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RESUMO

Neste trabalho procura-se fazer uma avaliagdo global do impacto e das repercussées psicoldgicas
na crianga causados por uma doenga crénica hereditdria como é a mucopolissacaridose. Abordam-se
ainda as repercussdes da doenga no meio familiar e social da crianga. Finalmente faz-se uma avaliagio
sumaria do suporte terap&utico da crianga e familia ¢ da necessidade de apoio pedopsiquiatrico nesta

situagdo.

SUMMARY

Psychosocial aspects of childhood mucopolissacaridesis

The authors present a global valuation of the psychological repercussion of the child produced by a
cronic and genetic disease like mucopolissacaridosis. The A. describe also those repercussion on the
family and the school of the child. Finally they point the actual therapeutic support of the child and his
family and remarks the need or pedopsychiatric management.

INTRODUCAO

As mucopolissacaridoses sdo doengas raras (4:100.000).
com maior prevaléncia na regido mediterranica.

A sua etiopatogenia relaciona-se com a deficiéncia de uma
enzima integrada numa via multienzimética do catabolismo
dos mucopolissacaridos. A transmissdo é autossémica reces-
siva com excepgdo da doenca de Hunter em que a transmis-
sdo é recessiva ligada ao X.

A doenga é progressiva e afecta varios 6rgdos e sistemas
(SNC, sistema osteo-articular, 6rgéos sensoriais, figado,
coragio e aparelho respiratério).

Cada tipo tem a sua expressdo clinica prépria. Enquanto
os tipos Hurler-Scheie, Morquio e Maroteaux-Lamy nio
apresentam atraso mental, todos os outros apresentam
atraso mental mais ou menos importante.

Todos tém um progndstico reservado, evoluindo mais ou
menos progressivamente para a morte (as formas mais
benignas tém a longevidade média de 30 anos).

Na avaliagdo das repercussdes psico-sociais na mucopolis-
sacaridose levantaram-se vérias questdes relacionadas com o
caracter desta doenga.

Por um lado a mucopolissacaridose ¢ uma doenca crénica.
Nesta vertente e com apoio nas referéncias bibliograficas
procedeu-se a sistematizagfio das etapas € dos mecanismos de
adaptagiio relativos a crianga e 4 familia face ao impacto do
diagnéstico de uma doenga croénica.

Em rela¢do a familia, salientam-se -!':  Uma fase inicial
de choque e incredulidade com denegag¢do massiva que
geralmente € de curta duragéo.

Apés este primeiro periodo os pais tentam proteger-se por
atitudes defensivas. As mais frequentes sdo a negaciio da rea-
lidade e o isolamento de afectos. Depois de uma fase transi-
toria de culpabilidade e busca etioldgica, os pais tentam
encontrar um novo equilibrio. Utilizam mecanismos de con-
trole manifestando a necessidade de tudo saberem sobre a
doenca e procuram solugdes magicas.

E ainda citado na literatura o bloqueio da vida imaginaria
nos pais, i.é., a impossibilidade de formarem um projecto de
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vida para eles e para a crianga e que pode levar ao empobre-
cimento da vida relacional.

Por vezes, assiste-se nos pais a um trabalho de antecipaciio
do luto da crianga que pode levar ao desinvestimento pro-
gressivo da crianga. Friedman ? descreve 3 fases neste traba-
lho de antecipagio do luto:

1.2 Fase: A negagdo com célera e acusagiio; 2.2 Fase: A
aceitagdo com depressdo mas com recusa do caracter inevi-
tavel da perda; 3.2 Fase: A aceitagdo do caracter inevitavel
da perda.

Em trabalhos anteriores nio € rara a ocorréncia de gravi-
dez surgindo apés o diagnéstico da doenga ou depois da
morte da crianga e que é compreendida como uma tentativa
de reparagio imediata da ferida narcisica sofrida pelos pais.

