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A Polineuropatia Amiloidética Familiar' (PAF) foi observada, pela primeira vez, pelo
Professor Corino De Andrade, em 1939, no Hospital de Santo Anténio, no Porto. O seu
primeiro paciente foi uma mulher de 37 anos de idade, residente na Pévoa de Varzim,
que apresentava um quadro clinico peculiar, despertando grande interesse a Corino De
Andrade e seus colaboradores, por ndo permitir a sua classificagdo entre as doengas
neurolégicas conhecidas.

Inicialmente, pensou-se que se tratava de uma doenca rara e que se encontrava
unicamente em Portugal, mas, ao longo dos tempos, apareceram casos semelhantes
em diversos pontos do mundo, ndo sé em descendentes portugueses, mas também em
familias com outras ascendéncias. Dos vdrios focos espalhados pelo mundo, o portugu-
é&s é o mais importante, seguindo-se o Japao, Suécia, Palma de Maiorca e Brasil, cons-
tituindo a Paramiloidose, actualmente, um grave problema de satide publica, dado o
aumento do nimero de portadores.

Corino De Andrade (1952: 409) define a Paramiloidose como uma doenca que
afecta varios elementos de diversas familias, sem estas possuirem uma relacio
genética entre si. E uma doenga com um comeco insidioso na segunda ou terceira
década de vida, progredindo de forma gradual, levando o individuo @ morte em 7 a
10 anos. No Decreto Regulamentar n®.29/90, a Paramiloidose é definida como
uma ‘doenca de natureza degenerativa progressiva dos nervos periféricos, de trans-
missdo hereditdria, que acarreta na fase terminal graves dificuldades motoras, atin-
gindo também os aparelhos urinério e gastrointestina.’. A Paramiloidose é descrita
como uma doenca hereditdria do sistema nervoso, que se manifesta no adulto
jovem, com idades de inicio compreendidas entre os 20 e 40 anos, sendo transmi-
tida de pais para filhos de forma autossomadtica dominante e a possibilidade de os
filhos serem também portadores é de 50%. A doenga é progressiva e as causas de
morte sdo muito diversas.

A PAF estd associada ao depésito de fibras de amil6ide em diversos locais do orga-
nismo, em especial nos nervos. As fibras de amildide so constituidas por sub-unidades
de uma proteina designada por Transtirretina (TTR), que tem como fun¢do o transporte
de tiroxina e vitamina A. Aproximadamente 98% da sintese de transtirretina ocorre no
figado mas também é produzida na retina e nos plexos coréideus. Em situagdes nor-
mais, a TTR que circula no sangue é soluvel, no entanto, quando ocorrem mutagdes,
como acontece na Paramiloidose no cromossoma 18 (por razdes ainda desconhecidas),
a substitui¢do de um tnico aminodcido, de valina por meteonina na posicao 30, origina
TTR Met 30, uma substancia altamente insoltvel nos tecidos. A deposicdo de TTR Met
30 nos tecidos conduz a uma degenerescéncia dos nervos periféricos, incluindo os
nervos vegetativos que regulam o funcionamento de diversos 6rgdos e sistemas, condu-

Interacges nimero 7. pp. 185-194. © do Autor 2004



186 Interacgdes

zindo a uma multiplicidade de sintomas. Embora as proteinas mutantes estejam pre-
sentes desde o nascimento, o inicio dos sintomas é tardio.

Durante largos anos, a doenga manteve-se circunscrita, em Portugal, a regido da
Pévoa de Varzim, penetrando lentamente para os concelhos limitrofes do interior,
sobretudo Barcelos, mas foi ao longo do litoral, em direc¢o ao Sul, que a propagacao foi
mais intensa, atingindo Vila do Conde, Lega, Matosinhos, Porto, Vila Nova de Gaia,
Aveiro, Figueira da Foz e Lisboa. Atingiu também nticleos isolados no interior do pafs,
como é o caso de Unhais da Serra e outras zonas da Serra da Estrela.

De acordo com Coutinho (1989), a alta prevaléncia da Paramiloidose na Pévoa de
Varzim, somada a alguns factos histéricos, sugerem que a mutacao original tenha aqui
ocorrido. A P6voa de Varzim encontra-se no centro de uma zona piscatéria muito rica,
cuja drea de influéncia se estende da Galiza a Figueira da Foz. A Paramiloidose vai
entdo, seguindo as viagens dos pescadores ao longo da costa. A penetragdo para o
interior segue as ligagdes comerciais e agricolas. Ainda do ponto de vista de Coutinho
(1989), a incidéncia da Paramiloidose na Serra da Estrela e em Unhais da Serra surgiu,
devido a existéncia de uma estancia termal famosa no tratamento de reumatismo,
tendo os doentes portadores de Paramiloidose a ela recorrido na procura de cura para
os seus problemas musculares. A existéncia de doentes com Paramiloidose no concelho
da Covilh3 e distrito da Guarda, mais especificamente, em Unhais da Serra e Sdo Romio,
estiveram, segundo os estudos de Morais (2001: 12-13) associados a feiras remotas que
faziam a ligagdo com quase todas as localidades do pais.

