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Resumo

A Sindrome de X Fragil (SXF) é uma perturbacdo
do desenvolvimento de origem genética, rara e
sub-diagnosticada em Portugal. E, no entanto, a causa
hereditéria mais frequente de deficiéncia intelectual e, também,
a causa genética mais conhecida de autismo. Os profissionais
de salde sdo os que mais cedo sdo chamados a detetar os
primeiros sinais de que alguma coisa ndo esta bem com a
crianca e os responsaveis pelo encaminhamento da mesma,
com vista ao indispensavel diagndstico genético. Neste artigo
sdo apresentados os resultados de uma investigacéo qualitativa,
com recurso a Grounded Theory, feita a partir de entrevistas
com 45 mdes de criangas com SXF, em que se procurou
conhecer o papel desempenhado pelos profissionais de salde
na detecdo e acompanhamento precoce das criancas. Os
resultados encontrados apontam para: a) alguma dificuldade
dos profissionais em lidar com as queixas e sinais detetados
inicialmente pelas mées; b) pouca informagéo ou consciéncia
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da necessidade de encaminhar para diagnéstico genético; c)
atraso significativo no envio para avaliagdo genética; d)
dificuldades na comunicagdo do diagnostico a familia; e)
dificuldades na articulagdo e monitorizacdo ao longo do
desenvolvimento da crianga. Estes resultados apontam para a
necessidade de informagdo e orientagdo para que o sistema de
salde possa acompanhar estas criangas e familias, de modo a
que o diagnostico seja feito mais cedo e o acompanhamento
possa ser mais efetivo.

Palavras-chave: Sindrome de X Frégil, diagndstico,
deficiéncia intelectual, autismo.

Abstract

The Fragile X Syndrome is a developmental disorder
with genetic etiology, not very common and often
underdiagnosed in Portugal. However, it is the most frequent
inherited cause of intellectual disability and also the best
known genetic origin of autism. Health professionals are those
who, firstly, are responsible for detecting the signs that
something is affecting the development, and to guide to the
genetic diagnosis. Here we present a qualitative study based
on interviews with 40 mothers of children with FXS (full
mutation) using a Grounded Theory approach. The findings
show a) difficulty of pediatricians and practicioners in dealing
with complaints and signs detected by the mothers, b) little
information or awareness of the importance of referral to
diagnosis; c) significant delay in referral to genetic diagnosis
d) difficulties in communicating the diagnosis to families, e)
articulation and monitoring difficulties throughout the
development of the child. Based on these findings will be
proposed guidelines, so that the health system can receive and
follow more effectively the children and families living with
this syndrome.

Keywords: Fragile X Syndrome, diagnosis, intelectual
disability, autism.

Introducéo
A Sindrome de X Fragil (SXF) é uma perturbacdo do desenvolvimento, de
origem genética, que, apesar de rara, esta subdiagnosticada em Portugal, tal como
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acontece na generalidade dos paises. E, no entanto, a principal causa heriditaria de
deficiéncia intelectual e a mais frequente causa genética conhecida de autismo.
Estima-se que afete um em cada 2500 a 4000 homens e uma em cada 4000 a 8000
mulheres (Hagerman, 2002), embora o nimero de portadores, ou seja, pessoas que tém
a mutacdo incompleta (ndo o fendtipo da Sindrome) mas correm o risco de a transmitir
aos seus descendentes, possa ascender a um em cada 260 mulheres ou em cada 300 a
800 homens.

As caracteristicas fisicas mais frequentes da SXF sdo: face alongada com
maxilar proeminente, orelhas grandes e salientes, hiperextensibilidade articular,
macro-orquidismo, palato arqueado e pé chato. Ao nivel cognitivo é frequente o deficit
intelectual, dificuldades ao nivel das fungBes executivas, atraso na aquisicdo da
linguagem e défices na memoria a curto prazo. Ao nivel comportamental é habitual o
contacto ocular pobre, comportamentos de perseveracdo, handflapping, defensividade
tatil, ansiedade, deficit de atencdo, hiperatividade e agressividade. Os homens com
mutacdo completa apresentam habitualmente dificuldade em viver de modo
independente, dadas as suas limitacBes cognitivas e a forma como pode estar afetada a
sua funcionalidade, no entanto, uma parte das mulheres afetadas pode ter uma vida mais
auténoma, apesar de poderem apresentar dificuldades de aprendizagem (Song et al.,
2003).