Considerou-se interessante a avaliagdo do periodo do
impacto do diagndstico face a referéncia bibliografica ac
impacto da familia como factor indicativo da evolugdo
futura de adaptagdo familiar face a crianga com doenga cré-
nica. Kaplan, num estudo efectuado em 1976, considera util
na pratica, a avaliacdo na familia de trés factores, nomea-
damente a negagdo da natureza e gravidade da doenga, o
isolamento de afectos relativos a si proprio e aos outros com
aparente insensibilidade e o isolamento social da familia em
relagdo a outros membros e ao meio social.

No estudo das repercussdes da doenga na dindmica fami-
liar partiu-se da esquematizagio efectuada por Kaplan*:
problemas de saude (ex.: sintomas psicossomaticos; alcoo-
lismo; necessidade de recorrer a tratamento psiquiatrico);
problemas profissionais e dificuldades conjugais.

Em relagéo a crianca propds-se perceber como é que ela
vivenciava a doenga tendo em conta duas facetas: a cronici-
dade e o prognéstico fatal.

Na literatura encontram-se referéncias dispersas relativas
aos mecanismos de adaptagio intrapsiquicos de uma crianga
face a instalagdo de uma doenga crénica'2?!, Seleccionaram-
-se os mais citados para avaliar a sua incidéncia nesta
populagdo.

Estes mecanismos s3o geralmente mencionados como eta-
pas de integragdo psiquica de uma doenga crénica, sendo
definidas vérias fases:

1. Fase aguda —com predominio de nega¢do da doenga;
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2. Fase intermédia — prevalecendo os sentimentos de caos,
impoténcia, panico ou raiva; 3. Fase posterior —em que se
vio salientando, conforme a crianga, e face i persisténcia da
doenga, a organizagio de defesas em trés registos: a) Oposi-
¢do — rejeicdo massiva com crises de agitagdo ou com nega-
¢do das dificuldades; b) Submisséo e inibigio — Pode
acompanhar-se de vivéncia depressiva; c) Sublimacdo e cola-
boragdo — sdo os mecanismos mais positivos.

4. Fase de admissio do handicap — com depressio; com
agressividade; com reac¢des de luto do préprio corpo —
ligadas a privagio do funcionamento e do prazer do corpo ¢
equivalente 4 perda de um objecto de amor.

Na avaliagdo de cada crianga ndo é imperioso encontrar
todas estas fases, mas predominam determinados tipos de
reacgao afectiva.

Por outro lado estes mecanismos de adaptacio normal a
doenga podem assumir um caricter patoldgico consoante a
sua duragio, intensidade e a perturbagio que causam no
funcionamento global da crianga.

METODOLOGIA

O estudo incidiu sobre uma populagio constituida pela
totalidade de criangas e adolescentes com o diagnéstico con-
firmado de mucopolissacaridose e que constam do arquivo
da consulta externa da unidade de Doengas Metabdlicas do
Servigo de Pediatria do Hospital de Santa Maria, relativo
aos anos 1973 a 1990. Dos 41 a partida apenas 14 foram
objecto de informagdo completa (Quadro 1).

QUADRO 1 — Populagiio de criangas com mucopolissacaridose

Total 41
Entrevistados 14
Falecidos 16
Perdidos* 11

* Sdo na sua maioria criangas residentes em lugares distantes de
Lisboa nomeadamente Agores, Montemor-o-Novo, Olhdo, Cabo
Verde.

Foram realizadas duas entrevistas pedopsiquiatricas indi-
viduais com a crianga e duas entrevistas com os familiares.

Apés as observagdes pedopsiquidtricas ¢ a partir dos ele-
mentos colhidos nestes contactos foram preenchidas grelhas
de observagio elaboradas com base na ficha clinica do Cen-
tro de Saide Mental Infantil e Juvenil de Lisboa e com o
apoio bibliografico.

Num segundo tempo foram efectuadas as criangas e ado-
lescentes observagdes pedopsiquiatricas e utilizadas as Esca-
las de Desenvolvimento de Griffiths? e/ou a Nova Escala
Métrica de Inteligéncia (NEMI) de Gilly e Zazzo ™ consoante
a faixa etaria.

