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Este artigo versara sobre a Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF), uma doenca genéti-
ca de prognostico fatal. A doenca é progressiva, levando o doente a um estado de caque-
xia, até a morte. Serd apresentado um caso clinico, um doente com grandes limitagdes
fisicas, impostas por esta mutacdo genética, mas que revela grande necessidade de comu-
nicar e de partilhar a sua experiéncia com outros doentes. Os dados foram extraidos e apu-
rados a partir da administracao de um teste projectivo e de sucessivas entrevistas.

This article will turn on Familial Amyloidotic Polineuropathy (FAP), a genetic disease with
a fatal prognosis. This disease illness is gradual, taking the sick person to a caquexia state,
until death. A clinical case will be presented, a sick person with great physical limitations,
imposed for this genetic mutation will be presented, but that it discloses great necessity
to communicate and share his experience with other sick people. The data had been ex-
tracted and refined from the administration of a projective test and successive interviews.



INTRODUCAO

A Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF), Paramiloidose ou também conhecida pelo
senso comum como “A Doenca dos Pezinhos” foi descrita pela primeira vez por Corino
de Andrade, em Portugal.

A observacao, em 1939 de um paciente com uma peculiar forma de neuropatia residente
na area costeira da Povoa de Varzim, foi seguida nos anos subsequentes por casos simila-
res, 0 que permitiu a Andrade reconhecer esta doenga como uma nova entidade clinica.
“A idade de manifestacdo dos sintomas na populacdo portuguesa mostrou que se situava
entre os 17 e os 78 anos” (Coelho, Sousa, Lourenco & Ramalheira, 1994; Resende, 1988).

“E uma doenca autossémica dominante, a expectativa é de que os filhos dos doentes
tenham 50% de probabilidades de ser afectados pela doenca” (Sales-Luis, M., et al, 1988).

A PAF, Tipo |, na populagdo portuguesa, tem sido associada a uma variante de transtirre-
tina (TTR) em que um residuo de valina é substituido por um de metionina na posicao
30 (TTR-Met 30) (Saraiva, Costa & Goodman, 1986; Costa & Saraiva, 1988; Coutinho, Mar-
tins, Lopes & Barbosa, 1980; Almeida, M. R., Yoshioka, K., Sasaki, H., Sakaki, Y., Costa, P. P.
& Saraiva, M. J., 1988).).

Esta acumulacdo de material patoldgico nos mais diversos érgaos (Gomes e Martins,
1988), causa disturbios sensoriais e motores, afectando mais os membros inferiores que
os superiores (Sandgren, Drugge, Holmgren, Sousa, A., 1991) dores agudas, disfuncdo
do sistema nervoso auténomo, perturbacdes gastrointestinais, disfuncao eréctil entre
outras (Holmgren, G,, et al, 1994, Hérnsten, R., 2006).

“Na sua evolucdo mais caracteristica e comum, a doenca manifesta os primeiros sinto-
mas entre os 22 e os 38 anos, com uma duracdo media entre os 7 e os 14 anos” (Fleming
& Lopes, 1996).

A causa da morte prende-se frequentemente com infeccdes internas e ma nutricdo
(Ando & Suhr, 1998; Suhr et al., 1994), havendo contudo outras causas nao directamente
relacionadas com a PAF (Coutinho & Ribeiro, 1988).

Na PAF, uma das maiores dificuldades por que passam os doentes é o enfraquecimento
dos membros, sendo que, 0s membros superiores parecem afectar mais o dia a dia dos

doentes do que os inferiores (Jonsen, 1999; Stensman, 1985).

“A maioria dos casos foi identificada no norte de Portugal, Arao no Japéo, e no nordeste
da Suécia” (Coutinho, et al, 1980 & Tawara et al, 1983).

“Mas esporadicamente tem aparecido casos no UK, USA, Irlanda, China, Alemanha, Fran-
¢a, Grécia, Finlandia” (Dwulet & Benson 1983, Staunton et al, 1987).