Ndo existe atualmente cura para a Sindrome de X Fragil. No entanto, a
intervencdo educativa e terapéutica, seja dirigida ao desenvolvimento global, seja a
alguns dos sintomas, pode ter grande impacto na qualidade de vida das pessoas com esta
sindrome.

Nenhuma das caracteristicas fenotipicas referidas est4 presente em todos 0s
individuos com SXF, nem a presenca ou auséncia de cada uma delas é conclusiva
qguanto ao diagnostico, pelo que este tem de ser sempre genético. O diagndstico
molecular deve ser feito a partir do estudo do gene FMR1, no cromossoma X, sendo a
andlise baseada no nimero de repeti¢bes do tripleto CGG, pelo que sdo usadas duas
técnicas fundamentais e complementares, o PCR (Polymerase chain reaction) e o
Southern Blot (Mil4, 2006; Jorge, 2013).

Os profissionais de salde sdo 0s primeiros responsaveis pela identificagdo dos
sinais que podem conduzir ao diagndstico, quando alguma coisa parece estar mal no
desenvolvimento destas criangas, pelo que o seu papel é decisivo na identificagdo
precoce da sindrome e no processo de acompanhamento da crianca e da familia.

O diagnodstico é fundamental, em primeiro lugar, porque permite o
aconselhamento genético. E a falta de diagndstico que explica que haja frequentemente
novas gravidezes antes da SXF ter sido diagnosticada no primeiro filho (Bailey et al.,
2002; Bailey et al., 2009). Em 77% dos casos a familia em que ja ha um diagnéstico de
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SXF opta por ndo ter outro filho (Raspberry & Skinner, 2011). Embora o diagndstico
ndo impega que haja mais filhos, ele é muito importante para a tomada de deciséo,
consciente e informada, neste dominio. O aconselhamento genético também ¢é
importante para a familia alargada, dada a possibilidade de haver muitos outros
membros da familia que sdo portadores, tendo a pré-mutacdo, sem no entanto
apresentarem sinais fenotipicos.

Em segundo lugar, o diagnostico permite a intervengdo precoce na abordagem
do atraso ou dos problemas de desenvolviemnto. Bailey et al. (2008) evidenciaram os
beneficios de comecar programas de Intervencdo Precoce, com a crianca e a familia,
iniciados antes dos dois anos de idade. O diagndstico precoce possibilita uma melhor
abordagem do tratamento que, iniciado cedo, tem grande influéncia no progndstico
(Steiner et al., 2005), permitindo uma melhor compreensdo da sindrome, nomeadamente
face a grande variabilidade de fenotipo (Lachiewicz, Dawson & Spiridigliozzi, 2000) e
as suas consequéncias (Bailey et al., 2000).

No entanto, chegar a uma diagndstico esclarecedor quanto a existéncia da
sindrome e a sua etiologia depende da referenciacdo para a avaliagdo genética. Dai que
as familias muitas vezes se queixem da morosidade do processo de diagndstico
descrevendo os seus sentimentos de frustracdo (Mirrett, Bailey, Roberts & Hatton,
2004). As questdes com o diagndstico comegam a levantar-se a partir do momento em
que a familia comeca a ter preocupagdes relativamente ao desenvolvimento da crianga.
Os diferentes estudos internacionais apontam para que, em média, o diagndstico s
acontega cerca dos 35 a 37 meses (Abrams et al., 2012), isto é, bem mais tarde que as
primeiras suspeitas constatadas pela familia, dependendo, no entanto, das caracteristicas
do atraso de desenvolvimento e, obviamente, do contexto de cada pais ou regido, sendo
mais tardio nas meninas que, normalmente, mostram menos sinais. As caracteristicas da
crianga, para além da severidade de atraso (como 0 comportamento autista ou o tipo de
temperamento), e as variaveis familiares (idade e escolaridade da mae, fratria, apoio
social) também interferem neste processo de diagnostico (Bailey et al., 2000).