Fez-se uma avaliagio na populagdo total estudada dos
aspectos psicolégicos gerais derivados do impacto psicolo-
gico da doenga. Posteriormente tentou-se ainda individuali-
zar nas criancas ¢ adolescentes as repercussdes psicologicas
desencadeadas por algumas manifestagdes visiveis da muco-
polissacaridose tais como as dismorfias (n=6), os défices
sensoriais (n=6) € o atraso mental (n=6). Para isso ¢ apds a
observacdo, as criangas foram divididas em dois grupos: A)
sem atraso mental ou com funcionamento mental borderline
(QI=70, n=8) e B) com atraso mental ligeiro, moderado,
severo ou profundo (n=6) conforme a classificagdo da
Diagnostic Statistical Manual of Mental Disorders —
DSM-III-R %,

Procurou-se ainda avaliar através de entrevistas semi-
-estruturadas A familia e através do contacto com os pedia-
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tras o suporte terapéutico médico e educacional que a
crianga € a familia tiveram, assim como a eventual necessi-
dade de apoio psicolégico e/ ou pedopsiquiétrico.

Procedeu-se 4 comparagio do grupo estudado com um
grupo controle referente a 14 criangas escolhidas aleatoria-
mente da consulta de Saiade Infantil (vigilancia) do Servigo
de Pediatria do Hospital de Santa Maria e enquadrando-se
numa faixa etaria e grupo social idénticos ao grupo
estudado.

Fez-se o tratamento estatistico dos dados utilizando a dis-
tribui¢do do qui-quadrado.

RESULTADOS

Caracterizagiio da popula¢io — O grupo etdrio predomi-
nante ¢ o do periodo de laténcia constituindo metade do
total da amostra. Existe um ligeiro aumento de incidéncia no
sexo feminino (8 F para 6 M).

Em 75% as criancas apresentam dismorfias.

Estas manifestam-se sobretudo a nivel da face (facies gros-
seira, macroglossia), tronco e pescogo (pescogo curto € largo;
térax pequeno e proeminente por cifose, hepatomegalia e/ ou
hérnia umbilical) e quase todas as criangas tém baixa
estatura.

Cerca de 42% dos casos (n=26) sio portadoras de défice
sensorial; destes h4 duas criangas com défice multiplo (audi-
tivo e visual), 3 com défice auditivo — tendo duas atraso
mental — e 1 s6 com défice visual ligeiro.

Quanto aos antecedentes pessoais e familiares, existiu per-
turbagio evidente da relagio mée-filho sé num caso (caso n.°
14 — gravidez ndo desejada — rejeicdo maternal precoce) €
em dois conflito intra-familiar grave (casos 13 e 14 — Mie
agredida por marido alcodlico). Estes casos correspondem a
dois jovens adultos da amostra incluidos como exemplo de
possivel evolugdo. De assinalar a existéncia em cinco casos.
de gravidez — reparagdo.

Em nenhuma crianga foram detectados factores de risco
somdticos no periodo perinatal.

Diagnéstico de doenga metabdlica — impacto familiar —
Na maior parte dos casos (86%) os primeiros sintomas na
crianga apareceram até aos 3 anos (n= 12) e consistiram, por
ordem de frequéncia decrescente em dismorfias (n = 6; 42,8),
sobretudo da face, membros superiores e tronco, atraso/re-
gressio do desenvolvimento psicomotor (n=35; 36%) e per-
turbagGes do comportamento (n=; 21,4%), englobando ins-
tabilidade e perturbagdo da aprendizagem escolar.

Das etapas ¢ mecanismos de adaptagdo descritos nos pais,
perante o diagnéstico de uma doenga crénica, encontrou-se
em 7 dos 14 casos (50%) uma fase inicial de choque e incre-
dulidade. A fase intermédia dividiu-se em isolamento de
afectos (n = 6; 42,8%), busca de solugdes magicas (n=7;
50%) e culpabilidade (n=35; 35,7%). Numa fase posterior
permanecia na maioria dos pais (n=10; 78,5%) uma incapa-
cidade de imaginar o futuro da crianga (bloqueio da vida
imaginéria) e uma ferida narcisica — que se manifestava por
sentimentos depressivos em ambos os pais (n=11; 78,5%),
conduzindo em 42,8% ao isolamento social da familia.