“A doenca tem niveis de penetracao diferentes, consoante os paises” (Holmgren, et al., 1994).



Sabemos ainda em relacdo a PAF, que néo existe cura nem prevencdo para a sua mani-
festacdo. O tratamento mais eficaz até ao momento é o transplante de figado, principal
produtor de TTR, contudo, a doenca ndo é travada, apenas atrasado no seu evoluir. Este
deve ser feito logo que surjam os primeiros sintomas, uma vez que ndo recupera lesdes
ja existentes, nem tao pouco trava a “transmissdo” da doenca (Fournier et al, 1997; Suhr
et al, 2000; Lewis et al., 1994).

O objectivo do transplante ndo é sé prolongar a vida dos doentes, mas igualmente aumen-
tar-lhes a qualidade de vida (Burroughts & Rolles, 1990, cited in Jonsén, 1999; Suhr, 2003).

Em relacdo a descendéncia, existe a possibilidade de fazer fertilizagdo in-vitro, seleccionan-
do embrides que ndo sofram a mutagdo responsavel pela doenca. Outra solucdo para quem
deseja ter filhos é o diagndstico pré-natal. Este permite ao casal decidir a interrupgao volun-
taria da gravidez perante o conhecimento de que o feto e portador do gene responsavel
pela PAF. Estas sdo as alternativas para quem deseja ter filhos sem correr o risco de lhes
transmitir a doenca, travando assim o fluxo da mutagdo genética, uma vez que a doenca
ndo salta geragoes, terminando o risco para a descendéncia quando nao se é portador.

A FAMILIA COM PAF

Definir familia ndo é facil, Relvas define-a como um conjunto de pessoas que
desenvolvendo interac¢des entre si, de forma organizada e sistematica “ganham” uam
entidade individual e grupal (Relvas, 1997, cited in Relvas, 1999).

Sampaio e Gameiro (1985) dizem-nos que é um sistema, de elementos ligados entre si,
por um conjunto de relagdes, mantendo-se em equilibrio dinamico.

Sendo a sua realidade tdo complexa, qualquer definicdo deixa sempre “de fora” algumas
das particularidades do sistema familiar. Acrescentdmos a esta complexidade, um gene
mutado, um gene que se transmite de geragdo em geragao, um gene gue nunca aban-
donara o dia - a - dia familiar, por mais protector que pareca ser o siléncio. Um gene
adormecido que néo se esquecera de acordar.

Sendo a familia lugar de criacdo e sucessdo de geragdes no fluxo continuo que constitui
a natureza das civilizagdes (Bowen, 1988, cited in Relvas, 1999).

ATTR mutada fard parte desse fluxo, de forma mais ou menos consciente, de forma mais
ou menos visivel. Mesmo nao sendo portador, mesmo tirando bola branca nos testes
genéticos, as vivéncias de infancia, vividas paredes-meias com os sintomas de um pai,
ou uma mée ou outro familiar, ndo poderdo nunca ser transplantadas.

Esta doenca é muito “visivel” quer em termos fisicos quer relacionais, uma vez que os
doentes definham a cada dia que passa e a sua dependéncia capacidade de “dar” afectos
se encontra igualmente amputada, a sua liberdade e limitada sendo que em casos avan-
cados se tornam totalmente dependentes.



A morte surge apds prolongado periodo de caquexia, quer por consequéncias de afec-
¢6es secundarias quer em consequéncia de perturbagdes da conducao cardiaca.

Estes doentes vdo sofrendo limitacdes progressivas e inexoraveis, definhando entre per-
turbacbes digestivas, cardiacas, genito-urinarias, dermatoldgicas, motoras e sensitivas
dos membros.

Realca-se, por um lado o caracter incapacitante da doenca e por outro o seu caracter
deformador da imagem corporal: emagrecimento acentuado, incapacidade motora e
sensitiva dos membros, alteracdes troficas da pele, diarreias incontrolaveis, incontinén-
Cia urinaria, impoténcia sexual, a medida que a doenca evolui também retraccao da vida
social, profissional e familiar, a doenca vai ganhando espaco (Lopes & Fleming, 1996).