Ao longo dos anos, foram chegando a Portugal noticias a existéncia da Paramiloidose
também noutros pontos do mundo, em particular, no Japao, Suécia, Palma de Maiorca
e Brasil e que tinham sido os portugueses os rsponsdveis por essa proliferagdo, pois a
doenca aparecia associada aos locais por onde passaram os navegadores portugueses.

O quadro clinico tipico da Paramiloidose é denominado por uma polineuropatia
mista, auténoma, sensitiva e motora, em que o sistema nervoso auténomo ¢ atingido
em proporcdes raramente observadas em outras doencas hereditérias. A progressio da
doenca é sempre ascendente? e centripeta, acabando por atingir todo o corpo. E muito
dificil definir com precisdo o inicio das queixas, pois estas sdo muitas vezes subjectivas
e associadas ao conhecimento da doencga devido a sua transmissao genética e heredita-
ria, o que faz com que os individuos, muito antes de sentirem os sintomas, j& os
conhegam, os esperem e hipervalorizem qualquer sinal. Tem um inicio insidioso e mal
definido. Geralmente, predominam as queixas sensitivas das extremidades inferiores,
com parestesias e dores neuropaticas, perturbagdes gastrointestinais, impoténcia pre-
matura e um emagrecimento acentuado. Embora n3o sejam as manifesta¢des mais
precoces, as perturbagdes esfincterianas constituem sem duvida uma das mais graves
e penosas para o doente, pois limita o seu convivio social. Iniciam-se por dificuldade na
micgdo, por vezes com necessidade de esforgo para urinar e interrup¢do do jacto urindrio.
As infec¢des urindrias repetidas s3o habituais. Nas fases mais avangadas da
Paramiloidose, surge a paralisia dos esfincteres estriados, levando a incontinéncia
urindria e fecal. A doenga é progressiva, o doente sofre emagrecimento com astenia e
caquexia e provoca a morte, em média, ao fim de 11 anos de instalagdo da patologia.

O diagnostico pré-clinico faz-se em individuos que j& apresentam alguns conheci-
mentos acerca da doenca, pois possuem casos de Paramiloidose descritos na familia.
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No entanto, a andlise que permite confirmar a presenca da substincia mutante no
sangue s6 pode ser realizada em individuos maiores de 18 anos e com o seu consenti-
mento informado prévio. Como doenca grave e de inicio tardio, o diagndstico diferencial
de Paramiloidose é efectuado em relagdo a outras duas entidades clinicas, também elas
incluidas no grupo das doencas graves de inicio tardio, a Doenga de Huntington e a
Doencga de Machado-Joseph.

Nio existe, actualmente, uma forma de tratamento especifico para a Paramiloidose,
porque sao ainda desconhecidos os mecanismos de lesdo; sabe-se apenas que sao graves
e extensos pela elevada morbimortalidade da populagdo afectada. O transplante hepéti-
co é a forma mais actual de terapia, porque mais de 90% da Transtirretina produzida no
corpo provém do figado. Apesar da diminui¢do da morbimortalidade, o transplante hepa-
tico estd longe de ser o tratamento ideal para a Paramiloidose. Pela destrui¢do nervosa e
diminui¢do da capacidade de regeneragdo, hd somente uma recuperagao parcial das
lesdes provocadas pela deposicdo de amiléide. Pela eficdcia na paragem ou lentificagdo
das lesdes, a sobrevida do paramiloidético transplantado é, em média de 17 anos, o que
¢ dificil de ainda poder avaliar dado o recente inicio do processo transplantatério. Actual-
mente, testa-se a realizagdo de transplante hepatico em dominé, isto ¢, a utilizagdo do
figado de um portador de Paramiloidose noutro tipo de doentes com patologias de figado,
uma vez que a Transtirretina anormal é produzida tardiamente, o que se traduz num
6ptimo indicador de qualidade de vida e um aumento da oferta de 6rgdos (ver, para
questdes clinicas e de pesquisa da doenca, Coutinho e Resende 1976; Freitas 1976;
Coelho 1994; Costa 1983, 1999; Pereira 1999; Pinheiro 1996; Ramos 1999).