Sendo o diagndstico determinante para a evolucéo da SXF, a todos os niveis,
defende-se, cada vez mais, uma politica de diagnoéstico mais rapido (Bailey et al., 2009;
Abrams et al., 2012). Para que isso seja possivel, ha duas vias: o rastreio universal e o
rastreio em cascata. O rastreio universal (Hill, Archibald, Cohen & Metcalfe, 2010)
pode ser feito ao nivel pré-natal (fazendo a avaliacdo de toda a populacdo durante a
gravidez) ou ao nivel neonatal. A adesdo das familias ao rastreio universal tem sido
estudada (Anido, Carlson & Sherman, 2007; Anido, Carlson, Taft & Sherman, 2005;
Bailey, 2010) e mostradas as suas vantagens, mas também os muitos problemas
econdmicos, clinicos e éticos que levanta (Abrams et al., 2012; Bailey et al., 2012).
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Na falta de procedimentos de rastreio universal, e tendo em conta a existéncia
de caracteristicas que possam alertar para um diagndstico especifico, coloca-se 0
problema do que acontece até chegar ao diagnéstico genético, ou da avaliacdo, visando
o diagnostico, de individuos em familias em que ha um histérico de mutagéo (Ryynanen,
Kirkinen, Mannermaa & Saarikoski, 1995) ou perturba¢es como o deficit intelectual ou
0 autismo. Para isso, terd de ser o pediatra a remeter para avaliacdo genética, com base
na sua avaliacdo da situagdo da crianca (e dos respetivos sinais) ou do seu histérico
familiar. O que exige que o médico esteja informado e seja sensivel a possibilidade de
existéncia de SXF, tendo o conhecimento, experiéncia e aten¢ao necessarios.

Este periodo que vai desde a identificacdo dos primeiros sinais até ao
diagnostico genético é um percurso longo. Um estudo com pais de criangas com SXF
evidenciou que realizam pelo menos 10 consultas médicas relacionadas com os
sintomas antes de serem enviados para diagndstico genético, mesmo no contexto
norte-americano. Além disso, 55.5% dos pais tiveram um outro filho antes do
diagnéstico.

O processo conducente ao diagnostico envolve habitualmente trés momentos,
em relacdo aos quais ha grande variabilidade: as primeiras preocupacfes e suspeitas
relativamente ao desenvolvimento da crianga, a identificacio de um atraso no
desenvolvimento e, finalmente, o diagndstico final (Bailey, Skinner, Hatton & Roberts,
2000). Aquilo que acontece ao longo destes trés momentos é crucial para que se possa
chegar a uma adequada intervencgdo, pelo que a existéncia de um diagnostico afeta
diretamente o desenvolvimento ndo s6 da crianga como da familia.

Neste contexto, os profissionais de salide sdo primeiramente responsaveis por
atender aos sinais de que qualquer coisa estd a afetar o desenvolvimento da crianga,
destacando-se 0 papel do pediatra e do médico de familia que sdo cruciais no
acompanhamento dessa crianca e na tomada de decisdes quanto a intervencdo no seu
desenvolvimento. Outro aspeto importante centra-se no apoio dado a familia e aos
portadores quando é identificada a sindrome. Coloca-se desde logo o problema da
comunicacdo do diagnostico, atendendo as dimensdes psicoldgica, social, emocional e
educativa, evidéncia que é salientada por um vasto conjunto de pesquisas que reforca a
importancia do impacto do diagndstico na familia (Carmichael, Pembrey, Turner &
Barnicoat, 1999; Olsson & Hwang, 2001; Roy, Johnsen, Breese & Hagerman, 1995;
Skinner, Sparkman & Bailey, 2003; Skinner et al., 2011).

Objetivos

Neste estudo procurdmos conhecer como é que as familias veem o papel
desempenhado pelo sistema de salde, suas instituigdes ou servigos e tambhém pelos seus
profissionais, ao longo do desenvolvimento da crianga. Este trabalho faz parte de uma
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investigacdo mais alargada e financiada pela FCT, a qual visa conhecer o que acontece
em Portugal com as criangas e familias com SXF (Franco, 2013).