Sendo a comunicacdo humana constituida por sinais verbais, corporais e compartimen-
tais (Rolland, 1994), as Familias com doencas hereditarias tendem a remeter-se ao silén-
cio (Jonsen, 1999) contudo, este, pouco ou nada podera esconder.

O caracter hereditéario da doenca faz com que na maioria dos casos, os doentes tenham
vivenciado o evoluir da patologia, tendo tido ndo raras vezes o papel de cuidadores
(Lopes & Fleming, 1996). Assim mesmo, a comunicagdo serve tanto para revelar como
para esconder (Fanos, 1996, cited in Weil, 2000).

As interac¢des que se desenvolvem entre os varios elementos de uma familia organi-
zam-se em sequéncias repetidas de trocas verbais e ndo verbais que se vdo construindo
no dia a dia familiar, como resultado de adaptac¢des reciprocas, implicitas e explicitas
entre os seus elementos (Alarcao, 2000).

Ayme et al (1993) referem existir pouca informacéo, entre membros de familias com
doencas genéticas. Talvez por medo de acordar um gene adormecido.

Medo do passado e do futuro, expressando-se face aos progenitores doentes e face aos
filhos potencialmente doentes; medo do abandono, da soliddo, da destrutividade, de
“causar a morte” nos homens, raiva/hostilidade, sentimentos de inferioridade, de rejei-
¢do de si préprio e do outro (Lopes & Fleming, 1996).

O mecanismo de defesa usado para predominantemente para lidar com o sofrimento
psiquico e a negacao, evitamento, recusa em “ver” a realidade, ndo se querendo ver nem
querendo ver os outros. Numa espécie de jogo de espelhos, a pessoa vé-se ao espelho
na geracdo anterior e transforma-se a si préprio no espelho da geracdo a seguir (Lopes
& Fleming, 1998).

E ainda de supor, que a precariedade de recursos mentais torne estes sujeitos muito mais
vulneraveis a situacoes de stress (Lopes, A. & Fleming, M., 1996). A medida que aumen-
tam as perdas, assim aumente a tendéncia para utilizar defesas psicolégicas menos posi-
tivas Rosenblatt, 1986).



Por vezes o siléncio é usado como mecanismo de coping (Weil, 2000). Muitas vezes
escolhido, nem sempre é a melhor forma de lidar com o doente (Larson & Tobin, 2000;
Ledo & Creder, 2001).

A religido também pode servir como forma de coping e suporte a quem sofre uma situa-
¢do altamente stressante. Pode servir como fonte de consolo em alturas dificeis (Parga-
ment, 1997).

Parece existir inerente a doenca e a ser portador uma grande culpabilidade, “porque saber
é colocar o sujeito perante a sua propria responsabilidade” (Fleming & Lopes, 2000).

Contudo, a comunicac¢do acontece, mesmo sem intencionalidade, consciente ou bem
definida (Watzalwick, Beavin & Jackson, 1993). J& que cada familia tem uma histéria
comum (Bateson, 1987) e essa histéria passara intencionalmente ou ndo para as gera-
¢Oes seguintes.

As familias dos doentes, sentem na pele os sintomas do paciente (Leske & Jirika, 1998).
Os familiares dos doentes PAF tém imensas dificuldades em conversar entre eles, sobre
a doenca, sobretudo sobre o seu aspecto hereditéario (Jonsen, 1999). Os familiares evi-
tam os medos que a heranca do gene provoca, ndo falando sobre isso, tentando ignorar
(Marteau & Richards, 1996; cited in Jonsen, 1999).

Mas nem o que Turk (1974) designa por “web of silence” protegera as familias das doen-
cas genéticas (Cited in Weil, 2000).