Encontrou-se em 35,7% (n=>5) uma fase adiantada de um
processo antecipado de luto pela futura morte do filho,
nomeadamente uma reacgio de aceitagdo do carécter inevi-
tavel da perda. Dos trés factores indicativos da inadaptagio
familiar (Kaplan) encontraram-se dois na altura do impacto
do diagnostico da doenga: o isolamento de afectos € o isola-
mento social.

Detecta-se uma repercussio mais acentuada na mde,
quando a crianca tem atraso mental, tendo sido necessario
em 25% dos casos o recurso a tratamento psiquiatrico da
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mie, quer por sintomas da linha depressiva (n = 2), quer por
sintomas psicossomaticos (n=2).

Em relagio ao pai nio se encontra diferenca relevante
entre os dois grupos da amostra com e sem atraso mental.

Em 75% dos pais foram detectadas repercussdes na familia a-

doenga do filho, nomeadamente o aparecimento de: alcoo-
lismo (n=35; 36%), tabagismo (n=23; 28,5%) e dificuldades
conjugais (n=10: 71,4%) por auséncia paterna do lare
aumento dos conflitos conjugais (Quadro 2). Estas alteracdes
tém uma incidéncia relativamente elevada ultrapassando
ligeiramente a encontrada por Kaplan em familias de crian-
¢as leucémicas.

QUADRO 2 — Repercussdes na familia
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As perturbag@es afectivas manifestas mencionadas séo
labilidade emocional (n=1) e baixa tolerdncia a frustracdo
(n=2) aparecendo num quadro depressivo.

Num caso encontrou-s¢ um quadro de autismo (Quadro
3).

QUADRO 3 — Repercussdes da doenga na crisnca
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A —T. Psiq. por Depressdo/Sint. Psicossomaticos (S6 a mae); B —
Negacdo da Doenga/do Atraso Mental/ Déf. Sensorial/ Dismorfia;
C — Habitos alcoélicos e/ou Tabagicos intensos; D — Dific. Conju-
gais (Pai ausente — aumento conflitos); E — Isolamento Social.

Quanto as reacgdes dos pais manifestas ao longo das
entrevistas em relagio a crianga doente surge com frequéncia
(n=4) a negagiio do atraso mental quando ele existe.

Indirectamente sdo referidas as repercussdes na dinamica
da vida familiar designadamente o isolamento social
(n=71,4%) da familia condicionado quer pelo atraso mental
quer pelas dismorfias.

Quanto a evolugdo na adaptagio familiar A crianga em
64,7% dos casos (n=9) ¢ referida como m4, implicando rela-
¢Oes intra-familiares conflituosas ou auséncia do pai do lar.

Nalguns casos o nascimento de um filho(a) saudavel vem
de algum modo compensar e reparar a ferida nercisica cau-
sada pela crianga doente; sobre esse filho(a) saudavel recai
logo o destino da prestagdo de cuidados ao irmao(&) doente.

REPERCUSSOES DA DOENCA NA CRIANCA

Crianca com atraso mental profundo (n=6) — As pertur-
bagdes associadas mais frequentemente referidas sdo as do
comportamento — nomeadamente instabilidade psicomo-
tora (n = 5), oposi¢do/ agressdo (n = 3). Na observagio destas
criangas, verificou-se que estas perturbagdes de comporta-
mento apareciam como sinal de sofrimento psiquico intenso,
na linha depressiva (n=3). Mais raramente sio detectadas
perturbagdes funcionais (n=2), aparecendo fora do quadro
sindromatico de atraso mental.

Sdo ainda referidas perturbagGes motoras (n = 4) sobrepo-
niveis as manifestagGes osteoarticulares da doenca.

A — Instabilidade Psicomotora; B— Oposi¢do; C — Perturb. Fun-
cionais (fora do quadro de atraso mental); D — Perturb. Motoras:
E — Sintomas Depressivos Manifestos (Passividade, Tristeza, Auto-
desvalorizagdo); F — Autismo; G — Outros (Ansiedade, Medos).

