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Resumo

Objetivo: Identificar o conhecimento de familiares sobre a doencga infantil com predisposi¢ao
hereditaria ao céancer e analisar como a informagdo da doenca é difundida no cenario
intrafamiliar. Metodologia: Pesquisa qualitativa, exploratéria. A coleta de dados foi
desenvolvida com 16 familiares de criangas matriculadas no ambulatorio de aconselhamento
genético, através de entrevista individual, semi-estruturada com analise tematica. Resultados:
O desconhecimento sobre a doenga com predisposi¢do hereditaria esteve presente no discurso
dos familiares. Foram identificadas algumas estratégias de comunicacdo desenvolvida pelos
familiares para a crianca e familiares distantes. As informacdes obtidas no aconselhamento
genético influenciaram na identificacdo de familiares de risco hereditario e cuidados com
geragdes futuras. Conclusdes e implicacdes para a pratica: A comunicagdo esteve presente no
ambiente familiar com a crianca e familiares diante da doenca com predisposicdo hereditéaria
ao cancer. Os profissionais de salde necessitam se capacitar na area de oncologia genética
para contribuir na identificacdo de criangas e familias afetadas. As informagdes adquiridas no
ambulatdrio de aconselhamento genético contribuem para o rastreamento de casos familiares,
difusdo da informacéo e na qualidade de vida dos afetados.

Palavras-chave:  Oncologia;  Pediatria;  Familia;  Comunicacdo;  Enfermagem;
Aconselhamento genético.




Research, Society and Development, v. 9, n. 11, 56791110056, 2020
(CC BY 4.0) | ISSN 2525-3409 | DOI: http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v9i11.10056

Abstract

Objective: Identify the knowledge of family members about childhood disease with a
hereditary predisposition to cancer and analyze how information about the disease is
disseminated in the intrafamily scenario. Methodology: Qualitative, exploratory research.
Data collection was carried out with 16 family members of children enrolled in the genetic
counseling clinic, through individual, semi-structured interviews with thematic analysis.
Results: The lack of knowledge about the disease with a hereditary predisposition was present
in the family members' discourse. Some communication strategies developed by family
members for the child and distant family members were identified. The information obtained
in genetic counseling influenced the identification of family members of hereditary risk and
care with future generations. Conclusions and implications for the practice: Communication
was present in the family environment with the child and family members facing the disease
with a hereditary predisposition to cancer. Health professionals need to be trained in the field
of genetic oncology to contribute to the identification of affected children and families. The
information acquired at the genetic counseling clinic contributes to the tracking of family
cases, dissemination of information and the quality of life of those affected.

Keywords: Medical oncology; Pediatrics; Family; Communication; Nursing; Genetic

counseling.

Resumen

Objetivo: Identificar el conocimiento de los familiares sobre la enfermedad infantil con
predisposicion hereditaria al cancer y analizar como se difunde la informacion sobre la
enfermedad en el escenario intrafamiliar. Metodologia: Investigacion exploratoria cualitativa.
La recoleccion de datos se realizo con 16 familiares de nifios inscritos en la clinica de asesoria
genética, a través de entrevistas individuales semiestructuradas con analisis tematico.
Resultados: EI desconocimiento sobre la enfermedad con predisposicion hereditaria estuvo
presente en el discurso de los familiares. Se identificaron algunas estrategias de comunicacién
desarrolladas por familiares para el nifio y familiares lejanos. La informacion obtenida en el
asesoramiento genético influyé en la identificacion de familiares de riesgo hereditario y
cuidado generaciones futuras. Conclusiones e implicaciones para la préctica: La
comunicacion estuvo presente en el &mbito familiar con el nifio y los familiares que enfrentan
la enfermedad con predisposicién hereditaria al cancer. Los profesionales de la salud deben
estar capacitados en el campo de la oncologia genética para contribuir a la identificacion de

los nifios y las familias afectados. La informacion adquirida en la clinica de asesoria genetica
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contribuye al seguimiento de los casos familiares, la difusion de informacion y la calidad de
vida de los afectados.
Palabras clave: Oncologia médica; Pediatria; Familia; Comunicacion; Enfermeria;

Asesoramiento genético.

1. Introducéo

A comunicacdo € considerada imprescindivel, em saude, auxilia na mediacao
humanizada dos artefatos que se interpdem entre o profissional e seu paciente. Reconhecida
como uma tecnologia leve, a comunicagdo permeia todo o processo de cuidado do paciente,
tanto na equipe quanto no meio intrafamiliar, acredita-se que a comunicacdo de qualidade
pode amenizar sofrimentos e prevenir agravos (Afonso & Minayo, 2013).

Relacionando a comunicacdo no diagndstico de cancer na infancia, o impacto desta
noticia pode acarretar dificuldades de comunicacdo entre pais, profissionais de salde e
criancas durante todo o processo de adoecimento. No ambito infantil, os pais tém
impedimentos em esclarecer para os filhos a patologia que os acomete. Somado a isso, a
familia estabelece uma relacdo de protecdo na tentativa de poupar a crianca de todo tipo de
sofrimento provocado pelo tratamento e pela prépria evolugdo da enfermidade (Bai et al,
2018; Noia et al, 2015).

