impoténcia e frustracdo
profissional, uma vez que a formacdo tedrica e a abordagem biolégica ndo séo
suficientes para abarcar a complexidade do cuidado e do tratamento. Entretanto, a
integracdo dos profissionais propiciou a compreensao dos fatores que podem influenciar
o tratamento e ac6es foram sugeridas como estratégias para lidar com os problemas e
enfrentar desafios.

Palavras-chave: Fenilcetonuria, PKU, doenca crbnica, tratamento, dieta, estigma,
equipe de saude.
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The perception of the multiprofessional team about the care and the
treatment of the Phenylketonuria

ABSTRACT

Introduction: The phenylketonuria (PKU) is a genetic disease, autosomal recessive,
caused by the absence or deficiency of the enzyme phenylalanine hydroxylase,
responsible by the hydroxylation of the phenylalanine (phe) in tyrosine. The newborn
screening allows identification of newborns with suspected diagnosis and appropriate
treatment, essential to prevent irreversible mental retardation. The PKU treatment is
diet and must be maintained throughout life. Consists in a rigorous protein restriction,
associated with the use of a protein substitute, phe free. In Minas Gerais, the
treatment is carried out by a multiprofessional team composed by doctors,
nutritionists, nurses, psychologists, pedagogues and social workers that assist the
patients and relatives. The treatment is still a challenge to the team, since the PKU,
due to its chronic characteristic, demands the permanent compliance to such a
restrictive diet. Objective: To understand the perception of the multidisciplinary team
about the care and treatment of PKU. Method: This is a qualitative study that applied
the Focal Group to understand the perception of the multidisciplinary team about the
care and treatment of PKU. The data were analyzed by means of Content Analysis.
Results: Eight professionals participated in the Focus Group and were identified the
main categories: The start of the treatment; Performance of the multiprofessional
team; Experienced difficulties. The professionals reported their impressions about the
first day care with the PKU child and revealed that the differentiated listening
contributes to the establishment of a link between them, the patients and the
relatives, expanding the comprehension of the aspects involved in the treatment and
their difficulties. The team recognized their role as a support to these families and
manifested commitment and responsibility. On the other hand, they reported feelings
of impotence and frustration, especially when the expected compliance to the
treatment don Gotcur and intellectual disabilities in affected children become visible.
The participants also revealed that there are difficulties to maintain strict diets
throughout life, once the affected individual and in regular treatment does not show
clinical signs of disease. The decentralization of the treatment was considered an
urgent issue in the sense to allow the consultation and to strength the links with the
municipal Health Units from where the children with PKU live. The adolescence and
the maternal PKU are constant concerns, demanding additional efforts to the control
of the treatment. Conclusion: The awareness of the team regarding the disease and
its treatment promote the link between the professionals, patients and relatives,
improving their communication and the monitoring of the treatment. The PKU
management, is still challenging and brings out, frequently, feelings of impotence and
frustration once the theoretical formation and the biological approach are not
sufficient to embrace the complexity of the care and treatment. However, the
integration of the professionals promoted the comprehension of the factors that could
influence the treatment and actions were suggested as strategies to cope with the
problems and face challenges.

Keywords: Phenylketonuria, PKU, chronic disease, treatment, diet, stigma, health
care team.
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INTRODUCAO

A Fenilcetonuria (PKU) € uma doenga genética, de carater autossdbmico recessivo,
ocasionada pela deficiéncia ou auséncia da enzima hepatica fenilalanina hidroxilase
(PHA) responsavel pela hidroxilagcdo da fenilalanina (phe) em tirosina (tyr). A
deficiéncia dessa enzima leva ao aumento das concentracbes sanguineas de phe,
atingindo o sistema nervoso central, causando retardo mental irreversivel, de
intensidade variada (SCRIVER; KAUFMAN, 2001).

O diagnéstico deve ser preferencialmente realizado no periodo neonatal, antes do
aparecimento dos sintomas, uma vez que as lesdes neuroldgicas sao irreversiveis. A
coleta de sangue para a triagem neonatal deve ser realizada do terceiro ao quinto
dia de vida para garantir ingestdo suficiente de proteina e diminuir a incidéncia de
casos falso- negativos para PKU, permitindo, ainda, o tratamento precoce
(STARLING et al., 1999).

O Programa Estadual de Triagem Neonatal de Minas Gerais (PETN-MG) realiza a
tiagem em aproximadamente 94% dos recém-nascidos do Estado e é coordenado
pelo Nucleo de Acbes e Pesquisa em Apoio Diagnéstico da Faculdade de Medicina
da Universidade Federal de Minas Gerais (NUPAD-FM-UFMG). Além de ser
responsavel pelo diagnéstico, oferece o tratamento e o acompanhamento dos
pacientes afetados pelas doengas triadas, mediante parcerias com o Hospital das
Clinicas e as Secretarias Municipal e Estadual de Saude (AGUIAR, 2004).

Em Minas Gerais, o tratamento da PKU é centralizado em Belo Horizonte, no
Ambulatério de Fenilcetonuria do Servico Especial de Genética do Hospital das
Clinicas da UFMG (SEG-HC-UFMG) por equipe multiprofissional composta por
médicos, nutricionistas, enfermeiros, psicologos, pedagogos e assistentes sociais.
Atualmente, 295 pacientes estdo sendo atendidos pelo Servico de Referéncia. Entre
estes, 237 (80,3%) foram diagnosticados precocemente pela triagem neonatal, os
outros 58 (19,7%) séo pacientes diagnosticados tardiamente e identificados por
razdes variadas, dentre elas, serem parentes de outros triados positivamente para a

doenca ou pacientes transferidos de outros programas de triagem neonatal do pais.
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Do total de pacientes atendidos, oito (2,7%) apresentam Deficiéncia de Tetra-
hidrobiopterina (BH4) que € responsavel por quadros clinicos mais graves, pois

altera a formacao de neurotransmissores (STARLING, 2005).

O tratamento da PKU é dietético e consiste em uma dieta restrita em phe e na
utiizagdo de substituto proteico, isento ou com baixa concentracdo de phe,
acrescido de tyr, vitaminas e sais minerais (ACOSTA; YANNICELLI, 2001;
CORNEJO; RAIMAN, 2010; SHAW; LAWSON, 1994).

Na maioria dos paises, incluindo o Brasil, a manutengdo do tratamento é
preconizada para toda a vida do paciente. Assim, individuos com PKU devem
manter a dieta restrita em phe para o resto da vida, pois a sua interrup¢do esta
associada a piora do Quociente Intelectual (QIl), diminuicdo da atencdo e da
velocidade de processamento das informac¢des em adultos. Ainda, segundo alguns
estudos, a interrupcdo da dieta também esta relacionada a perda de concentracao,
hiperatividade e irritabilidade (FRANK; FITZGERALD; LEGGE, 2007; MACDONALD,
2010; NATIONAL INSTITUTES OF HEALTH CONSENSUS, 2001).

Apesar dos riscos, MacDonald et al. (2010) relataram em seu estudo que o
descumprimento do tratamento € universal, destacando que qualquer abordagem
para melhorar a adeséo ao tratamento deve ser baseada em cuidadoso diagnéstico
dos possiveis fatores associados. A qualidade da alimentacdo imposta, fatores
psicossociais, aceitacdo do diagnostico por parte da familia e do proprio paciente,
dificuldades inerentes a idade, habitos alimentares e estilo de vida podem dificultar o

engajamento adequado ao tratamento.

A conduta dietética da PKU é considerada um modelo bem-sucedido e eficaz para o
tratamento de uma doenca metabdlica hereditaria e que permite o desenvolvimento
neuropsicomotor adequado aos pacientes. No entanto, é preciso manter a
perspectiva de que os tratamentos ndo devem se basear unicamente nos resultados
clinicos de longo prazo, mas também na experiéncia de vida das pessoas que vivem
com a doenca. As pesquisas sobre adesdo ao tratamento, explorando essa
experiéncia, ttm demonstrado que o suporte profissional pode ser aperfeicoado para
melhor satisfazer as necessidades dos fenilcetondricos e dos familiares nos
aspectos médicos e emocionais (FRANK; FITZGERALD; LEGGE, 2007).
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Enfim, ndo se pode negar que o manejo da doenca cronica (DC) ainda é um desafio
para os profissionais, trazendo a tona, com frequéncia, sentimentos de impoténcia e
frustracdo, uma vez que a formacdo tedrica e a abordagem bioldgica ndo sé&o
suficientes para abarcar a complexidade do cuidado e do tratamento que exige uma

percepcao mais acurada sobre o convivio com a doenca.

Clavreul (1983) revela que o discurso meédico afasta elementos que ndo deixam de
ter interesse ao tratamento; elementos que sdo considerados estranhos a esse
discurso e ao mesmo tempo singularmente presentes. Entre eles, os sofrimentos
diversos, nao justificaveis medicamente, os distirbios funcionais, as modificacbes de
humor, as angustias que podem ser continuamente apresentadas aos médicos pelos
pacientes, deixando-os inteiramente desarmados pela auséncia de interpretacéao

cientifica aceitavel para trata-los. Para o autor:

fi (objeto da Medicina € a doenca. Uma ontologia que insiste. A doenca €
um Ser estranho ao doente. E preciso assegurar-se de sua ident i dade o
(p.121).

fO discurso médico visa essencialmente despossuir o doente de sua
doenca e, se possivel, livra-lo dela. Constituindo a doenca como uma
Entidade, o médico despossui dela o doente para fazé-la entrar em seu
pr-prio campoo (p. 136)

Um movimento contrario aponta para a Clinica Ampliada Compartilhada, uma das
diretrizes da Politica de Humanizacdo do SUS, que busca se constituir numa
ferramenta de articulacéo e inclusdo dos diferentes enfoques e disciplinas, uma vez
que o trabalho em saulde distingue trés grandes areas de atuagdo: a biomédica, a
social e a psicolégica (BRASIL, 2009).