ESTUDO DE CASO

A histéria de vida que se segue foi apurada através da administragdo de um teste
projectivo e de sucessivas entrevistas.

O Sr. Joao' é o terceiro de uma fratria de seis irmaos em que trés deles tém PAF: ele pro-
prio, um irmdo que jé faleceu e outro que realizou transplante hepético. Nasceu em Bra-
ga, tem trinta e um anos e ja “convive” com esta doenca desde os oito, tendo assistido aos
primeiros sintomas de sua mae, altura esta também marcada pelo abandono do pai.

Comecou a viver na primeira pessoa esta doenca aos vinte e cinco anos aquando dos pri-
meiros sintomas (disfuncéo eréctil e perda da sensibilidade nos pés). Soube sempre que

era portador desta patologia porque ha idade de dezoito anos realizou o teste preditivo.

Identifica-se muito com a mée e recorda-se dela como sendo uma pessoa muito alegre,
cheia de vontade e forca de viver e, acima de tudo, com muita Fé em Deus (“rezdvamos

T Nome ficticio a fim de ndo permitir identificacio do doente.



todos os dias o terco com ela!”). Quanto a sua morte afirma: "Custou-nos muito quando
ela partiu. Acho que ela sofreu muito mas, sé ela é que sabe, nunca o mostrou”.

Quanto a avo, disse-nos que esta Ihe deixou e aos irmdos muitas saudades dizendo:
“Custou-nos mais até do que a nossa mae, ela era um anjo, dava tudo por nds foi muito
nossa amiga e da nossa mae”.

Depois de todas estas perdas o Sr. Jodo e os seus irmaos ficaram a viver com a tia, teve
que deixar a escola e ir trabalhar para que os irmdos pudessem continuar a estudar.
Quanto a esta tia, revela uma certa magoa mas, no entanto, sem raiva nem rancor. Con-
fessou-nos que: "essa tia achava que como ndo tinhamos condi¢des eu tinha de tra-
balhar. Nunca foi muito boa para nés. Era nossa amiga quando ganhavamos dinheiro.
Prejudicou-me muito, fez-me muito mal! Atrasou-me a vida; como tinha que trabalhar,
ndo pude fazer o transplante. Acho que ela nunca foi nem nunca vai ser feliz porque esta
cheia de remorsos na cabeca. Ela ja me quis vir visitar e eu ndo deixei, para ela sentir
aquilo que eu sofri. Se fosse agora, se calhar, deixava, ndo dizia nada”

Teve uma vida repleta de situagdes de luto e de perda se ndo, vejamos: aos oito anos
de idade perdeu o pai, quatro anos depois a mae, pouco tempo depois a avé e ha dois
anos o irmdo mais velho. Apesar de ter tido uma vida dificil e de ter tudo que lhe pudes-
se “amargurar” ou “azedar” o coracdo, revela saudade quando fala do passado e alegria
quando fala no presente.

Foi serralheiro e metalurgico de profissao e disse-nos que gostava muito do que fazia
apesar de trabalhar muito, das 6 as 20 horas durante a semana e aos Sabados todo o dia.
Um dos seus maiores desgostos na vida foi o facto de ter ficado de baixa e consequen-
temente, ter deixado de trabalhar.

Quando era adolescente foi trabalhar para um grupo de jovens de idade igual ou supe-
rior aos catorze anos, esteve la sete anos tendo referido: “Mudei muito quando entrei no
grupo de jovens porque antes disso ndo saia, tinha vergonha. L4 faziamos muitas acti-
vidades (cantdvamos em casamentos, faziamos festas de Natal, faziamos barraquinhas
para ganhar

dinheiro para os torneios de futebol e para as festas). Aprendi muito |3, mudei muito,
cresci muito. Foi no grupo de jovens que reencontrei Deus, ganhei muita Fé em Deus
desde que fui para 13"

Quando questionado acerca da sua participacdo neste artigo respondeu: “Esteja como
estiver, se for para ajudar, ajudo sempre para isto melhorar. Estou a fazer isto (dar o meu
testemunho de vida)? ja ndo digo por mim porque eu ja sofri muito, soube e sei sofrer.
Faco mais isto pelas pessoas que vém a seguir para elas saberem com o que contar, para
terem forga, para ndo desistirem e para ndo lhes mostrar sofrimento. Quando estou a
sofrer ndo gosto de estar a frente das pessoas porque ainda as faco sofrer mais entéo,
VOu para o meu quarto e sofro sozinho".