O diagnédstico de uma neoplasia somado a possivel causa hereditaria, parece ser
traumatico e desestruturador (Himes et al, 2019). A noticia de uma doenca hereditéaria que
pode levar ao cancer ou a propria doenca oncoldgica de possibilidade hereditéaria interrompe o
equilibrio de todos os membros familiares envolvidos, causando grande impacto e de
indeterminada proporcéo (Petean & Pina-Neto, 1998).

A responsabilidade da familia em saber lidar com o quadro atual de cancer da crianca
e a realizar a difusdo da informacdo sobre a possibilidade da hereditariedade aos demais
parentes consanguineos, principalmente, pais, irmdos e sobrinhos. A possibilidade de
desenvolver uma neoplasia ou ser portador de um gene causador de determinado tipo de
cancer, ainda necessita ser explorado (Delaney et al, 2016).

Desta forma, a medicina genémica esta cada vez mais sendo introduzida nos cuidados
de saude, e deve ser difundida através do conhecimento dos profissionais de salde e nos
cuidados, érea especifica e ao mesmo tempo abrangente (Delaney et al, 2016).

Uma das atividades préaticas da medicina genémica é o aconselhamento genético (AG)

que envolve ndo sé decisdes reprodutivas futuras, mas também como lidar com o que ocorreu
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em termos de adoecimento, identificando pessoas que podem ser orientadas em se ajustar com
uma doenca familiar, com sua prépria doenca ou, ainda, com riscos de ocorréncia/recorréncia.
Este atendimento especializado ndo é simples e envolve um complexo processo psicossocial
de ajustes a inUmeras variaveis, como experiéncias prévias com a doenga, personalidade,
motivacdo, educacdo, valores, cultura e familia (Pina-Neto, 2008).

Cabe entdo, ao profissional de satde procurar compreender a dor dos familiares, além
de respeitar o tempo de adaptacdo a nova condicdo, evitando o rompimento do vinculo
profissional-paciente, prevenindo o desamparo familiar e a desconfianca de todos a cerca. O
profissional de saude, familia e crianca devem estar articulados possibilitando acfes
integradas e o compartilhamento de informagdes referentes as demandas apresentadas (Pina-
Neto, 2008; Trindade et al, 2015).

Nos casos de cancer hereditario, estes ocorrem em 10% a 30%, frequentemente em
idade precoce, alguns com historico familiar positivo para 0 mesmo tumor ou tumores
relacionados. A presenca de uma variante patogénica muitas vezes € identificada, e observa-se
a transmissdo de geracdo em geracdo, ou seja, herdada. Somado a estes aspectos, observa-se
uma patologia oncoldgica autossdmica dominante, levando a suspeita entdo de um
diagndstico de cancer hereditéario, confirmado pela investigacdo molecular. Até o0 momento, ja
foram identificados mais de 80 genes e 200 sindromes de predisposi¢do genética, as quais
apresentam como caracteristica principal o alto risco de desenvolver o cancer (Sullcahuaman
Allende et al, 2018).

A literatura aponta que € real a possibilidade de deteccdo precoce e/ou a reducdo de
risco de desenvolvimento de cancer a partir do acompanhamento regular dos familiares de
risco aumentado, para estes casos, recomenda-se 0 encaminhamento para um servico de AG
(Sullcahuaman Allende et al, 2018; Santos de Paula et al, 2018).

A partir desta tematica, o objeto deste estudo € a compreensdo de como os familiares
atendidos em um ambulatério de AG recebiam a noticia de um diagndstico de cancer com
possibilidade hereditaria e a preocupacdo em conhecer como as familias transmitem estas
informacdes as criancas e seus familiares.

Os objetivos do estudo foram identificar o conhecimento da familia sobre a doenca
infantil com predisposicéo hereditaria e analisar como a informag&o da doenga é difundida no
cenario intrafamiliar.

Para melhor compreender e analisar esta problematica decidiu-se utilizar o conceito de

familia segundo Ingrid Elsen, no qual a familia passa a ser considerada como uma estrutura
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formada por seus membros cujas rela¢cfes conduzem um modo de viver préprio (Elsen et al,
2001).

2. Metodologia

Estudo de cunho qualitativo, do tipo exploratério-descritivo. Este tipo de estudo busca
compreender e explicar a dinamica das relacBes sociais, as quais sdo influenciadas
diretamente por crencas, valores, atitudes e fendmenos que ndo podem ser reduzidos a
operacionalizagdo de varidveis (Dalfovo et al, 2013). O estudo foi descrito segundo a
recomendacdo dos Critérios Consolidados de Relatos de Pesquisa Qualitativa (COREQ)
(Tong et al, 2007).

O cenario foi 0o Ambulatorio de onco-pediatria de um hospital de referéncia no
tratamento do céncer localizado na cidade do Rio de Janeiro, Brasil.

O estudo foi desenvolvido no periodo de agosto a dezembro de 2017. Participaram do
estudo 16 familiares de criancas matriculadas no servico de onco-pediatria. A selecdo dos
potenciais familiares a entrevista se deu através da analise prévia dos prontuarios separados
para consultas de AG. Os convites foram realizados ap6s o término da consulta de AG, com
esclarecimentos sobre o estudo e assinatura do termo de consentimento livre esclarecido
(TCLE), com uma cépia para o familiar e outra para pesquisadora. Os familiares foram
entrevistados em sala privada e identificados pela letra F e nimero arabico equivalente a
ordem da entrevista.