A Clinica Ampliada e Compartilhada reconhece que, em um dado momento e
situacdo singular, pode existir uma predominancia, uma escolha, ou a emergéncia
de um enfoque ou de um tema, sem que isso signifique a negacdo de outros e de
possibilidades de acdo. Outro aspecto diz respeito a urgente necessidade de
compartilhamento com os usuarios dos diagnosticos e condutas em saude, tanto
individual quanto coletivamente. Quanto mais longo for o seguimento do tratamento
e maior a necessidade de participacdo e adesdo do sujeito no seu projeto
terapéutico, maior sera o desafio de lidar com o usuario enquanto sujeito, buscando
sua participagédo e autonomia em seu tratamento. O funcionamento das Equipes de
Referéncia possibilita a responsabilizacdo direta dos profissionais na atencédo e

construcdo conjunta de um Projeto Terapéutico Singular. A proposta da Clinica
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Ampliada é fundamentada na compreensao ampliada do processo saude-doenca; na
construgdo compartilhada dos diagnosticos e terapéuticas; na ampliacdo do objeto
de trabalho; na transformacdo dos meios ou instrumentos de trabalho e no suporte

para os profissionais de saude (BRASIL, 2009).

Vieira e Lima (2002) relataram que o desenvolvimento cientifico e tecnoldgico tem
possibilitado o diagndstico precoce das doencas e a aplicacdo de terapéuticas
adequadas. Entretanto, segundo 0s autores, mesmo com esses avangos, as
doencas crbnicas estdo sujeitas a alteracdes organicas, emocionais e sociais que

exigem constantes cuidados e adaptacoes.

Assim, considerando a complexidade do tema e a necessidade de melhor
compreender as implicacbes da PKU, este estudo foi proposto para compreender a
percepcdo da equipe multiprofissional sobre o cuidado e o tratamento da crianca
afetada, assim como identificar estratégias para a superacdo das dificuldades

vivenciadas pela equipe.

METODO

Delineou-se um estudo de abordagem qualitativa, baseado no depoimento dos
profissionais que atuam no SR do Estado de Minas Gerais sobre o cuidado e o
tratamento da crianca com Fenilcetondria. Considerando os objetivos do estudo,

elegeu-se o Grupo focal (GF) para a coleta de dados.

O GF é um tipo de entrevista em grupo que enfatiza a comunicacdo entre 0s
participantes da pesquisa, a partir de topicos que sao fornecidos pelo pesquisador
que orienta o foco, mas os dados sédo gerados pela interagcdo de seus integrantes
(KITZINGER, 2006; RIGOTTO, 1998).

Foram convidados a participar como sujeitos dessa pesquisa dez profissionais das
diferentes areas do conhecimento que atuam no acolhimento e atendimento dos
pacientes fenilcetondricos no SR. Os critérios de inclusdo considerados foram: ser
profissional do Ambulatério de Fenilcetonaria do SEG-HC/NUPAD/FM/UFMG, do
Setor do Controle do Tratamento (SCT-NUPAD) e do Centro de Educacéo e Apoio
Social (CEAPS-NUPAD) envolvidos no tratamento do fenilcetondrico. Dois
profissionais convidados ndo compareceram para a atividade, conforme

agendamento prévio. Oito participaram, entre eles: médicos pediatra e geneticista,
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nutricionistas, enfermeira, assistente social, auxiliares e técnicos administrativos.

Foram excluidos o orientador e a autora da pesquisa que conduziu o GF.

A realizagdo do encontro ocorreu em fevereiro de 2013. Para a coleta de dados, a
dindmica partiu de um roteiro pré-elaborado de cinco perguntas, a partir da revisédo
de literatura afim, da experiéncia adquirida pela pesquisadora no Ambulatério de

Fenilcetondria e de acordo com os objetivos do estudo (Quadro 1).

Quadro 1: Roteiro de perguntas para o grupo focal

Perguntas

e Como tem sido atender as criancas com Fenilcetondria e seus
familiares?

e Quala sua percepcédo ao abordar pais e familiares na 12 consulta?

e Como vocés tém percebido a adeséo ao tratamento?

e Do ponto de vista institucional, quais sdo as maiores dificuldades que o
Servico encontra e as estratégias para supera-las?

e Quais os grandes desafios que vocé identifica no tratamento e

acompanhamento das criangas com diagndstico precoce de PKU?

Antes de iniciar as atividades do GF, a pesquisadora fez uma breve explanacéo
sobre o0 estudo e o0s objetivos. Foi esclarecida a utilizacdo do instrumento de
gravacdo. O Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) e o
Consentimento Pos-Informado (APENDICE 3) foram assinados e, em seguida, os

participantes se apresentaram.

O tempo de atividade do GF foi de uma hora e dezoito minutos (1:18 h). Toda a
discusséo foi gravada em MP3 e o material coletado em &udio foi transcrito na sua
integra pela pesquisadora com o auxilio de uma académica do Curso de Graduacéo
em Nutricio da UFMG, possibilitando dessa maneira, melhor apreensdo do
conteudo gravado. O anonimato dos membros do grupo foi preservado. Para
garantir a confidencialidade das informagdes, os participantes foram identificados
por cédigos (P1, P2,...., P8).

Para a analise do material coletado, utilizou-se a técnica da Analise de Conteldo

com a realizagao de leitura flutuante de todo material coletado, seguida de leitura em
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profundidade (BARDIN, 2011). Os dados foram agrupados por temas e, num
processo classificatério, foram identificadas as principais categorias. Posteriormente,
procedeu-se a andlise final, com o tratamento e a interpretacdo dos resultados
obtidos. Durante todo o processo de andlise, a confrontagdo com os dados de

literatura e com os pesquisadores foi realizada como estratégia de triangulacéo.

Este trabalho foi aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa da Universidade Federal
de Minas Gerais (COEP-UFMG), processo CAAE 0525.0.203.000-09.

RESULTADOS E DISCUSSAQO

O tempo de atuacdo dos participantes no SR do Estado variou de um a dezoito

anos. Seis deles sédo profissionais de nivel superior e dois, de nivel médio.

Analise do grupo focal com a equipe multiprofissional

A andlise do material transcrito possibilitou a identificacdo de trés principais

categorias com suas subdivisdes, como demonstrado no Quadro 2.

Quadro 2: Categorias e subcategorias identificadas no grupo focal

Categorias Subcategorias

A.1 O acolhimento das familias no Centro de
Educacéao e Apoio Social (CEAPS)

A. Oinicio do tratamento . o _
A.2 Impressdes sobre o primeiro atendimento no

Ambulatério de Fenilcetonuria

B.1 No Ambulatério de Fenilcetonuria

B. Atuacdo da equipe . . .
multiprofissional B.2 No Centro de Educacao e Apoio Social (CEAPS)

C.1 No Servico de Referéncia

C.2 No municipio de origem da crianga com PKU
C. Dificuldades C.3 Na escola

vivenciadas N
C.4 Na adesao ao tratamento

C.5 Estratégias e desafios

A. O INICIO DO TRATAMENTO

Os profissionais que participaram do GF relataram a importancia do acolhimento dos

pacientes e seus familiares e as impressdes sobre o primeiro dia de atendimento. Na
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primeira consulta, as familias chegam muito ansiosas, tanto pela noticia quanto pelo
rapido e necessario encaminhamento ao SR, sempre que surge uma suspeita

diagnéstica para PKU.

Araujo et al.(2013) também revelaram que o primeiro encontro da familia com o
sernvico de saude de referéncia é fundamental para a vinculagdo dos profissionais e

familias que buscam um forte aliado no enfrentamento da doenca.
A.1 O acolhimento as familias no Centro de Educacéao e Apoio Social (CEAPS)

Um dos participantes do GF tentou descrever o tipo de abordagem que é realizada

no primeiro atendimento no SR.

NREsse acol hsemidorde sabe®omo gue foi a vinda dela, como que
esta o sentimento dela. Ele é mais superficial, t&? [...] E, a partir desse
acolhimento a gente consegue observar algumas questdes que a familia traz,
attdoponto de vista e@®Bcional me s mo o

O primeiro contato ocorre no CEAPS, logo ap6s a coleta sanguinea, onde os pais e
demais familiares tém a oportunidade de obter as primeiras informacdes sobre a
doenca. Nesse momento, ja é possivel observar as questdes emocionais que

afligem as familias.
Um dos profissionais relatou seu sentimento nesse primeiro acolhimento.

fEu sempre tenho uma vontade de acolher, principalmente porque a gente
esta 1A no CEAPS. A gente verifica o0 quanto essas familias ttm necessidade
de uma escuta diferenciada, de informacédo. [...] Somos o esteio, 0 suporte
gue elas tém. Entdo eu me sinto numa responsabilidade muito grande com
elaso (P2)

A necessidade da escuta diferenciada e o suporte dado as familias ao longo do
tratamento estdo implicitos no sentimento de comprometimento e responsabilidade
da equipe. O vinculo estabelecido gradativamente entre os profissionais, pacientes e

familiares pode se tornar um grande aliado no tratamento.

Bergman, Lewiston e West (1979) relataram a importancia da avaliacdo precoce de
pacientes pediatricos crénicos e familiares, visando a selecdo de intervencdes
adequadas para essas familias. Consideram de primordial importancia a

minimizacdo dos sentimentos de desamparo, dependéncia e isolamento para o
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tratamento. Enfatizam ainda, que é necessario mobilizar recursos, estimular as
familias para trazerem seus problemas e compartilhar suas experiéncias com outras

familias.

A2 Impressbes sobre o primeiro atendimento no Ambulatério de

Fenilcetonuria

Os profissionais relataram suas impressées sobre o primeiro contato com as familias

e as reacoes delas no SR.

fEu sempre notei que existe um choque muito grande por parte da familia. A
gente evita passar todas informagfes naquele primeiro contatoo(P2).

fA familia ndo sabe do que se trata, ndo sabe o que é Fenilcetonuriao (P1)

Os pais sdo notificados sobre a alteracdo no teste da triagem no municipio de
origem. O tipo de abordagem que é realizada e as primeiras informacdes sobre a
doenca podem interferir na forma como a familia vai lidar com o diagnéstico e o
tratamento, em especial, nos primeiros meses de vida da crianca. Constatam-se
sempre reacdes de choque, susto, negacdo e até mesmo resisténcia ao diagnostico

gue podera se estender ao longo do tratamento.

