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RESUMO

A Trissomia do 21, conhecida como Sindrome de Down ¢ uma condi¢do genética que, apesar
de avangos na qualidade e na expectativa de vida, ainda ha resquicios de preconceitos oriundo
da base historica na qual o conhecimento sobre a sindrome foi construido. Esse estigma ¢
observado mesmo durante a comunicacdo médico-familiar no momento de se noticiar o
diagnostico aos pais. Por isso, este estudo objetivou conhecer a forma pela qual o diagndstico
para a Sindrome de Down de um membro da familia foi comunicado aos pais. Para isso,
aplicou-se um questionario e realizou-se entrevistas com roteiro semiestruturado, analisados a
luz da analise de conteudo. O estudo abrangeu quinze pais da Associagdo de Pais e Amigos do
Down no Amazonas - APADAM. A idade materna, ao nascimento do filho com Sindrome de
Down, variou entre 25 a 45 anos ¢ a paterna de 21 a 50 anos. O pré-natal foi realizado por todas
as maes, no entanto 76,9% delas informaram receber a noticia no momento do parto e relataram
que o diagndstico ndo foi explicado de maneira atenciosa e esclarecedora. Para 69,2% havia
negatividade expressa indevidamente em torno do diagndstico, o qual teve sua aceitagdo
afetada. Todas as maes declararam que o profissional de satide, que foi majoritariamente
médico, poderia ter explicado o diagnostico ou complicagdes de forma melhor. Dentre os pais
entrevistados, verificou-se que a noticia do diagndstico foi relatada, em sua maioria, de maneira
negativa e por vezes desumana. Portanto, este estudo possibilitou conhecer aspectos
prejudiciais na postura do profissional, mostrando que € necessario sensibilizd-los para esta
questdo. Verificou-se ainda que uma comunicacdo ndo adequada e a assisténcia oferecida,
podem interferir no processo de aceitacdo e adaptagdo do casal ao filho, bem como ao bem-
estar de toda a familia.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Down (SD) ou trissomia do 21 ¢ uma condi¢do genética caracterizada,
pela presenca a mais do cromossomo 21 (MAZUREK; WYKA, 2015), compreendendo assim,
uma cromossopatia. Ha trés formas principais de representagdo, tais como trissomia simples,
translocagdo e mosaicismo (MALUF; RIEGEL, 2011; MINISTERIO DA SAUDE, 2013).

Esta condicdo genética pode ser facilmente percebida devido as caracteristicas
fenotipicas das pessoas que tem a sindrome (ANTONARAKIS et al. 2020). Além das
manifestagdes mais comuns, pessoas com SD podem apresentar complicagdes clinicas que as
colocam em fatores de risco, destacando-se a cardiopatia congénita (PLAIASU; INSMC, 2017),
hipotireoidismo, apneia obstrutiva do sono, perda auditiva, otite e problemas neuroldgicos
(MINISTERIO DA SAUDE, 2013).
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No Brasil, estima-se que 1 em cada 700 nascimentos ocorre a trissomia do cromossomo
21, totalizando 270 mil pessoas com Sindrome de Down (MINISTERIO DA SAUDE, 2019).
Em carater regional, uma pesquisa realizada em uma maternidade de Manaus mostrou que entre
os prontuarios de 15.621 nascidos-vivos nos anos entre 2010 € 2014, 163 criangas apresentavam
malformagdes congénitas, das quais 13 criangas apresentaram a SD (FATIN et al. 2017).

Com a inclusdo e a quebra de estigmas relacionados a sindrome, torna-se possivel a
participagdo efetiva dessas pessoas na sociedade, de forma que haja o desenvolvimento de um
ambiente acolhedor e que proporcione autoconfianga (PAIVA et al., 2015). Para isso, a familia
possui um papel essencial na constru¢do desse ambiente saudavel e no estimulo de
potencialidades da crianga com SD (HENN; PICCININI; GARCIAS, 2008; HANNUM et al,
2018). Todavia, o impacto da forma pela qual o diagnéstico ¢ comunicado aos familiares, o
recebimento ou nao de apoio aos pais/responsaveis e forma que a sociedade enxerga a pessoa
com SD podem nortear decisdes em relagdo ao futuro da crianga, marcar a saude psicologica
dos pais e influenciar na qualidade de vida do individuo com Sindrome de Down (PAIVA et
al. 2015; ALDECOA, 2019).