Critérios de inclusdo: criangas com diagnostico de cancer ou de doenga com
predisposicao hereditaria que podem evoluir para o cancer, confirmacao diagndstica com mais
de 6 meses, realizado consulta no ambulatério de AG no minimo duas vezes e familiares
maiores de 18 anos.

Critérios de exclusdo: familiares que ndo falam a lingua portuguesa; familiares que se
sintam sensibilizados em conversar sobre o0 objetivo da pesquisa e criangas que nunca
participaram da consulta de AG. Este critério de exclusdo sobre a lingua portuguesa, ocorreu
devido a participacdo de uma familia que somente se comunicava em chinés, e a crianga
(probando) de 10 anos servia de mediadora dos pais na consulta de aconselhamento genético,
houve excluséo desta familia.

Aplicou-se um formulario para caracterizacdo do perfil do familiar entrevistado com
idade, sexo, escolaridade e vinculo com a crianga. Dados de caracterizagdo da crianga foram

sexo, diagnostico, idade ao diagndstico, idade no momento da entrevista, presenca de irmaos,
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casos na familia da doenca de predisposi¢do hereditéaria e/ou cancer e cuidador principal. Foi
realizada uma entrevista semi-estruturada com os seguintes questionamentos: 1) Explique
como vocé entende a doenca que a crianca possui. 2) Sobre o cancer passado de pai para filho
ou familiar, o que vocé entende? 3) Vocé conversa com seus familiares sobre essa doenca e a
transmissao para os filhos? Se sim, como vocé conversa? Se ndo, por qué? 4) A crianca ja
perguntou sobre a doenca que possui? Se sim, como ele realizou essa pergunta? E como foi a
comunicacgéo?

Os dados obtidos nos prontuarios e formularios foram inseridos em documento
informatizado e tabulados em tabela eletronica de Microsoft Word - 2017 para realizacdo da
andlise dos dados. As entrevistas foram gravadas em equipamento digital com tempo medio
de 15 minutos, sendo a maior entrevista com duracdo de 41 minutos e a menor, de 7 minutos,
posteriormente transcritas na integra para melhor compreensdo do material. As criangas e
adolescentes ndo participaram da entrevista, permaneceram na sala de brinquedos do
ambulatorio.

Utilizou-se a técnica de analise de conteido do tipo tematica, proposta por Minayo. A
analise tematica desdobrou-se em trés etapas: 1) Pré-andlise: consistiu na organizacdo dos
materiais que foram analisados através de uma leitura flutuante do conjunto de informacdes, a
constituicdo do corpus, assim como retomada dos objetivos e definicdo de indicadores que
orientassem a interpretacdo final. Essa etapa possibilita o alinhamento dos rumos
interpretativos e novas indagacfes. 2) Exploracdo do Material: deu-se pela classificacdo e
agregacédo das informagdes, trabalhadas nos recortes do texto das unidades de informagéo,
definindo as categorias a partir dos elementos mais relevantes encontrados nas falas dos
participantes. 3) Tratamento dos resultados obtidos e interpretacdo: os dados foram
submetidos a operacdes que permitiram colocar em relevo as informacdes obtidas, assim a
busca focalizou em ideologias, tendéncias e outras caracteristicas que foram analisadas,
interpretadas e fundamentadas na literatura (Minayo, 2014).

Foi garantida a confidencialidade e o anonimato dos participantes, o estudo atendeu
aos critérios estabelecidos pela Resolucdo n.° 466/12 do Conselho Nacional de Saude. A
pesquisa foi aprovada pelo Comité de Etica em Pesquisa da instituicdo proponente com o
numero de CAAE 70861417.1.0000.5274 e sob nimero de parecer 2.191.030.

A primeira autora desenvolveu a pesquisa sob a orientacdo da segunda autora, todas as
etapas da pesquisa foram desenvolvidas pelas duas autoras. Este estudo fez parte do Trabalho
de Conclusdo de Curso de Residéncia Multiprofissional em Oncologia e Fisica Médica do

Instituto Nacional de Cancer.
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3. Resultados

Foram selecionados 16 prontuéarios, 08 eram de criancas com Retinoblastoma (Rb), 06
criancas com diagnostico de Neurofibromatose (NF), uma crianga com Sindrome de Gorlin-
Goltz (SGG) e, uma crianga com Polipose Adenomatosa Familiar (PAF).

Os participantes da entrevista foram constituidos por quatorze do sexo feminino e dois
do sexo masculino. Foram entrevistados um total de treze mées, dois pais e uma irma. Com
relacdo a idade, houve uma variagdo de quase quarenta anos entre o familiar entrevistado mais
jovem e o mais velho, sendo 18 e 57 anos respectivamente.

O grau de escolaridade dos entrevistados também foi amplamente variado,
prevalecendo 41% com 10 a 12 anos de estudos, seguido de 23% com menos de 05 anos.
Segundo dados do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatisticas (Brasil, 2015), 30,7% da
populacdo acima de 25 anos possui de 11 a 14 anos de estudos, o equivalente ao ensino médio
completo e, pelo menos, dois anos concluidos com aprovagdo no ensino superior.

Dentre as 16 familias entrevistadas, 10 foram identificadas com individuos afetados.
Cinco familias com relatos de familiares afetados pela mesma doenga do probando e outras
cinco familias com casos de cancer.