Metodologia

Foi realizado um estudo qualitativo com mdes de 45 criangas e jovens entre 0s
4 e 0s 22 anos com o diagnostico de Sindrome de X Frégil (mutacdo completa)
procurando ver como elas descrevem o papel dos profissionais e servigos de salde no
processo conducente ao diagnostico e acompanhamento da crianca e familia. A
informac&o foi recolhida com recurso a um processo de entrevista aberta, usando uma
abordagem do tipo Grounded Theory.

A recolha dos dados seguiu o0s seguintes procedimentos: a) contacto com as
familias identificadas, em cooperacdo com a Associagdo Portuguesa da SXF; b)
Informacéo sobre o estudo e recolha de consentimento informado; c) entrevista com a
mé&e na sua residéncia ou em local por ela indicado, assegurando condi¢Ges de um
ambiente descontraido e de a vontade, confidencialidade e disponibilidade (apds
assinatura de consentimento informado); d) entrevista aberta com as maes acerca dos
momentos mais significativos da vida dos seus filhos, com a duracdo média de 1 hora.
Todas as entrevistas foram gravadas e posteriormente transcritas.

Seguindo os principios da Grounded Theory, usando o texto das entrevistas
gravadas e demais notas de campo, foram seguidos os seguintes passos: a) codificagcdo
aberta, por 2 investigadores independentes. Cada um codificou as entrevistas e
desenvolveu um primeiro conjunto de categorias de codificacdo. Foi seguida uma opgéo
de codificacdo linha a linha para evitar perda de informacdo; b) discussdo com um
terceiro investigador para acordo quanto aos cédigos; c) processo de comparacdo
constante das narrativas, codigos e categorias; d) redacdo de memorandos sobre os
cédigos, notas e categorias; e) emersdo das categorias relacionadas com o processo de
diagnéstico e o papel do sistema e profissionais de salde a partir da codificacdo axial e
seletiva; f) desenvolvimento de interpretacdes e andlise dos temas emergentes; e g)
organizagdo dos c6digos e temas e “sorting” dos memorandos.

Resultados

As maes foram solicitadas a falar sobre os momentos mais significativos da
vida dos seus filhos. Das suas narrativas livres, emergiram diferentes categorias
relacionadas com o papel do sistema e profissionais de salde. De um modo geral, estes
parecem ter um papel especialmente relevante em trés momentos: um relativo aos
primeiros sinais, suspeitas e preocupagdes das mées acerca do desenvolvimento da
crianga; um segundo acerca do processo de diagndstico; e, um terceiro, relativo ao apoio
médico durante o periodo escolar.

12



Franco, Vitor; Apoldnio, Ana Maria; Ferreira, Maria de Fatima & Albuquerque, Carlos (2014). A
Perspetiva das Familias quanto as Respostas do Sistema de Saude e seus Profissionais as
Criangas com Sindrome de X Fragil. Millenium, 47 (jun/dez). Pp. 7-20.

a) Primeiras suspeitas e sinais de altera¢éo no desenvolvimento

Nesta primeira categoria podemos encontrar diferentes situagfes. Num
pequeno nimero de casos 0 desenvolvimento das criangas esta afetado desde o inicio,
devido a problemas identificados no nascimento e a um parto ja complicado, com
recurso a férceps, longo periodo de trabalho de parto, lesdes e anoxia. Nestes casos, a
familia foi desde logo informada da possibilidade de haver problemas no
desenvolvimento devido a eventual lesdo neuroldgica, e o papel do médico de familia e
do pediatra estdo bem definidos desde o inicio.

Nos casos em que o parto decorreu sem problemas, as primeiras suspeitas de
alteracGes do desenvolvimento comecam a surgir por volta dos 3 meses. As maes
comecam a notar que alguma coisa ndo esta bem, embora ndo saibam dizer exatamente
0 qué. S&o referidas a falta de tdnus muscular, dificuldades na atividade motora, e as
criangas sdo habitualmente descritas como calmas, sossegadas, tendo algumas vezes
dificuldade em mamar. Esses sinais sdo habitualmente descritos como algo estranho,
gue muitas vezes as maes associam a um eventual autismo. Entre os 6 e 0s 12 meses
aumenta esse sentimento difuso que alguma coisa estd mal e até aos 24 meses parece
consolidar-se a percecdo de existir algo atipico nas dificuldades identificadas e as
interrogacBes da mae tornam-se cada vez mais intensas.