Um dos profissionais participantes do GF relatou a experiéncia durante a primeira
consulta realizada com a familia no Ambulatério de Fenilcetonduria.
NRA gente explica que,|[® queroapaid séi@ portadoreg
de uma mutacdo, mas que nao sao doentes e que iSso € uma coisa evolutiva,
uma coisa da natureza mesmo. E ai os pais perguntam: @em cura@ E a

gente fala: N&o tem cura, como nenhuma doenca genética tem cura, mas tem
como tratar [...] evitar que desenvolva o retardo mentalo (P5)

No Ambulatorio, a primeira consulta meédica € feita pelo geneticista com a finalidade
de esclarecer sobre a doenca e o tratamento, além de realizar o aconselhamento
genéetico. Embora o primeiro acolhimento ocorra no CEAPS, é na consulta com o
geneticista que o diagnéstico € concretizado. Apesar do impacto causado pelo
diagnéstico firmado, a cada consulta, os pais vao se sentindo mais confiantes em
relacdo ao tratamento e a equipe. Entretanto, o diagndstico inesperado traz varios
sentimentos em comum vivenciados pelas familias, como nos relataram alguns dos
profissionais.

fMuitas vezes eles podem ter raiva mesmo. Raiva da gente, raiva até do
menino. Culpa. O que eu fiz, 0 que eu deixei de fazer. A gente explica pra

en®t
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eles que isso é uma coisa normal e que pode acontecera (P5)

fl...] tem muitas m&es que se culpam por ter a crianca. As vezes, elas pensam

gue ® at® alguma coisa que(P&omeu que

AEu v e jgwndg a eacdo da familia foi mais tardia, vai repercurtir no
comportamento do adolescente. Entdo, a gente vé como a familia entende a

doen-a vai repercutir na adol egRlIfnci a

Além do susto e choque sempre presentes, outros sentimentos vao surgindo, como
raiva e culpa. Sao reacdes frequentes e esperadas, diante da perspectiva de uma

DC com provavel repercussao por toda a vida.
B. ATUAQAO DA EQUIPE MULTIPROFISSIONAL

B.1 No Ambulatério de Fenilcetonuria

Um dos profissionais relatou a sua percepcao sobre o acompanhamento pelo
geneticista ao longo do tratamento, uma vez que a abordagem genética proposta é
realizada no dia da primeira consulta.

fi...] de tempos em tempos eu acho que vale a pena uma revisdo dessa
consulta (genética). Vocé pega da primeira vez e depois acaba perdendo o

cont &5 0.
O reforco sobre a necessidade do bom controle dos niveis sanguineos de phe,
durante toda a vida do fenilcetondrico, deve ocorrer. Fiese e Everhart (2006)
sugerem que as estratégias de gestdo em equipe coesas com as familias podem

promover a adeséo ao tratamento em longo prazo.

Um dos participantes relata a sensibilizacdo e os sentimentos de solidariedade e
afetividade desencadeados entre os profissionais, pacientes e seus familiares.
fA gente fica bem sensibilizado com a questdo da doenca. E depois desses
anos todos, a gente vira realmente uma familia, né? As familias passam a ter

uma confianga muito grande na gente e a gente passa a ter um carinho muito
grande pore | a(P2)

Em contrapartida, sentimentos antagdnicos também sdo manifestados, de acordo

com o depoimento de um dos profissionais.

fMuitas vezes a familia tem uma rejeicdo a equipe, apesar da confianca. Tem
aquele que odeia a gente. Odeia no sentido de: &océ me trouxe a doenca.

Vocé me deu a noticia. Vocé me deu a dieta. Vocés estdo atras de mimo .

Tudo é culpa da gente. Entdo tem que saber lidar com isso tambémao (P1)

afe

e
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Apesar da confianca, ha familias que mantém uma resisténcia e até mesmo rejeicao
e raiva em relagéo a alguns membros da equipe. Mesmo que essas atitudes possam
ser compreendidas, ndo deixam de causar mal-estar e, as vezes, constrangimentos
durante os atendimentos. Esses sentimentos também séo descritos por Kibler-Ross
(2000) por ocasidao do diagnostico e durante o convivio com a doenca,

principalmente aquela de natureza crénica.

Alguns profissionais relataram suas dificuldades com determinadas familias e que,

as vezes, um sentimento de impoténcia se manifesta.

AEu como profissional mui tas vezes

tratamento é eficiente. Mas é claro que muitas vezes a gente desanima diante
de determinadas familias, de determinados pacientes. A gente tem que falar
sempre a mesma coisa e ndo pode desanimar. E um sentimento de
impoténcia. Aindabem que tem tratamentos (PqQue

A sensacao de impoténcia, muitas vezes, assusta os profissionais, especialmente,
qgquando ndo ocorre a aderéncia esperada ao tratamento. Essa ndo adesdo pode
estar relacionada ao controle inadequado dos niveis sanguineos de phe, ao
absenteismo as consultas e as transgressdes dietéticas. Entretanto, € necessario
reunir forcas e muito animo para tentar desvelar, compreender e buscar solucdes
para os problemas estruturais enfrentados pelas familias, além do diagndstico; e até
mesmo mobilizar recursos para atingir pacientes e cuidadores.
i 8 vezes um sentimento de conquista e de impoténcia também acontece
conosco. A gente percebe que o diagndéstico € mais um detalhe naquela
familia, que muitas vezes tem tantos outros problemas. Tem problema de
desemprego, de vulnerabilidade social, de violéncia domiciliar. Entdo a gente

percebe que naquele emaranhado de situacdes e problemas, surgiu mais um,
gue € o diagndsticoa (P3)

No estudo realizado por Silva et al. (2010), as autoras relataram que, quando a
dindmica familiar ja era conflituosa antes do aparecimento da DC, essa passa a ser
um fator estressor a mais no ambiente familiar, exigindo, desse modo, muito mais de

seus membros.

Segundo a diretriz da Clinica Ampliada e Compartilhada, quanto mais a doenca for
compreendida e correlacionada com a vida, menos chance havera de se tornar um
problema somente do servico de saude. Nesse sentido, é importante que ocorra a
escuta e o acolhimento de todas as queixas e sentimentos vivenciados pelos

usuarios e que os vinculos e afetos possam ser explorados. Tanto profissionais

S «O0
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quanto usuarios, percebendo ou ndo, depositam afetos diversos uns sobre o0s
outros. Isto ajuda a melhor compreender-se e a compreender o outro, aumentando a
chance de ajudar a pessoa doente a ganhar mais autonomia e lidar com a doenca. E
importante destacar que a culpa e medo nado sejam utilizados como aliados. A culpa
paralisa, gera resisténcia, além de poder humilhar. E mais produtivo tentar construir
uma proposta terapéutica pactuada com o0 usuario e com a qual ele se
corresponsabilize. O dialogo e informacédo sdo boas ferramentas na apresentacao
dos possiveis riscos, de modo que o usuario possa discuti-los e negociar com a
equipe os caminhos a seguir. Enfim, a doenca ndo pode ser a Unica preocupacao da
vida. A vida é mais ampla do que 0s meios que as pessoas vao encontrando para
gue ela se mantenha saudavel (BRASIL, 2009).

Por outro lado, a integracdo da equipe e a troca de experiéncias entre 0s
profissionais, que atuam nos setores do NUPAD, também foram ressaltadas em

alguns relatos.

fAlgumas vezes a propria equipe observa alguma caracteristica da crianca
que nao ta normal e ja vai atras do médico, jaA encaminhao (P1)

FEu acho que o pessoal que atende no ambulatério, ndo tem tanto contato
com o Municipio e [...] expde a dificuldade da familia [...]. O meu contato n&do
é diretamente com a familia. E mais com a Unidade de Saude [..] E assim, a
troca de informacdes entre nés profissionais, eu acho isso bastante
interessante. A gente consegue ver os dois lados, tanto o da familia e o lado
do Municipioa (P6)

fEu até queria ressaltar a importancia da equipe estar coesa, ter um bom
didlogo, a gente estar sempre fazendo as reunides [...]. Isso é importante,
porque a equipe nos da suporte [..] até do ponto de vista emocional, pro
nosso fazer profissional. Eu acho que a gente hoje estd bem afinado, bem
entrosado [...]. Quem tem a ganhar somos todos nés do servico e com certeza
as familias e os pacienteso (P3)

fA gente viu como é importante a equipe multiprofissional, que ndo é sé o
ambulatério da Fenil. Tem toda uma rede de protecdo e de acolhimento
dessas familias que vai acolher essas familias nesse sofrimentod (P4)

A troca de saberes possibilita captar o olhar diferenciado de cada membro na
equipe, que permite uma observacdo mais ampla e, ao mesmo tempo, singular de
cada paciente e respectiva familia. As questdes que surgem nas reunifées semanais,
pré-ambulatorio, servem de guia para auxiliar no atendimento, na interlocucdo com a
familia, na resolucéo dos problemas e na realizagdo dos encaminhamentos a outras

especialidades. A equipe também funciona como estratégia de sustentacao
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profissional no enfrentamento de situagdes adversas, um tipo de fortalecimento que,

em cadeia, pode wvivificar a relagdo com os familiares e pacientes.

As reunides em equipe sdo consideradas espacos privilegiados de didlogo para a
articulacdo dos diversos recursos de intervencdo dos quais ela dispde e é preciso
que haja um clima em que todos tenham direito & voz e & opinido. A medida que a
equipe consegue perceber seus limites e suas dificuldades, ela pode pedir ajuda.
Quando existe um interesse sobre determinado tema, a capacidade de aprendizado
€ maior. Portanto, este é, potencialmente, um excelente espaco de troca e

aprendizado, de formacao permanente (BRASIL, 2009).

A equipe multiprofissional é, hoje, uma realidade incontestavel e necesséria em
todos os espacos onde se praticam acfes que visam a melhoria da qualidade de
saude e de vida das populacdes. A questdo € como fazé-la funcionar de modo
homogéneo, democratico, agregador e cooperativo. O trabalho em equipe pode
funcionar como um dispositivo para encontrar caminhos criativos e construtivos na
resolucdo de problemas complexos, desde que a especificidade de cada profissional
seja respeitada, e as areas comuns sustentadas em praticas e saberes do conjunto

de profissionais.

A Clinica Ampliada prop6e entdo que o profissional de salude desenvolva a
capacidade de ajudar as pessoas, ndo sO a combater as doencas, mas a
transformar-se, de forma que a doenga, mesmo sendo um limite, ndo a impeca de

viver outras coisas na sua vida (BRASIL, 2009).