Para melhor andlise da caracteristica familiar dos probandos, os dados coletados em
prontuario e relatados nas entrevistas foram sintetizados dando origem a Tabela 1, onde
observam-se os dados de caracterizagdo de cada familia como o sexo da crianga, diagnostico
de inclusdo, idade ao diagndstico, idade no momento da entrevista, presenca de irmaos, casos
na familia da doenca de predisposicdo hereditéaria e/ou cancer.

Tabela 1. Dados De Caracterizacdo (diagndstico, presenca de irmaos, idade e casos na familia).

IDADE
FAMiL|a | DIAGNOSTICO  IRMAOS AO NA CASOS NA FAMILIA
DIAGNOSTICO = ENTREVISTA
F1 NF NAO 5 ANOS 8 ANOS MAE, TIO E AVO NF
F2 Rb SIM 2 ANOS 10 ANOS CASOS DE CANCER
PAIS
F3 NF SIM 7 ANOS 9 ANOS :
CONSANGUINEOS/AUSENTES

F4 SGG SIM 11 ANOS 13 ANOS PAI E BISAVO SGG

F5 Rb Bilateral NAO 2 ANOS 9 ANOS AUSENTES

F6 NF SIM 3 MESES 16 ANOS AUSENTES

F7 NF SIM 4 ANOS 10 ANOS AUSENTES
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F8 Rb SIM 1 ANO 5 ANOS AUSENTES

_ GEMELA ~
F9 Rb Bilateral 5 1 ANO 4 ANOS CASOS DE CANCER
F10 Rb NAO 4 MESES 10 MESES CASOS DE CANCER
F11 Rb Bilateral SIM 7 MESES 9 ANOS AUSENTES
F12 Rb Bilateral NAO 3 MESES 1 ANO CASOS DE CANCER
F13 NF NAO 3 ANOS 17 ANOS MAE NF

MAE E DOIS IRMAO MAIS
F14 NF SIM 10 MESES 19 ANOS
NOVOS NF

F15 Rb Bilateral SIM 9 MESES 8 ANOS CASOS DE CANCER
F16 PAF SIM 12 ANOS 19 ANOS PAI PAF

NF: Neurofibromatose; Rb: Retinoblastoma; SSG: Sindrome de Gorlin-Goltz; PAF: Polipose
Adenomatosa Familiar. Fonte: O autor (2020).

Na familia F4, foram identificados trés casos de Sindrome de Gorlin-Goltz: o
probando, o pai da crianga e o bisavd paterno, segundo informacoes de familiares.

Na F16, o probando € portador de polipose adenomatosa familiar (PAF), assim como o
pai que havia falecido precocemente pela mesma doenca e com complicacdo oncoldgica e a
avo paterna por cancer avancado sem definicdo do tipo de cancer.

Foram identificadas 06 familias com neurofibromatose (NF), desenhadas da seguinte
maneira: F1, F13 e F14 com casos de neurofibromatose além do probando. Nas familias F3,
F6 e F7 ndo foram encontrados casos de neurofibromatose (NF) ou cancer em outros
familiares. Destaca-se a familia F3 pela consanguinidade dos pais.

O diagndstico mais frequente nas criangas foi o retinoblastoma (Rb) com 08 casos.
Das familias com diagndstico de retinoblastoma (Rb) em F2, F9, Flle F15 os irmdos do
probando foram avaliados através do exame de fundo de olho. Rotineiramente, todas as
criangas sdo acompanhadas a longo prazo tanto no AG como na oncopediatria.

Na familia F8, como a crianca era adotada, o familiar entrevistado relata
desconhecimento da familia biolégica de casos de céancer ou familiares afetados pelo
retinoblastoma (Rb).

Nas demais familias, ndo foram identificados outros casos de patologia semelhante ao
do probando. Destacam-se as familias F2, F9, F10, F12, F15 e F16 com identificacdo de
casos de cancer na historia familiar, indicando a possibilidade de predisposicéo de patologia

hereditaria nessas familias.
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Ap0s a andlise das entrevistas, foram 45 as unidades tematicas que emergiram atraves

da colorimetria que foram agrupadas visando a estruturacdo das categorias e subcategorias.

Apds o

tratamento do material foram identificadas trés categorias principais.

3.1 O (Des)conhecimento da doenca

Esta categoria aborda o (des)conhecimento que as familias tém sobre o adoecimento

da crianca relacionado a oncologia e hereditariedade. Os familiares relatam a dificuldade de

diagnostico da doenca na crianca devido a diversidade de sinais e sintomas e a uma

investigacdo mais especializada:

[...JEnt&o, eu ndo entendo exatamente. Eu cuido, mas entender como €, eu nédo
entendi muito bem. [...] Eu ja ouvi falar em doencas hereditarias, mas nao

especializadas assim no cancer. (F2 — Rb — 10 anos)

[...]JE genético, ndo é isso? Que ¢é do sangue, é isso? E talvez, ndo era para ter tido
(filho), mas eu ndo sabia, (apontando para os inimeros neurofibromas). Porque eu
tenho bastante. Ja a minha filha tem a manchinha café com leite que falam. Mas eu
ndo sabia de nada. (F 13 — NF — 17 anos)

Os familiares ainda apresentam duvidas e questionamentos sobre as doencas com

predisposicdo hereditaria e a possibilidade de transmissdo genética, tendo dificuldade de

relacionar o cancer e o aspecto hereditario ou a doenca hereditaria que pode evoluir para

cancer.