Um terceiro grupo refere-se aos casos em que o desenvolvimento parece
decorrer dentro dos padr@es normais e s entre 0s 24 e 0s 36 meses comegam a aparecer
0s primeiros sinais, especialmente ao nivel da fala. A crianca é descrita como falando
pouco ou manifestando atraso na linguagem.

Temos assim dois perfis diferentes, que fazem situar os primeiros sinais antes
ou depois dos 24 meses. No primeiro, as maes descrevem essencialmente o0s
comportamentos autistas, enquanto no segundo o processo é marcado pelas aquisi¢fes
normais até ao aparecimento da linguagem.

Por outro lado, ha diferengas em cada um dos grupos em relacdo a quem
identifica as primeiras dificuldades. No primeiro, é a mae que sente que algo ndo esta
bem e confronta essa informacdo com aquilo que conhece (ou que lhe é dito pelos
outros membros da familia). No segundo, € mais frequente ser a creche ou o jardim de
infancia a chamar a atengdo para que ha qualquer coisa errado. Em qualquer deles
raramente é o médico que identifica os primeiros sinais.

Perante esses primeiros sinais, a familia vai procurar o sistema de salde, ou
mais especificamente o pediatra ou 0 médico de familia. O modo como o sistema de
salde, e especialmente o pediatra, responde e atende as preocupagdes das familias é
crucial.

As mées do primeiro grupo referem mais frequentemente: a) total auséncia de
respostas da comunidade médica; b) desconsideracdo pelas preocupagdes, suspeitas e
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medos dos pais, sendo a mae frequentemente rotulada de ansiosa, e sendo dito que as
aquisicOes da crianca acabardo por aparecer com o tempo, ja que cada crianca tem o seu
ritmo proprio; c) isto leva muitas mées a entrar numa luta para conseguirem uma
credencial ou encaminhamento para uma consulta de desenvolvimento e a terem de se
defrontar com a relutancia do médico em aceitar que alguma coisa nao esta bem; d) o
encaminhamento para a consulta de desenvolvimento também nem sempre conduz ao
diagnostico e, nalguns casos, apenas resulta num diagndstico vago de atraso global do
desenvolvimento, de hiperatividade ou um diagnostico inicial de autismo.

No segundo grupo, o encaminhamento para atendimento especializado parece
ser mais fécil, seja a consulta de desenvolvimento ou o apoio terapéutico. No entanto,
esse caminho é descrito como sendo sempre muito longo e frequentemente inconclusivo.
As méaes também referem a desvalorizacdo das aquisi¢cdes e 0 atraso no diagnéstico, que,
frequentemente, so é feito entre 0s 6 e 0s 8 anos da crianga.

Exemplos de bom acolhimento sdo referidos quando, mesmo sem um
diagnéstico final, o pediatra d& orientacdo terapéutica face as dificuldades da crianga.
As situacBes em que se chega mais rapidamente ao diagndstico aparecem sempre
associadas a uma insisténcia particular da mée, nalguns casos mesmo com a exploragdo
de vias paralelas para chegar a consulta de desenvolvimento, ao hospital central ou a
avaliacdo genética.

Assim, na procura de respostas para as suas inquietacdes, as maes sentem,
frequentemente, que os médicos de familia ou os pediatras ndo correspondem de forma
adequada, ou por ndo valorizarem as suas suspeitas, ou porque a avaliag¢do que fazem do
desenvolvimento aponta para que tudo estd bem, o que lhes parece incompativel com
um quadro patologico. Descrevem alguma relutdncia em enviar a crianca para as
consultas especializadas, como a consulta de desenvolvimento, embora, mesmo quando
isso acontece, tal ndo garanta que se chega a um efetivo diagndstico.