O NUPAD conta com varios setores trabalhando em rede; desse modo, assegura
um processo bem-articulado entre estes e os municipios de origem dos pacientes.
Essa integracdo otimiza a busca ativa, as coletas e o processamento das amostras
sanguineas em tempo habil. A conexdo entre o CEAPS e o Ambulatério de

Fenilcetonaria também possibilita maior efetividade nos atendimentos.
Outra questéao relatada no GF foi o aprimoramento profissional da equipe.

i O profissionais tiveram a vontade de se especializar um pouco mais na
doenca, justamente para tentar conduzir da melhor maneira possivel o
tratamento. A gente sempre tenta estudar para que essas familias tenham um
atendimento mais qualificado da nossa parte [...]0 (P2)
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O numero crescente de pacientes, a diversidade de casos, a variedade de
problemas enfrentados pelas familias e filhos com PKU trazem uma nova demanda
de conhecimento para a equipe. Por essa razdo, os profissionais tém buscado
aprimoramento em cursos de especializacado, mestrado e doutorado, desenvolvendo
estudos referentes a doenca, ao tratamento e ao conhecimento dos fatores que

poderéo interferir em sua adesao.

B.2 No Centro de Educacgéo e Apoio Social (CEAPS)

Nos dias de consulta, algumas atividades ocorrem de forma sistematica no CEAPS,
durante o turno da manhd, apdés a coleta sanguinea. Alguns dos profissionais
participantes relataram suas impressoes.
AT°mM uns que quando v° o0s brinqued.u.os | §,
nao tem em casa o que tem la. Tem até um que fala: dNossa, eu adoro vim em
Belo Horizonte. Entdo eles ficam a parte da manhd na brinquedoteca

brincando. [...] porque ja que vao ficar o dia todo, tem uma atividade pra eles
fazerema (P8)

A atuacdo do pedagogo no CEAPS é recente, tratando-se de uma proposta de
atuacdo em espacos nao escolares, mais especificamente na area da pedagogia
hospitalar, com o intuito de compartilhar e dialogar com os saberes das outras areas
de atuacdo como: medicina, enfermagem, nutricdo, psicologia e servico social,
mediado com o campo educacional. A brinquedoteca é uma das atividades ludicas
conduzidas pela pedagoga para os pacientes que aguardam a consulta no
ambulatorio que, além de proporcionar entretenimento, permite a socializacdo entre
eles. Os profissionais que participaram do GF reconheceram que a estratégia € um

diferencial muito atrativo para as criangas.

Outra atividade mencionada pelos profissionais foi a de grupos operativos com as
familias. Realizados semanalmente com frequéncia planejada, temas livres ou por
demanda séo trabalhados.
Al . . .1 n-s estamos tamb®m fazendo grupo:

trabalha um tema e também tem temas livres que as familias trazem e vao
discutindo com a gented (P3)

A organizacdo de grupos como modalidade de atencdo coletiva a populacdo tem
sido cada vez mais frequente nos servicos de saude. O referencial teérico mais

utilizado nesta pratica € o de Pichdn-Riviere, psicanalista e médico argentino, que



121

define grupo operativo como um processo coletivo de aprendizado. Um conjunto de
pessoas ligadas entre si num espaco potencial de transformacé&o individual, por meio
de uma experiéncia de grupo que estimula os participantes a uma atitude
investigativa, transformando esse aprendizado em mudanga. Segundo Soares e
Ferraz (2007), em geral, esses grupos tém como critérios organizadores o tipo de
doenca, a idade, entre outros. Dentre os beneficios dessa modalidade de
atendimento destacam-se: maior otimizacdo do trabalho com diminuicdo das
consultas individuais; participacdo ativa do cliente no processo educativo e o
envolvimento da equipe de profissionais com o cliente. As autoras ainda enfatizam
que é indispensavel aos profissionais de saude a discusséo e a aprendizagem sobre
os fendbmenos coletivos, com a finalidade de compreender os fundamentos tedricos

da dindmica grupal e ampliar o seu olhar sobre o grupo.

Neste estudo, um dos profissionais revelou que a interrup¢cdo momentanea desses

grupos provocou uma demanda reprimida entre as familias.

fHouve um periodo de transicdo em que a gente ficou impossibilitado de fazer
esses grupos e agora a gente esta retomando, [...]. Entdo, eu observo que ha
uma demanda reprimida. Essas familias estdo trazendo muitas questbes
interessantes, ndo s6 com relacdo ao tratamento especifico, mas em relagéo
ao dia a dia, a sua rotina. Esse didlogo entdo, esta sendo interessante porque
muitas familias saem de |4 aliviadas de alguma forma. Entdo, estdo sendo
produtivos esses grupos. Isso vem acontecendo no CEAPS e eu acho que é
um trabalho que a gente consegue fazer no sentido de somar com todo nosso
atendimentoo (P3)

Y

A retomada das atividades, que ocorre paralelamente a brinquedoteca, tem
possibilitado as familias trazerem muitas questdes importantes. Situacdes que,
muitas vezes, sao vivenciadas por outras pessoas ali presentes, e que podem
amenizar a gravidade do problema ou, quem sabe, o encontro de solugdo por meio
da discussdo em conjunto. Apesar disso, ha gqueixas quanto a auséncia da equipe

clinica nessas atividades, conforme relatado por um dos participantes.

AOs grupos o0 paggengettamviats la KOUCEAPS, eu acho que a
gente tem até mesmo que ter um pouco mais de participacdo dos
profissionais do ambulatério. Ir o geneticista, um dia ir o pediatra, tem outras
questdes que as maes elas tém muita divida e tudo. As préprias questbes da
nutricdo, do aleitamento materno [...]. Entdo, eu acho que esse tipo de
informa-«o ® suP@r i nteressantedo.
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A presenca dos membros da equipe de atendimento clinico tem sido solicitada, uma
vez que surgem demandas nas diversas areas de atuacdo que precisam ser

contempladas.

Percebe-se que as duvidas relativas a doenca ou o falar a respeito desta ndo se
esgota no atendimento ambulatorial. Os envolvidos parecem ter uma necessidade
recorrente de colocar em cena o assunto, evidenciando que a doenca extrapola o

alcance das instituicdes, onde socialmente & permitido vivencia-la.
C.DIFICULDADES VIVENCIADAS

C.1 Dificuldades no Servico de Referéncia

A expansdo do Programa de Triagem Neonatal e o crescimento da equipe também

trouxeram algumas dificuldades, conforme relataram trés profissionais.

fO Programa abrange assim Minas Gerais inteiro, varios niveis culturais.
Entédo, tém reacdes de tudo quanto é possivel da familia. [...] muitas vezes a
cidade de origem é muito precaria e mesmo nas cidades mais avancadas,
nem os proprios profissionais conseguem dar uma informacao inicial do que
seria a Fenilcetonuria. Entdo, as vezes, nem o médico sabe abordar uma
criangca com Fenilcetonuriao (P5)

fA equipe foi crescendo e o préprio nUmero de pacientes cresceu bastante,
também. Ai sim, as dificuldades comecaram a aparecer em relagcdo ao
entendimento da propria Fenilcetondria. [...] As vezes a gente nessa posi¢io
paternalista, acaba tirando autonomia da propria crianca. O profissional ele
acaba tirando um pouco a autonomia e reforcando o papel de mae, né?
Entdo, muitas vezes o profissional acaba escorregando nisso tambéma (P1)

fH& algum tempo, os contatos eram diretamente com as familias pra falar
sobre consulta, pra pedir exame. Entdo, acredito que isso também fez com
que a familia se acomodasse um pouco. E aquilo que ele falou: aMicm, o
programa foi muito paternalistad...]a (P3)

A Triagem Neonatal no Estado vem ampliando sua complexidade ao longo dos vinte
anos de existéncia. O carater paternalista inicial, para prover a assisténcia, promovia
dependéncia e passividade aos pacientes e familiares. A medida que o SR vem se
reestruturando para atender as novas demandas e aprimorando 0s processos de
trabalho, essa préatica tem sido evitada. Espera-se que o individuo envolvido no
tratamento deva se apropriar do mesmo e conquistar, por si s6, sua independéncia

e, com autonomia, exercer os direitos e responsabilidades.
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Se por um lado o servi¢co cresceu em abrangéncia, ao longo dos anos de tratamento,
as familias se acostumaram com as comodidades que o mesmo oferecia. Havia
certa informalidade que, se por um lado aproximava as familias, por outro, as
colocava dependentes, dividindo com terceiros ou atribuindo a eles a

responsabilidade pela adesao ao tratamento do fenilcetondurico.

A perspectiva de organizacdo do fluxo também foi comentada pelos profissionais.

fA questao da descentralizacdo que a gente fala tanto, quando é que a gente
vai fazer isso® (P4)

fEu acho também por outro lado que a equipe talvez néo tenha tanta perna e
tanta estrutur dPlpra tanta coi sabo.

A centralizagdo do tratamento no SR em Belo Horizonte é mais um agravante, no
que tange ao custeio, pelos municipios, das despesas de transporte dos pacientes e
acompanhantes. A descentralizagdo parcial do tratamento da PKU € uma proposta
em construcdo. Inicialmente, esse processo exigira esforcos profissionais adicionais
e que implicariam maior envolvimento dos municipios, pacientes e familiares. Ao
final de sua implantacdo, espera-se que a qualidade do tratamento seja mantida,
com monitoramento mais adequado dos pacientes possibilitando, além da
racionalidade de recursos aos municipios envolvidos, maior qualidade de vida aos

fenilcetonuricos e familiares.

O SCT é o responsavel por contatar os municipios para agendar as consultas e
identificar os motivos das faltas. Também solicita o acompanhamento das familias
em seu domicilio sempre que necessario e reforca a importancia de se viabilizar os
encaminhamentos para as especialidades. Essa forma de comunicacdo vem
consolidando, progressivamente, um vinculo das Unidades de Saude com as
familias. Os profissionais do SCT que atuam diretamente junto os servicos de saude
dos municipios relataram suas percepcfes em relacdo as medidas tomadas para

melhorar a comunicagao entre eles.