Destaca-se, também, a dificuldade dos profissionais de satde nesta identificag&o:

[...] porque quando eu levei ele (filho) na dermatologista e, ela disse, acima de oito
manchinhas que é a neurofibromatose. Se tiver menos, ndo chega ser... ndo me

examinou. (F7 — NF — 10 anos)

[...] eu até falei com a pediatra na época dos primeiros sintomas, sé que ela falou que
era coisa da minha cabeca [...] que ndo tinha nada, ndo. (F15 — RDb bilateral — 8 anos)
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No relato destes familiares, as observacdes sobre a alteracdo no corpo da crianca ndo
foram valorizadas pelos profissionais de salude, contribuindo para o atraso no diagnostico e a
inseguranca sobre as decisdes no cuidado com a saude.

Os familiares entrevistados com casos de criancas portadoras de neurofibromatose
(NF), Sindrome de Gorlin-Goltz (SGG) e polipose adenomatosa familiar (PAF) relatam os

casos da doenca em seus familiares:

[...]JMeu pai era cheio (dos carocinhos), ele ja faleceu. Cheio de carocinho da cabeca
aos pés. Os carocinhos ninguém mais tinha, as manchas (café com leite) eu e 0 meu
irméao, e agora a minha filha (temos). (F1 — NF — 8 anos)

[...]l1sso ai (a Sindrome de Gorlin-Goltz) eu ja sei que € da genética dele (pai do
probando), que passa de um para o outro. Que pode ter sido o avd dele que tinha. [...]
e ele (pai do probando) que tem. (F4 - Sindrome de Gorlin-Goltz — 13 anos)

Ele (pai do probando) tinha muitos carocos pelo corpo, muitos de vez em quando ele

tirava e ficava cicatriz. Mas muitos mesmo e grandes, sabe. (F16 — PAF — 19 anos)

No discurso dos familiares identifica-se a busca de casos de doenca hereditéria através
da identificacdo de sinais fisicos em outros familiares.

3.2 A comunicacao intrafamiliar

A comunicagdo € uma atividade humana bésica, uma condicdo da vida humana e da
ordem social. Devido a complexidade do assunto, para melhor analise desta categoria
emergiram-se trés subcategorias:
3.2.1 A comunicagdo familiar com a crianga

Este topico aborda a comunicagdo da doenga para crianca através de formas
especificas e individualizadas. A familia desenvolve autonomia de difundir as informacGes

sobre a doenca oncoldgica com predisposicdo hereditaria para a crianca de acordo com

critérios proprios.
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[...]Eu tive que tentar explicar de um jeito que ele conseguisse entender. Ele encara
até bem. Agora ele ta crescendo um pouquinho [...] comegando a entender que o

mundo enxerga e ele ndo. (F5 - Rb bilateral — 9 anos)

Por outro lado, para alguns familiares, principalmente, no caso de criancas lactentes,
identifica-se um planejamento dos familiares sobre as formas de informar aspectos

importantes da doenca:

[...]JEu estava falando isso com meu esposo, que seria mais quando ele (o probando)
tivesse mais adolescente... a gente vai ter que se preparar ao longo do tempo para ir

explicando para ele. (F9 — Rb bilateral — 4 anos)

[...] ser o mais claro, explicar de forma que ele (o probando) venha entender e que
ndo venha ficar chateado... um adulto com ressentimentos ou com qualquer outro tipo
de problema. Falando assim: ‘-Ah, eu sou inferior ao outro por causa que eu tenho

isso (o retinoblastoma)’. (F12 — Rb bilateral — 1 ano)

Através dos relatos, observa-se que as familias se planejam para abordar questdes

relacionadas ao adoecimento por cancer com o objetivo de minimizar os efeitos negativos.

3.2.2 A comunicagao com outros familiares

A importéncia da comunicagdo € observada na intencdo de melhorar o cuidado, além

da busca de conhecimento adicional para compreensao da doenca:

Ah, eu converso. Até demais... uns ficam apavorados. [...] A minha irma entdo. Ela Ié.
Ela mostra que tem que ficar de olho nos olhos dela, na boca, nos pés, nas maos. (F4

- Sindrome de Gorlin-Goltz — 13 anos)
A gente conversa. Pede para o meu irmdo planejar se for ter outro filho, fazer um

exame assim que nascer [...] fazer um exame para saber se pode ter o retinoblastoma.
(F12 — Rb bilateral — 1 ano)
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Além da busca pela melhora do cuidado com a crianca e as informagdes sobre a
doenga do probando, existe o planejamento com outros filhos, a preocupagdo com as novas

geracOes, um incentivo a difusdo de informac6es sobre o adoecimento com outros familiares.

3.2.3 A dificuldade da comunicac¢do com familiares

A dificuldade de comunicacdo sobre uma tematica muito complexa e com muitas

particularidades esteve bastante presente entre os familiares entrevistados:

[...]JAinda ndo conversamos sobre a doenca ser passada de pai para filho, sei 14, tenho

dificuldade de sentar e falar sobre essas coisas. (F2 — Rb — 10 anos)

[...] E meio complicado falar sobre isso. Eu tenho muita dificuldade. [...] Que essa
doenca genética (a neurofibromatose) ela passa, transmite de um para outro, no

sangue, porque somos parentes um do outro. (F3 — NF — 9 anos)

Alguns familiares ressaltam a dificuldade em se abordar sobre uma doenca de aspecto
hereditario, que envolve toda a familia, suas particularidades, segredos e medos.