Crianca sem Atraso Mental/Borderline (n=8) — Os
modos de reagir adaptativos a doenga, que surgem com mais
frequéncia na crianga face a esta doenga cronica sdo em fre-
quéncia decrescente e em primeiro lugar a adaptaciio a
doenca, por vezes até excessiva com colaboragdo nos proce-
dimentos médicos (n=6; 75%); em segundo lugar (n =4,
50%) a admissdio do handicap fisico com depressdo e em ter-
ceiro surge a recusa manifesta da doenga (n=3; 47%).

Séo frequentes as reac¢Oes face as dismorfias (n = 6;-75%),
manifestas ao longo da entrevista pedopsiquiatrica e através
do desenho. Surgem a este respeito sentimentos de irritagio,
admissdo do handicap com depressdo ou agressividade por
vezes projectada na fratria normal.

Quer no desenho livre quer no da figura humana e da
familia (Figuras 1 e 2), aparecem dificuldades de representa-
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Fig. 2— Desenho de familia.

¢do de uma cena com ligagdo entre os elementos revelando
imaturidade; ao nivel do corpo humano surge uma dificul-
dade na representagiio do tronco ¢ dos membros superiores
com encurtamento destes e sendo as extremidades néo repre-
sentadas ou rudimentares. Esta imagem corporal ndo corres-
ponde exactamente 4 representagio anatémica.

Esta discrepancia podera estar relacionada com as limita-
¢Oes a nivel da motricidade fina devido as perturbagdes
osteoarticulares e ligamentosas devidas & mucopolissacari-
dose e também com a vivéncia do corpo mutilado como
alguns autores sublinham em criangas com doenga
crénica 23,

Nalguns casos liga-se a um desinvestimento corporal, um
sentimento de nfo ser dono do préprio corpo (Reacgio de
luto do préprio corpo — Ferrari).

Em cerca de 50% destas criangas foram patentes as reper-
cussdes afectivas dos défices sensoriais situando-se em dois
grupos: um com a negagao do déficit e outro com admissio e
depressio.

Nalgumas criangas sente-se uma preocupagio relativa a
integridade e ao funcionamento corporal. Este sentimento ¢
descrito na literatura como sendo mais frequente nas doen-
¢as de prognéstico fatal e seria assim uma manifestagio de
angustia de morte?.

Em suma (Quadro 3) as perturbagdes mais frequentes sio
as afectivas incluindo neste grupo a sindrome depressiva
manifesta (n=35; 62,5%), a ansiedade manifesta por vezes
com crises de panico e outros (sintomas da linha neurdtica
ex. fobias) (n =2; 25%).

Em seguida surgem as reac¢des afectivas que se manifes-
tam mais exuberantemente a nivel do comportamento (n=3;
37,5%) sobretudo a instabilidade psicomotora.

Finalmente as perturbag¢des funcionais (n=2; 25%),
nomeadamente os disturbios de alimentagio e os do sono e
de eliminagéo.

No Quadro 4 comparam-se as repercussdes afectivas do
grupo estudado com os sintomas do foro pedopsiquiatrico
encontrados no grupo-controle.

Salienta-se a frequéncia elevada e estatisticamente signifi-
cativa (X2=3,89; p<0,005*) de um quadro clinico de
depressdo (traduzido por sintomas depressivos manifestos ou
por instabilidade psicomotora) na populagdo estudada com-
parativamente com o grupo-controle.
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QUADRO 4 — Comparagiio com o grupo-controle
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A — Instabilidade Psicomotora; B — Oposigio; C — Perturbagio
funcional; D — Perturba¢io Motora; E — Sintomas I?epresswos
Manifestos; F — Autismo; G — Outros (Ansiedades, Fobias).