Por isso € muito importante que os pediatras e médicos de familia estejam
conscientes e informados sobre as caracteristicas da sindrome, que a presenga de alguns
sinais fenotipicos sejam valorizados e que, na presenca de uma suspeita de perturbagao
do espectro do autismo, possa desenvolver-se uma atitude que possibilite a consideragédo
de uma etiologia genética, como o SXF.

b) Diagnostico

Uma segunda categoria de respostas refere-se ao diagndstico, cuja procura se
inicia a partir destes primeiros sinais. No entanto, embora haja casos de diagndstico
feito entre 0s 30 meses e 0s 11 anos, a maior parte parece fazer-se apds os 6 anos. O que
é muito tarde relativamente ao que acontece no panorama internacional.
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O diagndstico é entendido pelas mdes como o mais importante e decisivo entre
todos os eventos relevantes do percurso de vida da crianca ou jovem com SXF.
Referem-no, de um modo geral, como sendo vivido como um marco negativo dado o
choque que significa. E descrito como complicado e dificil, exigindo adaptago
profunda, e ponto de rutura nas suas vidas. Para elas o diagnostico representa o “por o
nome as coisas”. Mais do que atender aos sintomas da sua crianga, procura-lo é tentar
compreender o porqué do que estd a acontecer, de tal modo que algumas referem ter
criado a expectativa (que mais tarde reconhecem ser inadequada e irrealista) que obter o
diagnéstico traga também a solucéo.

No processo de busca de um diagnéstico mais conclusivo sdo especialmente
relevantes: a) as dificuldades da linguagem, eventualmente ligadas a sinais de tipo
autistico; b) as dificuldades de aprendizagem, mais acentuadas nas aprendizagens
escolares quando da entrada na educagdo pré-escolar; c) a existéncia de alguns aspetos
fisicos ou de saude associados a caracteristicas comportamentais ou cognitivas suspeitas.

Consoante a natureza das dificuldades assim € também diferente o peso dos
diferentes profissionais. No caso das criangas mais novas, o papel do pediatra € o mais
valorizado na avaliacdo dos parametros desenvolvimentais, sendo também acentuado o
papel do professor (ou professor de educacdo especial) e as maes também sublinham
que a comparacdo que fazem com outras criangas contribui para aumentar as suas
suspeitas.

H4, no entanto, regra geral, um longo percurso até a crianga ser enviada para 0s
testes genéticos, durante o qual surgem dificuldades de varia ordem e em que o
diagnostico é, na maior parte das vezes, feito por tentativas e aproximacdes, até chegar a
um encaminhamento para a avaliacdo genética, com as dificuldades colocadas pelo
acesso a um reduzido nimero de servigos competentes para a fazer. As principais
dificuldades relativamente ao processo de diagnostico, que tendem a atrasa-lo, sdo: a) a
opinido desfavordvel do pediatra, que algumas vezes vai mesmo contra a opinido da
mde, da escola ou da comparagdo com outras criancas feita pela familia. Quando o
médico se envolve num processo de procura do diagnostico, por reconhecer a sua
necessidade, o tempo que decorre até a sua obtencdo é consideravelmente mais rapido;
b) a realizacdo de diagnodsticos clinicos generalistas, pouco conclusivos ou apenas
sindromaticos, pelos médicos especialistas, que eventualmente conduzem a intervencdes
terapéuticas pontuais mas que podem ndo responder as necessidades que as familias
identificam. E geralmente a insisténcia da familia que, tendo em conta a informag&o
comparativa ou a chamada de atencdo para certas caracteristicas, leva a procura de
hip6tese etioldgica genética nesses casos.