3.3 O convivio com a doenga com predisposi¢do hereditaria

O convivio com a doenca com predisposicdo hereditaria emergiu como categoria
através dos processos de adaptacdo relatado pelas familias em conviver com o diagnostico,

sugerindo que a doenga da crianca alterou o cotidiano.

A gente leva mais na brincadeira... tem parte que é séria. Quando ela faz alguma
coisa no dente, ai fica todo mundo mais preocupado. (F4 - Sindrome de Gorlin-Goltz

— 13 anos)
N3do posso falar que ja acabou. E um processo que eu estou vivendo de

transformacdo. Entdo assim, mudou tudo. Estd mudando tudo. Entdo, hoje eu sou

outra mae. (F10 — Rb — 10 meses)
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A doenca com predisposicdo hereditaria e o cancer infantil atendidos no ambulatério
de aconselhamento genético implicam em um acompanhamento a longo prazo das criangas, a
avaliacdo de novos membros na familia e familiares de risco aumentado, com rotina de

exames, avaliacdes e orientacgoes.

4. Discussao

O cancer infantil ainda exerce até os dias atuais, temor e fragilidade para a familia (Bai
et al, 2018; Noia et al, 2015). Relacionar o cancer na crianca e a condigdo de hereditariedade
remete a necessidade de se explorar esta particularidade na pratica de oncologia pediatrica.
Uma neoplasia somado a possivel causa hereditaria, parece ser traumatico e desestruturador
para a crianca, a familia e futuras geracdes (Himes et al, 2019). Desta forma, a relevancia de
identificar criancas portadoras desta condicdo, estd intimamente relacionada & formagao de
profissionais de salde, principalmente, sob a 6tica da gendmica (Delaney et al, 2016).

Os resultados nos trazem que ainda na atualidade, confirma-se a proposi¢cdo de que 0s
cuidados a crianca permanecem, na maioria das vezes, de responsabilidade da genitora.
Reconhecidamente, as mulheres assumem a responsabilidade pela salude de sua familia
(Bruwer et al, 2013), dado confirmado pela presenca de 14 entrevistados do sexo feminino e
apenas um familiar do sexo masculino que se declarou como responsavel pelos cuidados da
crianga.

Todas as entrevistadas do sexo feminino estava em fase reprodutiva, entre 18 e 40
anos, remetendo para importancia das informacgdes sobre o planejamento reprodutivo e
doencas hereditarias para a familia. Desta forma, destaca-se que um dos pilares do
atendimento no aconselhamento genético é a influéncia das informagdes para futuras geracoes
e a autonomia para decisdes reprodutivas futuras (Gallo et al, 2009).

Ser portador de uma condicdo genética, vai além da possibilidade de transmissdo a
futuras geragdes e implicagdes para a saude, estes conceitos ainda sdo dificeis de serem
relacionados aos anos de estudo ou nivel de instrugdo dos entrevistados a capacidade
cognitiva. Mas devido a exposicdo a sentimentos de medo, raiva, duvida, negagdo ou
indiferenca, estes podem interferir diretamente na compreensdo de uma situacao diferenciada
de doenca (Gallo et al, 2009).

Para melhor compreensdo dos casos identificados no publico infantil do AG, tornou-se
necessario uma breve descricdo das patologias encontradas na clinica de onco-genética,
consideradas raras e pouco conhecidas até mesmo pelos profissionais de saude.
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Considera-se doenga rara aquela patologia que afeta até 65 pessoas em cada 100 mil
individuos (Portaria n® 199/2014) ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos. O nimero
exato de doencas raras no Brasil ndo é conhecido, porém acredita-se que oitenta por cento
(80%) delas decorrem de fatores genéticos, os demais advém de causas ambientais,
infecciosas, imunoldgicas, entre outras (Hall et al, 2015; Pinto et al, 2019).

Das familias com crianga portadora de doenca genética com predisposicdo ao cancer
que participaram do estudo, encontramos a presenca da Sindrome de Gorlin-Goltz, Polipose
adenomatosa familiar (PAF), Neurofibromatose (NF) e Retinoblastoma (Rb).

A Sindrome de Gorlin-Goltz ¢é caracterizada pela condicdo da triade de sinais e
sintoma, tais como multiplos carcinomas basocelulares, tumores odontogénicos ceratocisticos
e anomalias esqueléticas causada por mutacdes patched, um gene humano supressor tumoral
que foi mapeado no cromossoma 9 (q22.3 -q31braco longo) (Silva Queiroz et al, 2020).

A polipose adenomatosa familiar (PAF) ¢ uma doenca com condi¢do autossdmica
dominante caracterizada pelo desenvolvimento precoce de mdultiplos adenomas colorretais.
Detectada precocemente por analise molecular do DNA (deoxyribonucleic acid/ acido
desoxirribonucleico) em amostras de sangue, para os afetados recomenda-se a vigilancia
regular com endoscopia periédica e colectomia precoce para reducdo dos casos de cancer
colorretal. Os casos néo tratados apresentam risco de quase 100% de desenvolver carcinoma
colorretal (Andrade et al, 2015).