Revela-nos que por vezes se sente muito sé e que se pudesse gostaria de falar mais com
algumas pessoas. Quem sabe, encorajar. “Eu ja ndo espero nada da vida, mas gostava de
poder conversar com outros, dizer-lhes para ter esperanca, trocar opiniées e histdrias,
acho que enquanto se conversa se tem vida, sei que existem muitas pessoas com a minha
doenca, mas as pessoas parece que tém medo de conversar sobre isso, sei |3, vergonha”

Questionado sobre as novas técnicas que um Computador pode colocar ao servico das
pessoas, respondeu. “Se eu pudesse gostava de conversar com pessoas de outras terras.
Divulgar esta doenca e mostrar que ndo vale a pena esconder o sofrimento”.

INTERNET E PAF

Esta é a histéria de uma pessoa que apesar de emparedada fisicamente ndo perdeu a
vontade de comunicar, de partilhar. Pensamos que as novas técnicas que a informatica
coloca ao nosso dispor seriam Uteis para ajudar alguns doentes que tal como o caso
apresentado, sentem necessidade de partilhar, de ouvir e de serem ouvidos, por outros
em igual situacdo, no sentido de se entreajudarem.

Assim, e no sentido de facilitar a comunicagao, ainda que de forma virtual, pois que vivemos
cada vez mais ligados a“maquina” propomos a utilizacdo desta ao servico dos doentes PAF:

Sendo que a Internet facilita o acesso a informacgdes e encurta as distancias de comuni-
cabilidade fisica entre as pessoas. Diminuindo igualmente todas as problematicas asso-
ciadas as relagbes interpessoais directas.

“A comunicacao é o cimento da rede de relagdes familiares e sociais” (Minuchin, S., 1974).

Desta forma, a Internet sendo usada como forma de comunicacéo liberta-nos de toda e
qualquer dificuldade que possamos ter de nos entregarmos ao préximo no verdadeiro
conceito de comunicarmos. Esta libertacao é alcancada pelo monitor que nos separa do
nosso interlocutor.

“A Internet proporciona novos caminhos comunicacionais” (Silva, B. D. (1998), que pen-
samos, pode ser colocada ao servico destes doentes e das suas familias.

“Vulgarmente, os doentes com PAF manifestam dificuldades de comunicacdo com o
proximo, optando pelo isolamento” (Lopes & Fleming, 1998).

Propomos como alternativa a esta problematica, a criacdo de um portal de comunica-
¢do entre os doentes e com os doentes. Esse portal sera de acesso restrito e codificado,

2 Embora 0 nome seja ficticio para ndo permitir a identificacdo, possuimos declaragédo do préprio doente que nos
permite publicar para fins cientificos os seus dados, bem como a sua histéria de vida.



funcionando como um lugar seguro, onde quem quiser, a hora e local que pretender,
acederd, encontrando em linha um espaco de depésito de algumas angustias, de duvi-
das e de (in) certezas.

O portal seria criado num formato de «chat-room», ao qual s6 poderdo aceder indivi-
duos devidamente identificados. O acesso ao mesmo seria efectuado através de uma
senha, podendo esta eventualmente corresponder ao niumero de processo do doente e,
ser-lhe disponibilizada na consulta pelo médico responsavel.

A limitacdo do acesso a utilizadores devidamente identificados, permitiria de uma forma
generalizada, controlar o acesso abusivo de individuos ndo portadores da doenca, e que
pudessem eventualmente utilizar o portal para fins aos quais ele ndo se propde.