Outra dimensdo importante para 0 bom progresso do percurso de
desenvolvimento da familia é a qualidade da comunicacdo da informacdo relativa ao
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diagnostico. Muitas situagdes parecem ser nitidamente inadequadas e destrutivas. As
categorias mais frequentemente identificados sdo: a) informacéo pelo telefone ou dada
sem qualquer consideragdo ou esclarecimento adicional; b) comunicacdo de tipo
cientifico, “como se fosse uma aula de genética”. E como as maes descrevem a situagio
em que o médico prossegue com mais informacéo técnica detalhada, sem que a familia
consiga entender o que est4 a ser comunicado, a gravidade ou perspetivas de futuro da
situacdo, sendo ignorado o estado emocional da mée; c) informacdo fria, em que o
médico se limita a dar um panfleto e mandar a mée pesquisar na internet ou entrar em
contacto com a Associacao de familias com SXF; e d) comunicacdo de tipo paternalista
ou insensivel, em que o técnico que transmite a informacdo o faz como se a familia
tivesse tido pouca sorte, pois sdo coisas que acontecem e, por ma fortuna, aconteceu
aquela familia. Ou entdo lamenta a situagdo, realcando que é para toda a vida e ndo ha
nada a fazer.

Ja a comunicacdo relatada como bem-feita preocupa-se com o impacto
emocional do diagndstico nos pais e é dada na medida e momento em que eles podem
entender a informac&o, procurando ndo assustar ou confundir.

O impacto emocional do diagnostico, ou seja, 0 modo como os pais sentiram e
0 que pensaram face a comunicacdo do diagnostico, é sempre de grande intensidade,
com sofrimento, choro, sentimento de ser Unico, estar sO e isolado, sufoco, ndo dormir
nem descansar. HA mées que, no entanto, diferenciam entre o diagndstico propriamente
dito e o processo que conduziu a ele, e dizem que fazer os exames, os tratamentos, lidar
com o rétulo, com o siléncio, com a falta de objetividade ou as comparacdes, foi fator
de maior sofrimento do que o diagndstico em si mesmo. Algumas salientam também o
impacto da falta de informacédo e a forma como se sentiram maltratadas na comunicacao
do diagndstico, e ainda o impacto negativo da pesquisa na net, onde apareciam
principalmente caso graves, “desgracas”.

Neste processo as mées ndo identificam muito suporte. D&o, no entanto, relevo
ao papel do médico especialista quando deu atencdo adequada ao processo. Algumas
sentiram-se terrivelmente sos nesse processo e nem sequer no marido encontraram
inicialmente o suporte emocional necesséario. No entanto, num segundo momento, 0s
avangos da crianga (como o andar ou pequenas aquisicdes) deram um sentimento de
vitoria, fornecendo-lhes forca para enfrentarem a situacao e as fases seguintes do curso
de vida da crianga.

c¢) Acompanhamento clinico

Quanto a forma como os profissionais de salde acompanham o
desenvolvimento da crianca depois da fase de diagndstico, também encontramos
diferentes perfis na perspetiva das mades. Alguns médicos e pediatras (ou
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pedopsiquiatras ou neuro-pediatras) tornaram-se figuras de referéncia para as familias,
pela confianga neles depositada, e seguem a crianga ao longo de toda a infancia e
adolescéncia, embora quase sempre de forma mais espacada, mas os pais buscam-nos
sempre que tém alguma duivida ou necessidade, independentemente da situacdo de
saude do seu filho.

Um outro grupo de mdes refere que vai recorrendo cada vez menos aos
profissionais de saude por situagdes que tenham a ver diretamente com a sindrome. Em
muitos casos buscam apenas o médico quando é necessario ajustar medicagdo face a
situacdes como as convulsbes ou 0s comportamentos agressivos. Outros referem que, a
medida que a medicacdo deixou de ser necessaria, deixaram também de procurar o
profissional de salde.

Quase sempre os médicos, generalistas ou pediatras, surgem no discurso das
mé&es como profissionais que trabalham isolados, sem articulagdo com outras dimensées
da vida da crianga, que véo fazendo cada vez menos avaliagdo do desenvolvimento ou
orientacdo dos pais e mais prescricdo de medicamentos, e a quem se recorre ou ndo
consoante se tenha criado, desde inicio, uma relagdo de confianca.

Discusséo

Os resultados obtidos relativamente ao momento em que surgem as
preocupagdes iniciais, ndo se diferenciam muito dos encontrados noutros contextos, que as
situam entre 0s 9 e 0s 13 meses (Bailey, Skinner, Hatton & Roberts, 2000; Bailey et al.,
2002). A diferenca surge, no entanto, quanto ao diagndstico de atraso de desenvolvimento
que Bailey e colaboradores (Bailey, Skinner, Hatton & Roberts, 2000; Bailey, 2004)
situam nos 24 meses, e aqui nos surge como sendo muito mais tardio.