AANnti gamente as uni dades nem sabiam da
quando ligamos parafalarda consul ta, j 8 at® gPAbem qu

A Qu a n d twés @tisnos exames consecutivos estdo alterados, a gente faz
contato e pede pra fazer busca ativa. A gente pede pra olhar tudo. Pergunta
na escola como é que esta o acompanhamento. Se tem algum atraso, se ndo
tem. [...] Entdo, a unidade da retorno e coloca: dNossa, mas essa familia é téo
complicada, é tao dificild Ai a gente ja vai e aproveita: Aqui, VOCé nao tem
como encaminhar para a psicologia, ndo? Pra t4 passando por psicélogo,
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neurologista, cardiologista também, no caso das criancas que estdo com
obesidade. Entdo, a gente j4 pede pra unidade jA& acompanhar o paciente
como um todo, ndo s6 uma doenca, mas olhar toda a situagdo dele. Do
paciente e da familiao (P8)

Um dos profissionais, em seu depoimento, relatou a experiéncia dele em relacéo a
necessidade do psicélogo estar sempre presente e a disposicdo para 0S
atendimentos.
fQuando tinha psicologo que ia no ambulatério, que atuava com essas
familias, ou mesmo no teste de sobrecarga, existia uma demanda maior das
familias. Pelo menos eles chegavam e falavam assim: d&u preciso falar com a
psicélogad Entéo tinha o profissional e eles chegavam. Agora eles ja sabem

gue nao tem. Mas, tem a demanda [...]. A gente j4 vé que aquela pessoa tem
uma demanda com apsicologa.Exi st e uma dem@hda enor me

Durante um periodo prolongado, houve uma interrupcdo dos atendimentos com a
Psicologia e, com isso, a perda de referéncia das familias e pacientes que buscavam
uma escuta diferenciada. Assim, muitas demandas chegavam aos outros
profissionais que, na maioria das vezes, apesar de realizar a escuta e o acolhimento,

nao conseguiam prestar um atendimento propriamente dito.

WEGLAGE et al. (2000) relataram que pode haver aumento da frequéncia dos
desajustes psicossociais em pacientes pediatricos com enfermidade crénica. Por
esse motivo, 0s autores sugerem que o tratamento da PKU deva incluir apoio

psicossocial ndo so para pacientes, como também para os familiares.
C.2 Dificuldades no municipio de origem da crianca com PKU

O modelo de assisténcia centralizada em Belo Horizonte vem dificultando a
vinculacdo do municipio aos pacientes, ali residentes, e o proprio conhecimento
sobre a PKU. Os profissionais participantes do GF revelaram as consequéncias do

baixo vinculo com a Unidade de Saude (UBS).

AAi nda existe uma resist®°ncia de al guma
Unidade de Saude. A maioria com uma situacédo financeira melhoro (P7)

i Agente vé que os municipios estdo ligando mais pra gente agora pra
perguntar sobre orientacdo de coleta, como € que faz, como é que funciona.
Pelo menos eu percebi que esta surgindo mais demanda do municipio em
relacdo ao tratamento e acompanhamentoo (P6)

fAcontecem muitas questfes que sdo de atencdo basica mesmo. Mas, tem
uns que querem falar com a gente, acho que mais € para validar alguma
coisao (P4)
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Em geral, quando familias se mostram resistentes ao uso das UBS, h& dificuldades
em monitorar o tratamento, sobrecarregando o SR, especialmente os atendimentos

no Ambulatério de Fenilcetondria.

Por outro lado, embora seja minoria, ha algumas familias que dispensam o

atendimento médico no SR por ja terem um pediatra particular.

fl...] Tem uns que se recusam a serem atendidos por nés, porque ja tém um
pediatra particular, mas sdo pouquissimosa (P4)

Outra dificuldade no municipio de origem da crianca com PKU foi apontada pelos

profissionais.

AAcho que um dos probl emas que i nt
questdo do TFD (Tratamento Fora de Domicilio). O paciente deixa de vir a
consulta por ndo conseguir o transporte adequado, pois a viagem € longa,
desconfortavel e os carros ndo possuem estrutura para viajar com estes
pacientes. Municipios com dificuldade de conseguir a viagem para o paciente
faz com que o mesmo falte diversas vezes nas consultas, interferindo no
controle da Fenilcetonariao (P7)

Um dos motivos mais frequentes para o absenteismo € a liberacdo do Tratamento
Fora do Domicilio (TFD), um beneficio concedido aos pacientes que necessitam de
tratamento fora do municipio onde residem. Esse problema esta sendo minimizado
por uma medida que vem sendo adotada, conforme o relato de dois participantes.
00 absente?2smo d,porque a igante liga §.f pra bvesar e

costuma pedir ao municipio pra dar um retorno de que eles comunicaram a
familia. Ai eles confirmam que afamil i a v a i estar VR7/ndo

ATem f am?| igae cansegue @ T&-B. Mas a gente vé assim relatos de
problemas com ambulancia, a ambuléncia ndo estd num estado adequado de
conservacgao, motorista que as vezes faz muitas viagens e esta cansado pra

7

vim e a gente sabe que Minas Gerais € muito grande. Tem familias que
viajam oito, nove, dez horas. Tém familias que faltam por causa desse servico
gue néo é prestado adequadamentea (P3)

A rotina estabelecida pelo SCT, para confirmar o agendamento das consultas e

buscar pontualmente 0os motivos para 0s nao comparecimentos as mesmas junto

aos municipios, vem contribuindo para a redugédo do absenteismo.

Segundo o relato de um dos profissionais participantes, quando o municipio
apresenta dificuldades para transportar todos o0s pacientes, as vezes, O0S
fenilcetonaricos acabam sendo preteridos por outros, uma vez que esses com

diagndstico precoce e em tratamento regular ndo apresentam os sinais da doenca.

erf el

na
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AROs pacientes de fenil gue iniciaram t
sequelas, sinais, sintomatologia, ndo ha uma visdo de doenca cronica,
portanto priorizam outros pacPr/gntes no (

C.3 Dificuldades na escola

O desempenho escolar é sempre uma das preocupac¢fes para 0s pais e a equipe de

atendimento.

Um dos profissionais relatou o sentimento de impoténcia dele diante das familias,

uma vez que o discurso médico sobre a possibilidade de danos neuroldgicos €

distante da realidade das mesmas por ndo encontrarem sinais objetivos de doenca

no(a) filho(a).
NE essa quest«o da escola que a gente fe&
impoténcia também do profissional; porque vocé fala de maneira subjetiva o
gue pode acontecer, mas eles ndo tém nada no concreto que realmente
acontece. Isso s6 é concretizado quando eles véem que o desempenho da
crianca esta ruim na escola. Precisa de testes de rotina cognitivos pra que a
familia acredite na informacéo que vocés estdo dando. Eles s6 vao acreditar

quando a mae vier e falar assim: Minha filha esta com dez anos e tem que ir
pra ARPAEO.

AAcho que s-:- <cai a ficha n®) momento em (
Uma vez que ndo ha nada de concreto que possa servir de alerta para as possiveis
perdas cognitivas do filho, o acompanhamento sistematico do desenvolvimento
neuropsicomotor poderia elucidar melhor o desenvolvimento da crianca antes de
chegar a idade escolar. O prenuncio de encaminhamento para a APAE torna a

situacdo mais desesperadora, talvez, por se concretizar a possibilidade do retardo
mental.

Muitos pais também ndo tiveram a oportunidade de estudar e, em principio, ndo
reconhecem a importancia do ensino para o futuro dos filhos. Nesse sentido, os
profissionais relataram que pode haver falta de estimulo para os estudos na familia.
Entretanto, a falta de estudo nos bancos escolares ndo significa falta de instrucdo e
aprendizado continuado. O fenilcetonurico pode ter aspiracdes mais modestas para

o seu futuro, diferente daquele que a equipe imagina ser o melhor para ele.

ROs pais " s vezes el es s«o0 anal fabetos.
Tem meninos que tém exame nomal e tal, que outro dia um virou pra mim e
eu fal ei : codtMuarcestudar® Ele td formando na oitava série. Ele

falou: O6N«o. Eu quero ficar na o(B4 a, pr 8§
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AA gente tem um caso de uma crian-a que
gue quando ela tinha seis anos ela sabia escrever o nome dela. Pai e mae

muito humildes, pais alcodlicos, aquela situacdo social bem grave. O exame

del a tava p®ssi mo. A2 cheguei e fal ei ¢
exame rui m, el a n«o vai conseguir ter wu
m«e Vvirou pra mim e fal ou aandfabetas, eldaEu e
sabe escrever o nome|[ddgRlhAO T8 bom demai s

A escola parece ndo estar preparada para o acolhimento do individuo que se difere
dos demais. Mesmo que compreenda essa necessidade, muitas vezes, ela tdo tem
condicbes para um atendimento diferenciado. Alguns dos participantes do GF

guestionaram o acolhimento do fenilcetonurico na escola e a inclusao social dele.

AConversar com cantineira, conversar colil
da insercédo social do menino na hora da merenda: 6 Que n«o ® pra s
|l sso ® uma orientaPx®o que a gente d§go.

ASe a popul a-«o0o em geral tem condi - «x0o d
as outras doencas cronicas, Sindrome de Down, por qué o fenilcetonurico que
tem algum problema n&o pode ser acolhido? Por exemplo, aquele rapaz com
diagnastico tardio falou que ndo gosta mais de ir para a APAE, que ele quer ir
pra escola, porque quer aprender a ler e a escrever. E ele tem direito. Ele tem
esse objetivo e a APAE fala que ele ndo tem condicdes. Ele escreve o nome
del e, el e consegue ver s2| abas. EP4)«o0 el

AN-s inclusive estamos ol hando (B3)i ncl us «
Observa-se, muitas vezes, o isolamento dos fenilcetondricos, para preserva-los,
principalmente em relacdo a dieta. Considerando que a escola exerce uma influéncia
marcante na vida das pessoas, 0s eventos adversos poderdo resultar em prejuizos

importantes do ponto de vista intelectual, emocional e no convivio social.

Um dos participantes do GF relatou seu otimismo diante da possibilidade de ser

desenvolvido um trabalho psicopedagdgico junto a essas criangas.