Dessa forma, este estudo pretende investigar a forma pela qual o diagnostico para
Sindrome de Down foi comunicado aos pais ou responsaveis, expondo a realidade particular da
relagdo médico/familia para que possa nortear politicas publicas adequadas e humanizadas a
uma populagdo que naturalmente ja sofre com preconceitos sociais.

2 MATERIAIS E METODOS

Populagao do estudo compreendeu quinze pais de pessoas com Sindrome de Down que
fazem parte da Associag¢do de Pais ¢ Amigos do Down do Amazonas — APADAM, situada em
Manaus-Amazonas. Diante da livre concordancia, em participar da pesquisa, os pais assinaram
o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). A pesquisa obteve aprovacido do
Comité de Etica pelo parecer 4.330.369.

Os critérios de inclusdo para os sujeitos da pesquisa compreenderam: os pais de pessoas
com Trissomia do 21 que receberam o diagndstico durante o pré-natal, pos-natal ou
posteriormente; pais maiores de 18 anos; que a mae tenha realizado o parto dentro de uma
unidade de satide publica ou privado.

Para coleta de dados, que ocorreu em 2021, foi utilizado um questionario estruturado de
Smith et al. (2019), com modificacdes, para as inferéncias da assisténcia médica e social
recebida pelos pais. O questionario também continha inferéncias epidemiologicas para
caracterizar a populagdo estuda. Os dados foram analisados por meio de estatistica descritiva.
Para o enfoque qualitativo do estudo, obteve-se o relato dos participantes por meio de uma
entrevista guiada por um roteiro com uso de gravador, e neste caso a amostra foi por demanda
até o esgotamento quando as respostas ou relatos se assemelharem, o que se deu com sete
participantes. As narrativas foram transcritas na integra através de digitacao utilizando o
software Word 2011, e foram analisadas a luz do referencial tedrico da técnica de Andlise de
Conteudo proposta por Bardin (2016). A fim de preservar o anonimato em todo processo da
pesquisa, foi adotado um codigo alfanumérico para identificacdo de cada participante, tanto
para os questionarios como para as entrevistas.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

A caracterizacdo epidemiologica dessa populagdo, mostrou que, ao nascimento de seu
filho (a), as maes tinham entre 25 a 45 anos de idade, enquanto que a idade dos pais variou de
21 a 50 anos. Todas as maes declararam que realizaram o pré-natal. Em relacdo ao parto, 61,5%
ocorreram na rede privada e 76,9% tiveram o parto de forma cesarea.

As maes declararam receber a noticia do diagndstico no momento do parto ou no pos-
parto (76,9%), enquanto o restante recebeu o diagndstico durante a infancia ou adolescéncia de
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seu filho (a). O diagnostico estabelecido deu-se de forma clinica em 23% dos casos, e clinico
com a confirmacdo genética em 69,2% dos casos, sendo o caridtipo o exame escolhido para
confirmagdo diagndstica. De acordo com a Sociedade Brasileira de Pediatria (2020) o
diagnostico para Sindrome de Down (SD) ¢ clinico e deve ser feito o mais precocemente
possivel. Coutinho (2021), enfatiza o caridtipo como exame confirmatdrio € necessario para
encaminhar a familia para aconselhamento genético nos casos em que haja determinagdo do
risco de recorréncia de SD.

O profissional responsavel pela comunicacdo do diagndstico foi o médico em 92,3%
dos casos, € 7,7% o enfermeiro. Diante disso, na figura 1, mostramos a percepcao e sentimentos
expressados pelos participantes, imperando um formato negativo quanto a divulga¢ao do
diagnostico.

Figura 1. Frequéncia das respostas dos participantes para as perguntas com base em Smith et
al. (2019) no que diz respeito a comunicagao do diagnostico para SD.
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Vérias pesquisas mostraram que o grau de satisfacdo dos pais com os métodos de
comunicag¢do do diagnostico € baixo (CUNHA; BLASCOVI-ASSIS; FIAMENGHI JR., 2010;
ALDECOA et al., 2018, 2019; RUBANOVICH ef al. 2019). A ma comunicagdo pode ter
efeitos negativos a curto e longo prazo na saude e nos aspectos psicologicos e sociais,
desenvolvimento da crianga e de sua familia (SERRA et al. 2021). Isto porque a adesdo e
educagao parental ¢ um dos aspectos mais importantes no manejo da SD, pois os pais precisam
estar cientes das diferentes condigdes possiveis a ela associadas para que possam ser
diagnosticadas e tratadas adequadamente (AKHTAR; BOKEHARI, 2023).