O portal deveria ter um moderador que sera responsével pelo teor das conversas desen-
volvidas. Este podera sempre que considerar ser o melhor para o grupo, bloquear qual-
quer utilizador que considere abusivo.

Neste «chat-room», poderiam ser levadas a cabo «consultas on-line». Sempre que se
mostrasse conveniente o acesso poderia ser disponibilizado a familiares de doentes. O
objectivo seria proporcionar um espaco, a todos os que de alguma forma vivem com a
PAF, onde pudessem expor os seus medos e anseios relativamente a doenca. Poderiam
igualmente fazer perguntas a um profissional de saude, que estaria em linha a determi-
nadas horas do dia (e.g. das 9 as 17), perguntas essas que eventualmente numa situagcao
de consulta real ndo teriam a coragem ou o a vontade de fazer.

O portal visaria entdo, promover a comunicacdo entre doentes portadores de PAF e per-
mitir a estes uma minimizacdo dos danos que a doenca possa eventualmente causar-
Ihes no que concerne a sua vida social, mas também médica e pessoal.

Poderia ser construido em linguagem html (“Hypertext Markup Language”), utilizando o
FrontPage da Microsoft ou o Dreamweaver da Macromedia, seguindo os seguintes passos:

- Definicdo dos objectivos, publico-alvo, mensagem e informagdes que seriam disponibiliza-
das no site: Doentes PAF e familia, informacéo respeitante a sintomas, consultas existentes,
centros de salde e hospitais, entre outros.

- Selecgdo de material para o site e organizagdo de uma pasta com todo o material selecciona-
do (imagens, fotos, textos, sobre a doenca e outros de interesse: associacdes, actividades).

- Criagdo de um layout do site (criacdo, no papel, de um esquema das paginas para a distri-
buicdo dos elementos principais e secundarios e a manutencdo de uma coeréncia e consis-
téncia no aspecto grafico do site).

- Criagdo de um storyboard do site com hiperligagdes a outros sites, eventualmente de
outros sites de hospitais, associacoes, etc.

- Edicdo das paginas no FrontPage.

Esta pagina, comportando um canal de comunicacdo, deveria possuir um formulario de
inscricao com a seguinte apresentacao:



- Qual o seu codigo: (Seria 0 nUmero de registo)
- Qual o seu mail:
- Em relacédo a PAF, é: Familiar de doente, doente, outro: (especifique)

CONCLUSOES

Como nos dizem, Watzlawick, et al. (1993, p.86) “como se na raiz desses conflitos de
pontuacdo residisse a conviccao firmemente estabelecida e usualmente incontestada
de que s6 existe uma realidade, o mundo tal como eu o vejo, e de que qualquer ideia
diferente da minha deve ser devida a irracionalidade ou mé vontade do outro”.

A realidade é subjectiva, como subjectivas serdo as experiéncias de casa, o sofrimento
de cada um, desta forma, (com uma sala de conversacdo) ainda que virtualmente a rea-
lidade dos doentes abrir-se-iam outras portas.

Este caso mereceu toda a nossa atencgdo por ser ilustrativo das limitagdes que esta doen-
¢a impde: quer a nivel médico, familiar e social, mostrando que para além dos sintomas
fisicos existem outras limitagdes, os receios, os sonhos e as partilhas remetidas ao isola-
mento e ao siléncio.

Este senhor ao dar o seu “testemunho de vida” parece revelar capacidade de “afogar”
todo o sofrimento psicolégico que esta patologia acarreta ao transmitir as suas vivéncias
e experiéncias com outros, ao partilhar a sua rica histéria de vida.

Inspirou-nos para a problematica do mutismo que por vezes acompanha o doente PAF
e seus familiares.

E caso para dizer e tal como Nietzsche: “aquele que sabe porque vive pode aturar a vida
de que maneira for".
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