REPERCUSSOES NA SOCIALIZACAO

Nas criangas sem atraso mental/borderline — Surgem per-
turbacGes na adaptaciio escolar e¢/ou social desencadeadas
sobretudo pelos défices motores e sensoriais: a maior parte
destas criangas ndo podem correr como as outras no recreio
¢ algumas ouvem e/ ou véem mal ficando isoladas em rela¢do
ao grupo da sua idade.

Os sentimentos despertados por esta situagdo sdo por
vezes denegados a projectados noutras criangas.

Muitas vezes (n=4; 50%) associam-se a estas perturbagdes
sentimentos depressivos com inibi¢do ¢ comportamento pas-
sivo; sdo criangas batidas pelas outras.

Em 62,5% deste grupo o rendimento escolar ¢ médio, ndo
existem grandes dificuldades de aprendizagem e a apreciagio
global é prejudicada pelas dificuldades na motricidade fina.
As outras criangas tém fraco rendimento com repeténcias de
2 ou 3 anos influindo nalguns casos os internamentos para
cirurgia de correcgdo ortopédica, para além das repercussdes
afectivas.

Nas criangas com atraso mental — E geralmente dificil a
integragdo em colégios de Ensino Especial devido as pertur-
bagdes expressas pelo comportamento associadas (instabili-
dade psicomotora) e 4s manifestagdes neuroldgicas da
doenca (crises epilépticas de dificil controle farmacolégico).

Suporte terapéutico — Todas as criangas entrevistadas e
suas familias mant&m a frequéncia periddica da consulta
externa da Unidade de Doencas Metabdélicas do Servigo de
Pediatria do Hospital de Santa Maria. )

E importante para as familias este suporte. E com afecti-
vidade que se referem aos médicos desta consulta € t&ém nessa
altura a oportunidade de contactarem outras familias com o
mesmo problema.

Cerca de 28,5% dos casos mantém também ligagdo ao
médico de familia. Além disso 64,2% das criangas frequen-
tam espagadamente outras consultas de especialidade.

Duas criangas tinham ja recorrido & consulta de Psiquia-
tria Infantil por perturbagdes graves do comportamento.

ANALISE ESTATISTICA

Apds o tratamento dos dados pela distribuigdo do qui-
-quadrado concluiu-se serem estatisticamente significativas
as seguintes associagdes:
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As reagdes dos pais na altura do diagnéstico e repercus-
sOes posteriores da doenca na familia — Constatou-se uma
associagio significativa (X 2= 5,83; p<0,025*) entre dois
tipos de reacgdo dos pais na altura do diagnostico da doenga
— o isolamento de afectos e o isolamento social — € a poste-
rior m4 adaptagdo familiar a crianga doente.

Esta associagdo é concordante com a encontrada por
Kaplan?.

Encontrou-se ainda uma associagdo muito significativa
(X2=9,54; p<0.005***) entre o bloqueio da vida imagina-
ria nos pais e o posterior trabalho antecipado do luto rela-
tivo a crianca.

Associacfio depressiio pais/depressio na crianga —
Constata-se a existéncia de uma associagio significativa
(X2=15,09; p<0,05*) entre os quadros clinicos de depressio
nos pais e nas criangas estudadas.

QUADRO 5 — Associacio depressfio nos pais e na crianga

Depressdo na crianca

Depressiio

Parental Com Sem Total
Com 8 3 11
Sem — 3 3
Total 8 6 14

X*=5,09; p<0,05*

DISCUSSAC

Salientam-se algumas limitagdes.

O niimero limitado de casos estudados tem a ver por um
lado com a raridade da doenga (4:100.000) e por outro com a
escolha da metodologia.

Dos unicos dois estudos pré-existentes encontrados que
agrupam vérios casos de mucopolissacaridose, um deles?
baseou-se nos registos pediatricos a nivel nacional acerca de
criangas com Sindrome de Hunter;

O outro estudo ? analisa 30 casos de MPS III (Sindrome
de San Filippo}.

Embora cada tipo de mucopolissacridose tenha a sua
expressdo clinica propria, a doenga é em todos eles multissis-
témica e as suas manifesta¢cGes mais marcantes sdo comuns a
maioria dos Sindromes. '

Assim as dismorfias sdo comuns aos tipos 1 (Hurler/ Scheie),
1V (Morquio) e VI (Maroteaux-Lamy) que correspondem
também aos sindromes da doenga sem atraso mental/Bor-
derline (Subgrupo A).