AEu tive uma boa surpresa outro dia ¢co¢
acolheram muito bem a questdo da psicologia e da pedagogia. Era uma coisa

gue eu estava muito preocupada, que a gente sempre conversou. A inclusao

desses meninos na sociedade. Porque alguns ficam com algumas limitacdes

gue "~ s vezes a pr-pria fam?2lia n«o ent ei
ele ndo pode fazer isso, ele ndo pode fazer aquilo® (P4)

C.4 Dificuldades na adesdo ao tratamento

O tratamento continuo requer rotina rigorosa ndo s6 em relacdo a dieta, mas
também aos retornos frequentes no SR e as coletas sanguineas mensais no

municipio de origem, a partir do segundo ano de vida.
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Inicialmente, apesar do impacto do diagndstico da PKU, o tratamento € mais
simples, especialmente no primeiro ano de vida. Porque, nessa fase a crianca é
totalmente dependente e a dieta é relativamente simples. Ao adquirir
progressivamente autonomia, a crianca € estimulada para a ingestdo de outros
alimentos, comuns a populacdo, mas proibidos ao fenilcetondrico. Um dos
participantes revelou a sua percepcdo quanto a dificuldade de aderir ao tratamento

da PKU.

ATem uma di ficuldade muito g¢tf aagbtde va
pelas fases da vida, por observacao clinica que até um, dois anos, eles tém
uma adesdo muito boa. No primeiro ano, tem o diagnostico muito recente na
cabeca das familias, o retardo mental irreversivel. A dieta é muito mais
tranquila, a crianga ndo tem autonomia, ele recebe o que a mae oferece o que
a familia oferece. Mas, na medida em que essa crianca vai crescendo e pelo
guadro de normalidade clinica que ela apresenta, vai tendo uma transgressao
alimentar, [...] principalmente por parte dos familiareso (P1)

Segundo estatisticas oficiais, apenas cerca de 50% dos pacientes com doencas
cronicas em paises desenvolvidos aderem, a longo prazo, a terapia apropriada.
Portanto, € necessario realizar uma avaliacdo precisa sobre o comportamento de

adesdao para o planejamento de um tratamento eficaz e eficiente (WHO, 2003).

Uma das fenilcetondricas entrevistadas no estudo de Frank; Fitzgerald; Legge
(2007) afirmou sempre explicar a situacdo dela quando se encontra em
circunstancias sociais como uma forma de ndo parecer rude, devido a falta de
opcOes de alimentos durante eventos. No entanto, outros entrevistados relataram
transgredir eventualmente a dieta, quando o conforto e os sentimentos das pessoas

estdo em jogo.

Burgard (2007) relata que é preciso ter cuidado para ndo subestimar as dificuldades
de adesdo. O autor ressalta, ainda, em seu estudo, que 0s pacientes precisam ser

apoiados e ndo punidos, e os profissionais precisam ser treinados em aderéncia.

Alguns profissionais ressaltaram dificuldades com os familiares, quanto a aceitacao
do diagnéstico.
AfH8 casos de resist®°ncia da fam?2l i a

com que mae/paiffamilia ndo sigam a dieta necesséria. [...] Acho que a
guestdo social também interfere. Muitas das vezes a familia tem vergonha

frente " sociedade de assumir qu(®8) seu

ad

fi
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A resisténcia da familia em aceitar o diagndstico de PKU contribui para a ma adesao
ao tratamento. Além disso, parece que, quanto mais prolongada for essa negacéo, a

repercussao negativa para o individuo afetado € potencializada.

Smith; Breasley; Aeds (1990) em seu estudo sobre a inteligéncia e o tratamento
dietético na PKU relataram que os dados sugerem que, muitas criancas tratadas
precocemente, continuam a sofrer um grau leve de dano neurologico, pelas
dificuldades de controlar totalmente a anormalidade metabdlica. Isso reforga, ainda
mais, a necessidade do tratamento permanente com boa adesdo a dieta e bom

controle dos niveis sanguineos de phe.

A partir de alguns relatos, um aspecto positivo surgiu no GF. Os profissionais
perceberam que quando as familias tém a oportunidade de ver a eficacia do
tratamento em fenilcetondricos mais velhos, passam a ter maior estimulo para

seguirem o tratamento.

A NoO ambul at - ri o, VO ser abordados
positivos da doenca. A gente acredita que € mais positivo, quando eles véem
um fenilcetonurico mais velho. Quando eles véem que realmente o tratamento
surte efeito. Pra el e@2)isso ® muito

Outro desalfio relatado pelos profissionais foi 0 adolescente com Fenilcetondria.

fi Ese adolescer da Fenilcetonuria, eu acho que a gente tinha que ter um olhar
diferenciado sobre ele, porque vai ser novo pra todo mundo né? Quando fica
adolescente, ele tem o proprio saber, ele tem como escolher as coisas. Como
gue a gente vai fazer na questao da gravidez, que agora essas criangas estao

Y

grandes e t°m u®)Ilivre arb2trioo?

AA gente adol esceu | unm.t]ddscnatmcionestass s
que a gente aborda a questdo da sexualidade? Sera que é da nossa
competéncia? Independente de quem é o profissional mais adequado, a gente
tem que falar, porque a gente esta se sentindo inseguro, a gente quer que
esses meninos se cuidem. A inseguranca dos pais em relacdo a adolescéncia
também é muito grande. Eu acho que agora a gente tem que fazer estratégias
mai s diretas, objet.(PRas, e r8pidas

A adolescéncia é marcada por uma fase tumultuada de rapidas e intensas
transformacdes. Esta passagem nao se da de forma constante e progressiva, mas
sim com avangos e regressos, e a sua duracao é determinada pelo transcorrer do
tempo ou da idade (CARVAJAL, 2001).

As caracteristicas emocionais, as manifestacdes comportamentais e a adaptacao

social do adolescente dependem de uma relagdo social e cultural que inspiram

cons

men i

pra i
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cuidados em qualquer situacao. O processo de adolescer, vivenciado pelo individuo
que ja convive com uma DC, pode torna-se significativamente mais dificil e
complexo, sobretudo quando envolve restricoes dietéticas severas. Frank, Fitzgerald
e Legge (2007) relataram em seu estudo que a partilha de alimentos pode ser um
grande simbolo de relacionamento, amizade, confianca e até intimidade. Devido a
isso, em algumas situacbes o ato de recusar alguma comida pode significar a

negacao de intimidade ou criar um sentimento de hostilidade.

Ampliar a clinica € aumentar a autonomia do usuario do servico de saude, da familia
e da comunidade. A Clinica Ampliada e Compartilhada propicia a integracdo da
equipe de trabalhadores da saude de diferentes areas, em busca de um cuidado e
tratamento, de acordo com cada caso, com a criagdo de vinculo com o usuario. A
vulnerabilidade e o risco do individuo sdo considerados e o tratamento é feito ndo sé
pelo saber dos especialistas clinicos, mas também leva em conta a histéria de quem
esta sendo cuidado (BRASIL, 2009).

A equipe do SR reconhece que precisou aprender a lidar com as novas demandas
da adolescéncia e, em varios momentos, sentiu-se insegura quanto a abordagem. O
adolescer com PKU traz novas perspectivas, demandando alternativas para conviver
com um tratamento permanente e, nessa fase da vida, os adolescentes poderédo se
sentir ainda mais diferentes do grupo a que pertencem. Essa realidade leva os pais
e 0s profissionais a buscarem uma forma de aproximacdo, de ouvirem e serem
ouvidos pelos fenilcetonuricos, ou seja, é importante criar condi¢gdes favoraveis para

enfrentar esse periodo.

Ferreira et al., (2013) relataram que o profissional que atende ao adolescente deve
estar preparado para abordar questbes emocionais com objetivo preventivo,
diagnéstico ou terapéutico. As condutas de risco na adolescéncia séo frequentes e
acarretam conseguéncias sociais, organicas e emocionais, agravadas em paises
como o Brasil pela grande exclusdo social. Os autores recomendam, ainda, alguns
pontos para facilitar a relagdo com o adolescente, tais como o sigilo, saber ouvir e

despender maior tempo no atendimento a um adolescente.

Moreira e Dupas, 2006 realizaram um estudo sobre o convivio de criancas e
adolescentes com diabetes tipo 1 e relataram que esses individuos, quando

comparados a um grupo-controle, demonstraram baixa autoestima. Os autores
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sugerem que é preciso compreender seus comportamentos, medos e anseios para
apoia-los nos diversos ambitos dessa experiéncia que abarca principalmente o
fisico, o emocional e o social. O estudo também revelou que as dificuldades e
conflitos entre os pais e adolescentes estao relacionados ao foco dos primeiros no

futuro, enguanto os adolescentes se fixam no presente.

Segundo a literatura internacional (ACOSTA et al., 2003; CRONE et al., 2005) a
adesao ao tratamento parece declinar com a idade. Entretanto, no estudo de Nalin
(2010) os pacientes com mais idade foram classificados como aderentes ao
tratamento, em relacdo a phe plasmatica no Gltimo ano. O mesmo ocorreu com 0s
pacientes com diagnostico tardio para PKU. Dados recentes de centros europeus de
tratamento também sugerem que a adesdo estd melhorando entre os adolescentes
(MACDONALD, 2010). Um dos participantes deste estudo também relatou a

percepcgao dele no tocante a essa questao.

ANo per2o0do da adolesc®°nci a, a 1 mp
melhora. Eu acho que a propria responsabilidade do adolescente. Ndo sao
todos também, mas é por questdes de objetivos na vida mesmo. Eu vejo que
na adolescéncia ele parece que retoma o tratamento depois de um periodo de
gue todo mundo da pitaco na dieta dele. Entdo uma das coisas que a gente
tem pensado em trabalhar, é justamente isso, a autonomia do adolescente,
para que ele faca dieta, ele se responsabilize. Porque até entdo todo mundo é
dono dele, né? E o profissional de salde, sdo os pais, é a familia [...]o (P1)

Se por um lado, a adolescéncia traz uma série de expectativas, duvidas e
dificuldades de viver e conviver com essa fase, por outro lado, percebe-se que esse

periodo pode ser uma oportunidade de assumir o comando da propria vida,

melhorando a adesé&o ao tratamento, com vistas a um futuro mais promissor.