A neurofibromatose ¢ uma doenca autossdmica dominante causada por uma mutacao
em uma das duas cépias do gene Neurofibrinal (NF1) podendo atingir varios Orgdos e
sistemas. Observada em todas as partes do mundo sem distingdo de raca ou sexo. A chance de
desenvolver outros tumores como tumor de Wilms, rabdomiossarcomas, meningiomas,
gliomas épticos, feocromocitomas € de duas a quatro vezes maior e criancas tém mais chance
de desenvolver leucemia mieloide cronica. Podendo apresentar também tendéncia a
inteligéncia reduzida (Shofty et al, 2015; Heimgartner e al, 2019).

O retinoblastoma (Rb) é a neoplasia intraocular mais comum na infancia. E um tumor
gue pode ocorrer na forma esporadica, em 60% dos casos; ou na forma hereditaria, em 40%
dos casos. O gene Rb1, pode ter duas possibilidades de surgimento, ele pode ser herdado de
um dos progenitores ou pode ser o resultado de uma mutacdo que ocorre no periodo da
divisdo celular, denominada de mutagdo “de novo”(Gedleh et al, 2017; Brasil, 2016). Sua
incidéncia aumentou nas ultimas décadas, provavelmente pela propagacdo do gene pelos

sobreviventes da doenca. Neste estudo contou-se com 08 criangas afetadas.
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Conhecer uma patologia de carater hereditario e rara, pode ser um desafio e alguns
tipos de céncer infantil encontram-se nesta categoria. Para os profissionais de salde estes
casos muitas vezes sdo desconhecidos e passam despercebidos na rede basica de saude.

Para solucionar esta problematica da fragilidade de conhecimento faz-se necessario a
divulgacdo deste conhecimento entre os profissionais de salde, em destaque o enfermeiro. A
implantacdo de servicos de aconselhamento genético, conhecimento sobre a rede de cancer
hereditario possibilita a identificacdo de casos, acesso a servigos especializados e a difusédo de
orientagdes genéticas no Brasil (Franciscatto et al, 2020).

No ambito do atendimento de AG, alguns familiares conseguiram relacionar as
informagdes sobre a doenca hereditaria com a predisposi¢cdo em desenvolver cancer. E foi
destacada a importancia de se conhecer a histéria familiar, a qual, auxilia na identificacdo de
outros casos, além do controle da satde dos seus membros.

Através das informacgdes recebidas, os familiares desenvolveram habilidades
especificas: “Meu pai era cheio (dos carocinhos), ele ja faleceu. Cheio de carocinho da
cabec¢a aos pés”’(F1), este familiar se referiu aos sinais e sintomas de neurofibromatose (NF),
e conseguiu identificar na sua familia outras casos, a sua condicdo de portadora, além da
crianga (probando). Outros situacdes semelhantes ocorreram, como na Sindrome de Gorlin-
Goltz (SGG) e na polipose adenomatosa familiar (PAF), um conhecimento adquirido nas
consultas de AG.

O caminho para se diagnosticar uma doenca genética é conhecer a historia clinica da
familia, a histéria de salde dos seus membros o mais completo possivel, dados que
contribuem para um AG eficaz. Através das informacdes partilhadas no atendimento do
ambulatorio, os familiares conseguiram entender a importancia das informaces e contribuir
para a identificacdo de novos casos na familia (Abacan et al, 2019).

Por outro lado, os estudos cientificos ressaltam que o entendimento detalhado da
patologia e a possibilidade da transmissdo genética, ainda sdo conhecimentos muito
complexos para os familiares e de dificil entendimento (Gallo et al, 2009). Contrariando esta
afirmativa, identificou-se que a compreensdo das informacdes genéticas contribui para uma
participacdo ativa dos familiares na divulgacdo das informagdes sobre a patologia, a
hereditariedade e no empenho da comunicagéo intrafamiliar.

Como forma de democratizar este atendimento valioso para a identificacdo de
populacdo de risco de patologias hereditérias, foi criada, em 2009, “A Politica Nacional de
Atencdo Integral em Genética Clinica”, que representou um grande avango para o sistema de

salde publica. Porém, ainda € considerada uma realidade distante, principalmente na atencéo
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priméria, local ideal para a identificacdo precoce e referenciar casos suspeitos. Considerando
a atencdo primaria como porta de entrada para os usuérios do Sistema Unico de Satde (SUS),
0 seu principal entrave ainda € a falta de recursos humanos especializados nesta area (Lopes-
Junior et al, 2014).

Atraveés dos relatos, identificou-se o esforco dos familiares em transmitir informacoes
sobre o adoecimento para a crian¢a, com informacdes objetivas ou fantasiosas ou até mesmo a
falta de comunicacao.

A reacdo emocional diante de um resultado de teste molecular positivo, ainda € um
campo a ser explorado. A informacdo genética ndo se limita apenas ao individuo portador,
mas se estende a familia biolégica e a aceitacdo dos testes entre os membros da familia e
familiares. A aceitacdo ou até mesmo a negacdo desta condicdo foi um dos resultados
encontrados em outras pesquisas, reforcando os dados trazidos neste estudo (Bruwer et al,
2013). Cabe destacar a importancia da equipe multiprofissional no suporte a familia sobre a
melhor forma e o momento adequado de difundir as informacgdes da hereditariedade e
aspectos relevantes sobre os cuidados com a saude da familia.