J4 o tipo III de mucopolissacaridose (Sindrome Sanfi-
lippo) tem uma expressdo clinica diferente dos outros,
havendo lesdo preferencial do Sistema Nervoso Central que
se reflecte no aparecimento de crises epilépticas e atraso
mental. Neste estudo este tipo de mucpolissacaridose consti-
tuia a maioria do subgrupo B (com atraso mental
moderado/ profundo).

No estudo de Nediffer e Kelly® é referida a elevada fre-
quéncia de perturba¢Ses do comportamento. Este resultado é
concordante com o obtido no estudo actual.

Encontrou-se uma frequéncia significativamente mais ele-
vada de perturba¢es psicoldgicas nas criangas com mucopo-
lissacaridose em relagdio a populagdo geral nomeadamente
Instabilidade Psicomotora e Sintomas Depressivos manifes-
tos encontrados em 57,1% das criangas com mucopolissaca-
ridose contra 14,2% na populagio controle sem a doenca.

Estudos recentes '?"*" nio sdo concordantes quanto a fre-
quéncia mais elevada de perturbagdes psiquidtricas em crian-
¢as com doenga cronica relativamente a populagdo geral.

Discute-se a razdo destas discrepancias, relacionando-as
com os diferentes métodos utilizados.

Cramer ®realga que os estudos baseados em entrevistas
clinicas (em contraste com outros que assentam em passa-
gem de questionarios), evidenciam sempre o stress conside-
ravel que representa a doenga crénica de uma crianga para
toda a familia e a esse stress respondem pais e crianga mais
ou menos bem e por vezes muito mal.

Quais serdo os factores envolvidos no aparecimento de
perturbagdes psiquicas na crianga com este tipo de doenga?
Parece que a mucopolissacaridose exerce repercussdes
importantes na crianca e familia pelo caracter especifico da
doenca. Salienta-se o diagndstico da doenga numa idade
precoce (nesta populagdo ocorreu nos trés primeiros anos de
vida em 85,7% dos casos) provocando uma ferida narcisica
familiar intensa que se vai repercutir na relagdo mae/crianga.

Esta altura do impacto do diagndstico surge neste traba-
lho como muito influente na compreensdo das repercussdes
familiares face & crianga doente.

Existem limitagSes na apreciacdo dos resultados obtidos
relativos ao impacto do diagndstico uma vez que essa avalia-
¢do foi retrospectiva.

Nessa altura nio foi evidente o aparecimento de mecanis-
mos de negacio de doenga e em 79,5% registaram-se senti-
mentos depressivos, com isolamento social em 42,8%. Cra-
mer 2 num estudo sobre criancas com diabetes considera que
o aparecimento da negagio da doenga nos pais na altura do
diagnéstico é um mecanismo adaptativo (funcionando como
um importante compasso de espera na elaboragdo do luto
face a descoberta de um fitho com um déficit corporal) e
relaciona a sua auséncia com o aparecimento nos pais de
reac¢Oes depressivas (que surgiriam como defesa face as
angustias de morte).

Na altura do impacto do diagnéstico houve também uma
elevada frequéncia (78,5%) de bloqueio de vida imaginaria
nos pais; este tipo de reac¢do ndo € facilmente reversivel e
leva ao empobrecimento dos investimentos parentais da
crianga como salientam Alby® e Gutton % e poderi expli-
car a associagdo significativa encontrada neste trabalho entre
o bloqueio de vida imaginaria nos pais e a incidéncia de um
trabalho antecipado de luto nos mesmos relativo i crianga.

As manifestacGes mais marcantes da doenga (as dismor-
fias, os défices sensoriais e a lesdo cerebral com atraso men-
tal) e o seu progndstico fatal exercem influéncia no tipo de
repercussdes psicoldgicas encontradas na crianga e familia.