E comum observar, que as pessoas, de modo geral, pensem em um futuro
promissor para os jovens a partir da formacao académica de nivel superior. Deve-se
cuidar para que essa expectativa de vida ndo se estenda, de forma generalizada,
aos fenilcetonuricos que apresentam boa adesdo ao tratamento com controle
adequado dos niveis sanguineos de phe. As aspiracdes pessoais sao inerentes a
cada um e podem ser influenciadas por questdes sociais, amparadas no meio em

que vivem, na experiéncia e estrutura familiar, assim como no estimulo aos filhos.

Dois dos participantes relataram o que percebem como expectativa dos pais,

educadores e dos profissionais que acompanham os pacientes com PKU.

res s «



132

ARA gente t8§ com uns adol escentes
fazendo Direito, Engenharia. Tem um que ja formou em Ciéncias Contabeis.
Até alguns fazendo faculdade que néo tiveram diagnostico precoceo (P2)

AfiMas eu vejo, muitas vezes, uma des
vezes pelo préprio nivel sdcio econdmico, [...] um objetivo muito modesto da
familia em relacdo a vida deles. Agora isso ai pode vir ao encontro da propria
questao social mesmo, de onde eles moram. Entdo isso ai eu ndo sei se tem
a ver especificamente com a Fenilcetondria, com a dificuldade de
entendimentooucomal guma <coi sa rel(®li onada

Os depoimentos trazem, na percepcado dos profissionais, a expectativa dos
fenilcetonaricos de que, por meio do tratamento, possam experimentar autonomia de
vida, inclusive de terem o direito de submeter-se as mazelas da vida. Uma vida

normal (grifo nosso), ndo necessariamente bela, perfeita ou destituida de sofrimento.

No estudo realizado por Simon et al. (2008), sobre a avaliacdo da qualidade de vida
e descricdo de fatores sociodemograficos em adolescentes e adultos jovens com
PKU, os autores concluiram que a PKU ndo deteriora significativamente a qualidade
de vida quando comparada com 0S sujeitos-controle na mesma faixa etaria.
Entretanto, revelaram que os fenilcetonaricos tém tendéncia a desenvolverem uma
autonomia menor ou retardada, com probabilidade reduzida de formar uma relagéo

adulta normal.
C.5 Estratégias e desafios

A Fenilcetontria ainda € pouco conhecida. Acredita-se que o conhecimento
ampliado sobre a doenca, sua etiologia, deteccao e tratamento poderdo desmistifica-
la. As instituicbes deveriam estar mais bem adaptadas para exercerem o seu papel,
ndo sO na area da educacgdo formal, mas também na formac&o do individuo como
cidaddo, com seus direitos garantidos de ir e vir, de escolher o proprio caminho a

trilhar.

Os profissionais da equipe sugeriram algumas estratégias para melhorar o

conhecimento sobre a doenca.

com
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AAcho que deveri a t Eenilcetomida, tdniownaslUgidades o d a

Béasicas, quanto na midia, pois diversas pessoas nem fazem ideia do que seja
e de como ® dif2cil o tratR/mento e

AEu acho que a gente tinha que ,padqud
Minas Gerais € do tamanho da Franca, 853 municipios, com toda essa
diversidade cultural que a gente tem. Muitos tém acesso a internet.

nem a
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Adolescente ama internet. Vocé tem a carta, a cartilha, mas tem aquele que
nao sabe ler, mas escuta televisao, radioa (P4)

Frank; Fitzgerald; Legge (2007) também relataram que os profissionais da area de
saude podem diminuir as angustias e incertezas de seus pacientes, a partir de uma
maior e mais facil difusdo de informacdes referentes a doenca, sendo a internet um

bom meio de comunicagéo para isso.

Vérios profissionais enfatizaram que a recente descentralizacdo da distribuicdo da

formula especial para PKU podera fortalecer o vinculo familiar com a UBS.

AAcredito que a descentraliza-«o0o do PKU
vinculo e farA& com que o municipio passe a conhecer o paciente. Os
resultados de exames também estdo sendo enviados para a Unidade de

Saude, para que esta os repasse para a familiad (P7)

AAcredito que com a descentraliza-«o0 dé
aumentado sim, porque a gente ja esta recebendo muitas ligacdes dos
Municipioper gunt ando: 60l ha a m«e veio aqui
gue ® 1 sso, e u. Ewnrecebi ligagdo decnatritionis@ perguntando

da dieta. Entdo, ela queria saber informacdes de como é a fenil. O qué que
tem que fazer. Se ela tem que prescrever alguma dieta ou ndo. Entdo eu acho
gue t8 trazendo sim, um v2ncul o Rba fam?]|

AO programa foi muito paternalista. Ent
paternalismo. Eu acho que a gente chegou num ponto de fazer essa reviséo.
Procurar fazer aquilo que o SCT e o NUPAD tém acreditado ser o melhor que
€ o vinculo dessas familias. Pela linha guia do SUS fazer a vinculacdo desses
pacientes na Unidade Basica de Saude. Mesmo porque a gente sabe que é
um dever das UBS fazer a vigilancia da saude desses pacientes. Vocé
formaliza um servigco e atesta os principios do SUS, vinculando a familia
dentro do fluxo normal, (P38 aten-«o0o pri ms§

A distribuicdo da formula especial para PKU dispensada atualmente pela Secretaria
Estadual de Saude de Minas Gerais para o municipio podera melhorar o vinculo dos
pacientes com a sua Unidade de Saude, uma vez que a Ultima, também envolvida
no processo, passa a ser corresponsavel pela liberacdo aos usuarios. Essa
distribuicdo foi realizada pelo NUPAD até o inicio do ano de 2013 e para que este se
enquadrasse a normatizacdo foi necessaria a descentralizacdo. Essa iniciativa,

também, contribui para o rompimento do paternalismo da assisténcia.

Um dos profissionais reconheceu que o contato frequente do SCT com a UBS

fortalece o vinculo com os pacientes e seus familiares.

AEu acho que o contato com a Uni dade, ]
de fenil como um paciente com uma doenga crbnica, fortalece (o vinculo).
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Porque de tanto que a gente fica I
procuroubé? A gente acaba insistindo
menino que tem Fenilcetondria? J 8§ s e gual qgue ®606.
conhecendo o paciente e |8 aderindo.
O£ de novo voc° vai fazer uma busca
Acho que é assim que a gente fortalece o vinculoo (P6)

Os profissionais ratificam que outro aspecto importante para o fortalecimento do
vinculo é o encaminhamento dos pacientes para consultas nas diversas
especialidades.
AEu acho que o engaeiosnuricipip & umgeande executor das
atividades do SUS. E ele que é responsavel por todo o tratamento do
individuo. Entdo tem que ser reforcado esse vinculo com o municipio, com o
profissional de saude, com o enfermeiro da equipe. Aquela equipe ta
vinculada, aquele que é o cuidador, porque la ele vai ter mais facilidade dos

tratamentos. O tratamento € isso, é fono, as vezes fisioterapia, neuro. Aqui é
muito mais dificil. Entdo tem que ter esse fluxo, mais junto do municipioo (P5)

O SR, normalmente, é que faz as solicitacdes de interconsultas. As familias também,
as vezes, demandam consultas especializadas; entretanto ha dificuldades quanto
aos encaminhamentos e dlvidas para onde direciona-los. Em Belo Horizonte, h&
grandes estrangulamentos para as marcacdoes de consultas. Além do mais, as
familias que residem fora da capital e da regido metropolitana, certamente,
enfrentardo dificuldades para o deslocamento. Mais uma vez, constata-se a
necessidade desse vinculo e 0 acompanhamento mais amplo dos pacientes em seu

municipio de origem.

Segundo relato dos profissionais, a descentralizacdo do tratamento e
acompanhamento da PKU é uma das metas do servico e & provavel que, para o
Estado e os municipios, haja menor custo para o tratamento; dessa forma, acredita-
se que as familias terdo mais tranquilidade em relacdo aos deslocamentos e ao

tempo dispendido para as consultas periddicas.

gan
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i Eu acho gue a descentraliza- «o val

tratamento, porque vai ter um profissional mais perto. Claro que vai ter que ter
uma equipe proxima também pra fazer todos os encaminhamentos. Eu acho
que esses meninos tém problemas seérios de denticdo. Quando a equipe fica
envolvida com aquela crianga no municipio fica muito mais facil dela mandar
pra um psiquiatra. Tem meninos tardios que necessitam de neurologia, de
psiquiatria e dos outros profissionais. Eu acredito que com esse apoio do
municipio talvez a gente consiga uma resposta melhor. E a gente atuaria
como uma referéncia aos profissionais de saude dos municipioso (P1)
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A descentralizacdo também possibilitarda o atendimento clinico-nutricional,
psicolégico e social para o fenilcetondrico e familiares, em seu préprio municipio ou
em um municipio-polo destinado ao atendimento na sua regido. Essa iniciativa, sem
davida, podera reforcar ainda mais o vinculo dos fenilcetondricos no municipio, além
de agilizar e facilitar os encaminhamentos para as especialidades, sempre que

necessario.

A responsabilizacdo ampliada para a atencdo béasica tem sido discutida em debate
nacional. O seu fortalecimento tem sido valorizado como estratégia central para a
construcdo do SUS e diretrizes recentes destacam seu papel como centro de
comunicacédo de redes tematicas para a integralidade do cuidado (CECILIO et al.,
2012).

A participacdo ativa da escola no tratamento da crianca é fundamental para o seu
desenvolvimento. Foi relatada por um dos participantes a intervengéo recente junto

as escolas.

fl...] agora a gente tem a pedagoga, que ta fazendo contato na escola,
conversando com a diretora, com a professora. NOs estamos montando um kit
pra mandar pras escolas junto com uma carta, pra falar sobre as percepcoes
da equipe, por causa dos exames desse menino. Entdo a gente vai ver o qué
gue a escola pode tent@®2 ajudar aquele n

Acbes que permitam o entrosamento entre o SCT, por meio de relatérios sobre a
evolugdo do tratamento e acompanhamento da criangca e outros esclarecimentos,
poderdo contribuir para um rendimento escolar satisfatorio e a inclusdo desse

individuo no meio em que vive.

Um dos profissionais sugeriu a realizacdo de avaliacdes especificas para menores

de seis anos.