A experiéncia de receber a noticia foi relatada de maneira majoritariamente negativa,
em momento inoportuno e por vezes desumana, como podemos evidenciar no relato das maes
a seguir:

Ja tinham feito a cesarea e ai o médico neonatal veio com ela na mdo, assim nos
bracos, ai abriu a mdo dela na minha frente e falou como se fosse uma crianga com
uma doenga que a gente ndo ia conseguir ficar com ela. Falou: olha aqui, a sua

filha é Sindrome de Down. Como assim? (expressando indignagdo) (...). E eu ndo
tinha sido nem costurada, ainda tava toda aberta ainda da cesarea. (M2)

A pediatra olhou pra neném e disse: Essa neném é Down, né? Ninguém te falou que
ela é Down? (...) Ela pegou a neném pra examinar e disse: Essa menina é Down
sim, ela é toda “bolachuda”, toda mole (M7).

Os métodos de comunicagao de diagndstico e o contetdo das informacdes fornecidas
sdo decisivos para os pais controlarem suas emocgoes, aliviarem o efeito doloroso das noticias e
encontrar recursos para enfrentar o futuro (SERRA et al. 2021). Skotko, Capone e Kishnani
(2009), mostraram que a noticia e informagdes sobre a SD foram entregues aos pais de forma
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insensivel, cruel ou despreocupada com o bem-estar da mae, constatando uso de linguagem que
transmite pena, tragédia ou tristeza incompativel com os estados emocionais parentais.

Apbs a comunicagdo do diagndstico, como se ndo bastasse a forma inadequada
experimentada, as maes e/ou pais entraram em um outro estagio emocional, o de encarar a
situacdo inesperada e desafiadora, como podemos constatar a seguir:

De verdade, eu ndo sabia o que fazer. Eu me preocupei muito. “Meu Deus, como
que eu vou criar uma crianga assim?” (M1)

Perdi o chdo, me senti destruida. (M2)

Neste sentido, o profissional da saude deve tentar amenizar esse estado inicial de
choque, de forma ética e sensivel, com posicionamento empatico e respeitoso. Paiva et al.
(2015) e Schettini (2020), destacam que a forma de comunicacdo médica tem relagdo
diretamente proporcional com a aceitagdo da condigdo da criangca com SD pelos pais.

No nosso estudo, verificamos que diante de toda a experiencia traumatica que passaram,
as maes apelam para mudangas nas condutas médicas, fazendo recomendagdes aos profissionais
de saude, conforme percebe-se em relato a seguir:

Ndo so os médicos, mas eu acho que principalmente os médicos, porque é com eles
que a gente lida nos primeiros momentos, tem que fazer oficina, workshop ou sei la
o qué. Tem que aprender a lidar né, com essas situagées (...). Nem que seja uma
disciplina na faculdade falando sobre isso ou na especializag¢do, mas tem que ter.
Tem que ter um psicologo explicando como é que tem que falar as palavras (...).
(M3)

Nota-se que as maes reconhecem a importancia da formagdo académica dos médicos,
mostrando o quanto o corpo docente dos cursos de saude pode e deve contribuir para reforgar
boas praticas e a integridade da ética. Embora ndo haja técnica de comunicagdo universal para
tornar o informativo processo eficaz, ¢ valido identificar alguns aspectos relevantes e principios
estratégicos que o médico pode utilizar no relacionamento com a familia. Neste sentido, Smith
etal. (2019) e Serra et al. (2021) fornecem recomendagdes praticas sobre como fazer a primeira
comunica¢do de diagndstico de doenga genética/sindrome de malformagdo com o intuito de
facilitar o processo informativo e implementar as melhores praticas no relacionamento com a
familia.

4 CONCLUSAO

Portanto, constatamos que o diagnostico, em sua maioria, clinico e genético (caridtipo)
foram realizados no pds-natal.

O preparo médico ¢ chave para direcionar a adesdao familiar diante da ocorréncia de um
membro da familia com SD, pois coube a eles elaborar e comunicar o diagnostico as maes.

Houve uma auséncia de suporte emocional e acolhimento na comunicagdo do
diagnostico por parte dos médicos, apresentando condutadas por vezes desumanas.

Os impactos decorrentes apos a noticia do diagnostico provocaram nos pais choque
emocional, tristeza, choro, negagao inicial e impoténcia.

Expor este tema, ainda nao abordado em estudos locais (Manaus-Am), instiga a uma
reflexdo sobre o ensino durante a graduagdo médica vs valores e compromissos éticos, bem
como possiveis intervengdes pelos gestores de satude.
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