Quanto a grande variabilidade nas primeiras preocupacdes, na determinacéo da
existéncia de um atraso de desenvolvimento e, ainda, no diagndstico, a literatura acentua
que ela depende tanto de varidveis da crianga como de variaveis da familia (Bailey,
Skinner, Hatton & Roberts, 2000). As da crianca sdo a severidade do atraso,
comportamentos e temperamento, enquanto as varidveis da familia sdo a idade e
escolaridade da mae, a existéncia de irmdos, e 0 apoio social recebido. A estas, os dados
deste estudo acrescentam as respostas do servigo de salde e a sua consciéncia da
problematica envolvida.

Quanto as causas para a demora e atraso no diagndstico, os resultados
encontrados vao ao encontro do descrito por Visootsak et al. (2011) que também referem
que o teste ndo é ordenado de imediato pelo pediatra, a informacdo é dada de forma
insensivel, acentuando a informacdo negativa, e geram-se problemas de comunicacdo
entre os membros da familia ap6s o diagndstico, a que se pode acrescentar a falta de
informacéo sobre a sindrome por parte dos pediatras (Kemper & Bailey, 2009). As causas

17



Franco, Vitor; Apoldnio, Ana Maria; Ferreira, Maria de Fatima & Albuquerque, Carlos (2014). A
Perspetiva das Familias quanto as Respostas do Sistema de Saude e seus Profissionais as
Criangas com Sindrome de X Fragil. Millenium, 47 (jun/dez). Pp. 7-20.

descritas por Stoll (2001) para o diagnostico tardio séo a existéncia de caracteristicas ndo
especificas que podem aparecer em diferentes tipos de diagndstico, um exame fisico nao
adequado ou que nao é feito corretamente, histéria familiar que contribui pouco para um
diagndstico genético e atraso na realizagdo do exame molecular.

Embora outros estudos (Bailey et al., 2002) apontem para que metade das
familias s6é tenham um diagndstico um ano apds a primeira suspeita, no contexto
portugués é muito pior, e as maes descrevem processos mais longos, pelo que o
diagndstico € feito muito para além do tempo médio encontrado noutros estudos (Bailey et
al., 2002; Bailey, Skinner, Hatton & Roberts 2000).

Concluséo

Das perspetivas enunciadas pelas maes das criangas e jovens com SXF, a partir
da sua experiéncia, hd um conjunto de conclusdes que podemos tirar, quer quanto ao que
acontece no contexto nacional quer quanto ao que pode ser melhorado em termos de
respostas dos servicos e dos profissionais de salde: a) hd um desfasamento demasiado
grande entre os primeiros sinais detetados pela familia e o diagnostico; b) ha
frequentemente resisténcia dos profissionais quanto ao iniciar um processo de diagnostico
precoce; c) as descricOes e percecdes das mées sdo muito frequentemente desvalorizadas;
d) ha necessidade de atencdo aos fatores que podem encaminhar no sentido do diagnostico
genético, tanto relativos aos sinais clinicos como a histéria familiar; ) consequente
necessidade de tornar os profissionais, nomeadamente os profissionais de salde, mais
sensiveis e informados para remeter para o teste genético; f) é fundamental baixar a idade
do diagndstico, diminuindo o tempo de espera entre 0s primeiros sinais e o diagnostico
genético, reduzindo a odisseia do percurso e respetivos custos emocionais; g) €
fundamental a valorizagdo do diagndstico precoce enquanto propiciador de intervencao
precoce mais esclarecida, e aumentando o efetivo impacto do aconselhamento genético; h)
0 acompanhamento clinico das criangas e jovens é muito importante, embora muitas vezes
parega estar demasiado centrado na prescricdo de medicagdo; i) é importante que o
contributo dos profissionais de salde se possa enquadrar num quadro de apoio mais
interdisciplinar, que se sabe ser fundamental para a promoc¢éo do desenvolvimento global
das criangas com SXF e suas familias.
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