Um estudo aponta que o processo das informacdes genéticas ainda € um desafio, e
devem ser acompanhados regularmente pela equipe de AG. Outros familiares devem ser
incluidos nesta estressante responsabilidade, e estratégias de comunicacdo devem ser
implementadas, como telefonemas informativos, suporte eletrdnico ou manuais explicativos
sobre genética, forma de diversificar informacdes para facilitar o processo de comunicacéo, e
ainda, propor suporte de aconselhamento por telefone para acompanhar a divulgacdo de
informacdes a parentes de risco (Derbez et al, 2017).

Tradicionalmente, os profissionais de salde confiam aos pacientes ou familiares a
transmissdo de informacgdes genéticas a outros membros da familia. No entanto, o0s
informantes podem se sentir inseguros diante da transmissdo das informacfes e a recusa
explicita de compartilhar informac@es relevantes deve ser considerada. Estudos qualitativos
demonstram que a transmissdo de informagdes pode ser retida, atrasada ou incompleta.
Compreensdo pouco clara, podem desestimular familiares a saber ou imaginar a incapacidade
de entender ou lidar com as informagdes (Mendes et al, 2018).

A selecéo de palavras, 0 ambiente e 0 momento para se comunicar € uma estratégia
eficaz para conter a incerteza. O planejamento relatado pelos familiares de como comunicar a
doenca para crianca e a idade de compreender é de grande importancia e responsabilidade

para os familiares. A criangca com cancer e/ou portadora de doengca genética com
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predisposicdo ao cancer, mesmo a de menor idade, necessita saber o que estd acontecendo
consigo (Borges et al, 2016).

Neste estudo, os familiares buscaram outras fontes para aprimorar as informacdes
sobre a doenca, somado as informacGes provenientes dos profissionais de satude. Nos relatos,
foi identificado o compartilhamento das informacdes no ndcleo familiar e a outros familiares
sobre caracteristicas da doenca e a condi¢do genética do probando, comportamento também
apontado em outros estudos (Gallo et al, 2009).

Através do vinculo com a familia, o enfermeiro pode ter maior habilidade em prever
reacOes individuais diante de informacgdes desagradaveis e deve considerar uma série de
fatores como personalidade, religido, rede de apoio, experiéncias prévias, expectativa, forma e
tempo adequado em que esta noticia pode ser transmitida. Significa prestar atencdo na
dimensdo pragmatica na gestdo das temporalidades familiares (Benjamin, 2018).

Cabe destaque a presenca da enfermeira como membro da equipe de AG,
desenvolvendo acbes pautadas na valorizagdo da comunicacdo sob aspectos genéticos e
gendmicos, alicercados na capacidade de compreensdo dos sujeitos, seu nivel educacional,
formas de percepcao de risco, histéria pessoal e familiar de neoplasias, com consideracdo as
suas crencas e habitos culturais (Floria-Santos, 2013). Uma comunicacdo personalizada no
ambiente do atendimento do ambulatério de aconselhamento genético.

5. Conclusdes e Implicacdes para a Pratica

Este estudo evidenciou a necessidade de se identificar casos de doenca hereditaria que
podem levar ao cancer ou a propria doenga oncoldgica com possibilidade hereditaria. Devido
ao diminuto entendimento sobre predisposicdo ao cancer relacionada com a possibilidade da
doenca hereditaria esta (des)informacéo pode interferir no cuidado a satde a longo prazo de
criangas afetadas e na identificacdo de familiares de risco.

Este estudo traz a necessidade de se aprofundar as técnicas de comunica¢do mais
precisas sobre o diagndstico de neoplasias com possibilidade hereditaria, esclarecendo aos
familiares sobre a importancia desta informacdo diante da tomada de decisdo para a
comunicacéo intrafamiliar.

Foi identificada neste estudo, uma diversidade de estratégias de comunica¢do para as
criancas e familiares e, até mesmo, a falta desta comunicagdo. Deste modo, as familias

necessitam ser orientadas quanto as estratégias de se abordar um conteudo bastante complexo
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como o da doenga oncoldgica com possibilidades hereditarias, com criancas e adolescentes,
sem causar danos emaocionais e sociais.

A preocupacdo com a saude de outros membros familiares e futuras geracdes, remete
aos estudos de Ingrid Elsen sobre familia, influenciando o cuidado de enfermagem a crianca e
sua familia.

Conclui-se que o enfermeiro oncologista, presente na realizacéo integral dos cuidados,
deve aprimorar seu conhecimento na area de genética e genémica, atuando como membro
ativo da equipe de AG identificando familias de risco, atuando de maneira esclarecedora e
principalmente, reforcando informagdes sobre o processo de adoecimento com possibilidade
hereditaria.

Este estudo contribui para a diminuicdo de barreiras de comunicacdo, além de facilitar
a busca de solucgbes individualizadas para cada paciente, procurando atingir com éxito os
objetivos do AG, que envolvem o cuidado a individuos, pacientes e familiares, facilitando no
processo de entendimento sobre o adoecimento e suas repercussdes familiares.

Recomenda-se a replicacdo deste estudo em outros cendrios e para outros publicos
portadores de doenca genética hereditaria para conhecer e aprimorar 0s mecanismos de

comunicacgdo entre profissionais de salde, criangas e familias.
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