As dismorfias parecem condicionar a altera¢iio da imagem
corporal detectada nas criangas ao longo da entrevista e da
expressdo grafica.

Nesta alteragdo poderdo estar implicados outros factores
como foi j4 mencionado.

As repercussdes familiares diferem em relagdo 4 mie nos
dois subgrupos analisados. S6 no grupo das criangas com
atraso mental moderado/profundo (correspondente ao Sin-
drome de Sanfilippo) houve recurso a tratamento psiquia-
trico da mie.

Gutton *®, num estudo comparativo sobre criangas com
diversas doengas metabdlicas e suas familias, concluiu que o
investimento da crianga com lesdo organica susceptivel de
lesdo cerebral é mais dificil do que o de uma crianga com
outro tipo de doenga.

As restrigGes fisicas impostas as crian¢as com os outros
tipos de mucopolissacaridose (com maior envolvimento: do
sistema osteoarticular) contribuem, tal como as dismorfias (e
em menor escala os déficits sensoriais ligeiros) para a emer-
géncia de falha narcisica e sentimentos de culpabilidade
encontrados nestas criangas.

A perturbagio da relagfio pais/crianca resultante das
repercussdes familiares com relevo para a depressio parental
vai reforgar os distiirbios psicoldgicos na crianca doente.
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Estes achados sdo concordantes com Rutter? quando
afirma que a crianca doente ¢ s6 um dos componentes do
sistema que é perturbado pela doenga. Mesmo quando os
componentes organicos sdo muitos, o grau de recuperagio
ou de aquisi¢io de estratégias alternativas de adaptagido a
doenga depende do suporte do meio sécio-familiar.

CONCLUSAO

Da andlise estatistica salienta-se a associagdo significativa
das seguintes variaveis:

— Bloqueio da vida imaginaria e trabalho de antecipacdo
do luto nos pais (X2=9,54; p <0,005***).

— Isolamento dos afectos e isolamento social nos pais na
altura do impacto do diagnéstico € a posterior m4 adaptagio
familiar a crianca doente (X 2=5,83; p<0,025%).

— Depressdo parental e depressdo na crianga (X2=15,00;
p<0,05%).

Os resultados realgam a importancia das repercussdes da
doenca no funcionamento familiar. Destaca-se a elevada
incidéncia de depressiio parental que se relaciona com a per-
sisténcia da ferida narcisica sofrida pelos pais face ao
impacto do diagnéstico da doenga na crianga e que leva a
um processo antecipado de luto.

Os achados psicopatolégicos mais relevantes em relagdo a
crianga sdo a ferida narcisica e a angustia de morte.

Os sentimentos depressivos da crianga ndo sdo devidos s
i repercussio directa da doenga mas tém a ver com a depres-
sdo parental.

Quanto ao suporte terapéutico, constata-se a importincia
para os pais da frequéncia periédica da consulta externa da
Unidade de Doengas Metabdlicas do Servigo de Pediatria do
Hospital de Santa Maria.

Face aos resultados obtidos realga-se a importancia de um
processo psiquico nos pais com varias fases face a crianga
doente — com bloqueio da vida imagindria e antecipagdo do
luto real da crianca.

E necessério efectuar um trabalho de prevenciio das reper-
cussoes psicologicas da doenga na crianga e na familia. Esta
prevengdo deverd ter lugar nos primeiros trés anos de vida,
altura do aparecimento dos primeiros sintomas e devera
actuar no sentido do apoio aos pais face ao impacto do
diagnostico desta doenga.

O pedopsiquiatra, integrado na Equipa pediétrica, podera
intervir nesta altura.

A entrevista pedopsiquidtrica aos pais quando do impacto
do diagnoéstico da doenga, permitindo a avaliagdo da situa-
¢do e a orientacio posterior adequada (com eventual segui-
mento psicoterapéutico quando indicado) podera impedir o
processo antecipado de luto nos pais e facilitar o investi-
mento adequado da crianga pelos mesmos.

Foi ainda sentida a necessidade de suporte pedopsiquia-
trico a longo prazo destas criangas e suas familias.
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