AfDesde o ano passado que eu estou tenta
Denver. Ele ndo é diagndstico, é um teste de triagem para menores de seis

anos, que todas as criancas devem fazer no consultério. Entdo esta na hora

da gente fazer, pegar a parte de linguagem, lembrando que nédo é sé a fala,

vocé tem a escrita. [...] eu tenho certeza que a gente vai ter que buscar o
fonoaudiblogo, porque é ele que trata a discalculia, a disgrafia, a desvalia, a

dislexia, que esses meninos podem ter como todoso (P4)

A literatura relata que mesmos o0s pacientes com diagndstico precoce para PKU, em

acompanhamento regular podem apresentar atrasos no desenvolvimento

neuropsicomotor, distirbios de comportamento, hiperatividade, falta de atencéo,
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baixa concentracado, irritabilidade, deficiéncias na escola e problemas de sono
(MONTEIRO; CANDIDO, 2006). O estudo desenvolvido por Silva e Laménica (2010)
para avaliar o desempenho de criancas com PKU no Teste de Screening de
Desenvolvimento Denver-1l concluiu que os pacientes com PKU diagnosticados
precocemente e com boa adesao ao tratamento apresentaram piores desempenhos
nas areas pessoal-social, seguidas das areas da linguagem e motora fina em

relacéo aos individuos ndo PKU.

O acompanhamento sistematico do desenvolvimento das criancas fenilcetondricas
possibilita a identificacdo, em tempo habil, de atrasos, bem como a adocdo de
medidas adequadas. Assim, os pais poderiam perceber, mais precocemente, 0s
efeitos do controle inadequado dos niveis sanguineos de phe e buscar alternativas

para melhorar esse perfil.

Segundo os profissionais, a formacdo dos grupos operativos é uma das estratégias
gue se mostrou eficiente para a troca de experiéncias e o entrosamento de todos,

segundo relatou um dos profissionais.

fOs grupos com adolescentes no CEAPS, eu acho que a gente tem que
continuar a fazer uma coisa continua. Sair com o adolescente num dia, fazer
s6 programacéao pro adolescente e dar um refor¢co pra essas méaes que estao
entrando no programa. Porque a mée que ta vindo aqui toda semana, essa
m«e precisa de um apoi o pra el a n«o

Em um estudo sobre a PKU na familia, Brazier e Rowlands (2006) relataram o
depoimento de uma mae sobre a dificuldade da filha ingerir a férmula de
aminoacidos. Ela dizia que esse momento era de muita tenséo para toda a familia e
gue os pais se culpavam por achar que fizeram algo de errado para desencadear
tamanha aversao. ApOs observarem que o problema era comum a outras familias,
decidiram em conjunto elaborar estratégias para atenua-lo. Finalmente, a mae
relatou que as intervencbes realizadas a partir do grupo melhoraram o
comportamento de todos. Os adultos se tornaram menos tensos, e a crianga passou
a ingerir o substituto proteico sem queixas e mais depressa. A mae, ainda ressaltou,

que era possivel transformar recusa total em aceitacao.

Segundo Rezende et al. (2009), diante das peculiaridades do tratamento e, em
especial do adolescer, percebe-se a necessidade de acdes voltadas para o publico

adolescente, afim de que esses jovens possam interagir com pessoas da mesma

r el
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idade. A realizacdo periddica dos grupos com criangas e adultos fenilcetonaricos
com ampla participagdo da equipe também € uma das metas do servico. O encontro
de pessoas da mesma faixa etaria, vivendo situacbes semelhantes, pode produzir
reflexdes significativas com ricas trocas de experiéncias, ndo sO fortalecendo o
vinculo entre eles, como também viabilizando as acfes que poderdo ser

implementadas.

O sucesso do tratamento para os individuos com doengas crOnicas que exigem
dietas especificas esta condicionado a melhora dos conhecimentos e a modificacao
de atitudes frente & doenca. Entretanto, segundo Torres et al. (2009), a educacéo e
a transferéncia de conhecimento é um processo dificil. Além de compreenderem a
doenca devem ser encorajados a seguir as orientagdes em um processo educativo
continuado. Com relacdo a isso, as dinamicas adotadas nos grupos educativos,
valorizando a integracéo e o relato das experiéncias individuais podem proporcionar

um forte incentivo para a educacao e adesao ao tratamento.

O tratamento de pacientes com diagndstico tardio também foi considerado um

desafio pelos profissionais.

ATem a qodagiostiap tardio. Sera que vale a pena a familia ter todo
esse transtorno de trazer esse paciente aqui? [..] Eles tem uma doenca
crbnica e mais outras do envelhecimento da populacdo. A gente também tem
que se preparar pra esse acolhimento, pra essa mudanca do perfil do nosso
paci e(R4) eo.

Esses pacientes apresentam evolucbes e comprometimentos distintos que estéao
relacionados, principalmente, & idade em que iniciaram o tratamento, ao tipo de

mutacao genética e ao estimulo que recebem, especialmente da familia.

Sabe-se que 0 SUS mantém uma estrutura organizacional com légica interdisciplinar
e tem como desafio adotar a Humanizacdo como politica transversal, entendida
como um conjunto de principios e diretrizes que se traduzem em ac¢fes nas diversas
praticas de saude e esferas do sistema, caracterizando uma construgdo coletiva
(BRASIL, 2011).

Cabe ao SR buscar alternativas que garantam o tratamento mais viavel junto aos
municipios, sobretudo daqueles pacientes com sequelas graves da doenca e, que
inclusive, encontram dificuldades para o deslocamento a Belo Horizonte. A

viabilizacdo das consultas em domicilio, 0 acompanhamento por agentes de saude e
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0 apoio social e psicologico as familias sdo algumas das ac6es demandadas pelas

familias.

Garner (2013) acredita que a visita domiciliar seja um importante mecanismo para
minimizar os efeitos adversos da DC ao longo da infancia. Esforcos nesse sentido
devem se concentrar na ampliagdo da capacidade dos cuidadores e da comunidade
para desenvolver habilidades socioemocionais saudaveis de enfrentamento. Para
alcancar esses objetivos, sugere-se uma abordagem multidisciplinar de colaboragéao
e coordenacdo entre os cuidados de saude, creche, educacéao infantil, intervencao

precoce e visitas domiciliares setoriais.
CONCLUSCES

O grupo focal possibilitou que a equipe multiprofissional compartilhasse
experiéncias, opinides, sentimentos e as dificuldades encontradas quanto ao

tratamento da Fenilcetondria no Servigo de Referéncia.

Os profissionais constataram que, na maioria das vezes as familias sdo abordadas
de forma abrupta ao receber a noticia da alteracdo do teste de triagem neonatal e,
apos iniciarem o tratamento as maes experimentam sensacdes de angustia,
negacao, raiva, culpa diante da confirmacdo da doenca que exigira tratamento por

toda a vida.

A equipe se mostrou sensibilizada pela doenca e pelo tratamento. Foi observada
solidariedade entre profissionais, pacientes e familiares, resultando em afetividade
reciproca. O vinculo entre eles aumenta a confianga no tratamento, melhora a

comunicacao e favorece o monitoramento do fenilcetonurico.

Foram observados sentimentos de impoténcia entre os profissionais quando a
aderéncia ao tratamento ndo € a esperada, com relacdo a isso, a integracdo e o
suporte entre os membros da equipe revelaram-se como uma estratégia de

sustentacdo diante dos desafios apresentados.

Os grupos operativos permitiram aprendizado mutuo da equipe com 0S usuarios e,

ainda, demonstraram a importancia de esclarecer e orientar.
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A equipe expressou a necessidade da descentralizacdo do tratamento para melhorar
o fluxo de atendimento, a integracdo das familias com as Unidades de Saude e

profissionais, bem como com a comunidade onde os pacientes vivem.

A adesdo a dieta parece ser o ponto crucial do tratamento, uma vez que dietas
restritivas podem comprometer o estilo de vida das pessoas. Considerando-se que
as transgressdes dietéticas tornam-se comuns com o avanco da idade, a fase
escolar representa para os profissionais de saude um grande desafio para adeséo
ao tratamento. A doenca rara e pouco conhecida traz dificuldades em lidar com o

Adi f e(grdombseod, podendo resultar em conflitos e inseguranca para os pais.

A adolescéncia impde a equipe novas abordagens e maior aproximagdo com 0S
fenilcetonudricos. Essa faixa etaria requer uma demanda de atencdo diferenciada,
uma vivéncia ainda mais complexa para as maes e adolescentes afetados, quando

comparados a mesma populacdo sem a doenca.

A PKU materna também tem sido uma preocupacdo constante. As jovens
adolescentes estdo potencialmente sujeitas a viver cada vez mais cedo essa

experiéncia, exigindo esforcos dos profissionais quanto a educacdo sexual,

reproducdo, contracepc¢ao e prevencao de doencas sexualmente transmissiveis.

A troca de informacdes e a integracdo entre os profissionais dos trés setores,
Ambulatério de Fenilcetontria do SEG-HC-UFMG, Centro de Educagdo e Apoio
Social (CEAPS-NUPAD) e Setor do Controle do Tratamento (SCT) ajudam a
compreender fatores que interferem no tratamento, além de contribuir para o

aperfeicoamento do servico.

Esse nivel de atuacédo exige agregacao de saberes, tendo como norte a perspectiva
de atencéo integral, envolvendo pacientes e familiares. Esses fatores possibilitam a
construcdo de um trabalho coletivo, multidisciplinar, que apontam questfes que
venham a produzir conhecimento sobre as demandas apresentadas pelos usuarios e

familiares, em seu carater singular e coletivo.

Pesquisas futuras devem considerar os desafios do convivio com a PKU na
identificacdo e determinacdo da adesdo ao tratamento no contexto familiar. Assim,
como ocorre com as doencas crdnicas, as intervencdes e interacbes familiares

podem agir como mediadores no processo de salde de seus integrantes.
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Enfim, muitas estratégias e desafios surgiram durante a participacdo dos
profissionais no grupo focal. A capacitacdo e a integracdo permanentes da equipe,
com discursos congruentes e vontade de agir, podem ser geradores de ideias
produtivas, visando melhorar o tratamento e a qualidade de vida dos fenilcetonuricos

e de seus familiares.
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