A FAMILIA COM PARAMILOIDOSE

Alarcdo (2000: 38) defende que a familia pode ser considerada como um sistema porque
‘é composta por objectivos e respectivos atributos e rela¢des; contém sub-sistemas, e é
contida por diversos outros sistemas, ou supra-sistemas, todos eles ligados de forma
hierarquicamente organizada; possui limites ou fronteiras que a distinguem do seu
meio’. Considerando a familia como um sistema, uma entidade 3 semelhanca dum
organismo vivo, é de supor que sofra um processo de desenvolvimento e evolugdo. O
desenvolvimento familiar diz respeito ao processo de mudancas estruturais progressi-
vas ao longo do tempo. A teoria do desenvolvimento familiar divide a vida familiar ao
longo do tempo, numa série de etapas ou fases, que constituem o ciclo vital da familia.
A marcagdo das diferentes etapas do ciclo vital depende dos autores, havendo no entan-
to, aspectos em comum. No estudo do ciclo vital da familia, tem-se sempre como
referéncia a familia nuclear e a idade e evolugdo do filho mais velho. De acordo com
Alarcdo (2000: 109), o ciclo vital da familia divide-se em cinco etapas: formag¢io do
casal, familia com filhos pequenos; familia com filhos na escola; familia com filhos
adolescentes; familias com filhos adultos. Estas etapas n3o sdo rigidas, servindo apenas
como um referencial no estudo das familias.

O sistema familiar estd, segundo Minuchin citado por Relvas (2000), sujeito a
quatro tipos de fontes de stress: contacto de um membro com uma fonte de stress extra
familiar, contacto de toda a familia com uma fonte de stress extra familiar, stress
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relativo aos periodos de transi¢do do ciclo vital da familia e stress provocado por proble-
mas particulares. Quando um dos membros da familia se encontra numa situagio de
stress, toda a familia sente essa pressdo, sendo pertinente o accionar de mudancas no
sentido de ultrapassar o stress/problema, mantendo a integridade da unidade familiar.
E uma das fung¢des bésicas da familia é proteger a satide dos seus membros e dar apoio
e resposta as necessidades bdsicas durante o perfodo de doencga.

Recorrendo ao esquema proposto por Relvas (2000), farei, de seguida, e de forma
sucinta, uma abordagem ao ciclo vital de uma familia em que um dos elementos ¢
portador de Paramiloidose.

Geralmente, o individuo em risco de possuir Paramiloidose, quando atinge a maio-
ridade, recorre a um Centro de Estudos de Paramiloidose para fazer a andlise clinica que
lhe confirma ou n3o o diagnéstico de Paramiloidose. A partir deste momento, se o
diagnéstico for positivo a crise instala-se. A formagdo do casal surge quando dois indivi-
duos se comprometem numa relagdo que pretendem que se prolongue no tempo. Esta
etapa, tal como todas as outras apresenta fun¢des especificas, que em caso de doenca
se encontram comprometidas. Na escolha do parceiro, o individuo portador da doenca
deve sempre que possivel, clarificar com o primeiro a sua situagdo de satde e os riscos
que ela implica numa vida a dois, falando da invalidez que a doenca pode provocar e do
cardcter hereditdrio da mesma. Cabe ao futuro companheiro compreender o que lhe é
transmitido e optar se quer ou n3o continuar a relagio.

Jé na segunda etapa do ciclo vital, a familia sofre de grande ansiedade. A decisdo de
ter filhos é de grande responsabilidade, pois o casal sabe da probabilidade de o seu filho
ser também portador de Paramiloidose. O desgosto de n3o ‘poderem’ ter filhos leva-os
a ponderar a alternativa de adopgdo. Por vezes, a gravidez surge de forma ni3o planea-
da, ndo havendo tempo util para recorrer ao aborto terapéutico. Quando surgem os
filhos, a probabilidade de este ser portador da doenca, atormenta a familia até a altura
em que o individuo, apés maioridade, decida fazer o teste e esclarecer o diagnéstico. Em
qualquer das situagdes a fami
a relagdo do casal.

Na etapa seguinte, a familia com filhos na escola, nota-se uma sobrecarga do

ia tem que se adaptar e aceitar a situag3o, renegociando

cdnjuge sauddvel, uma vez que é este que surge como modelo de identificagdo para a
crianca. O conjuge portador da doenga fica sempre em ‘segundo plano’ e sente-se um
‘fardo’ quer para o seu conjuge, quer para a restante familia, principalmente quando j4
ndo consegue ter uma vida profissional activa. Para esta crianga, a escola apresenta as
mesmas fun¢des que para qualquer outra crianga: a socializag3o e a adaptacdo a cultu-
ras distintas. Quando o sistema familia é convidado a participar no sistema escola é que
geralmente se nota diferenca, uma vez que a disponibilidade dos pais é menor, sendo
frequentemente substituidos pelos avés ou familiares préximos. Pode nalguns casos,
notar-se uma super-proteccdo destas criangas.

A quarta etapa diz respeito & familia com filhos adolescentes. Os adolescentes
funcionam para a familia com Paramiloidose como uma fonte de suporte, respondendo
as solicitagdes da familia e mais especificamente as solicitagdes do familiar doente.
Esta situagdo compromete a saida com o grupo de pares, e a troca de experiéncias
préprias nesta idade, levando muitas vezes o adolescente ao isolamento. O adolescen-
te é muitas vezes designado por ‘adulto a forca’. E também nesta altura que o adoles-
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cente decide se quer fazer o teste que lhe confirmard ou ndo o diagndstico. Este é um
periodo de grande tensdo familiar e pessoal. Muitas familias aceitam o facto de ser o
adolescente a tomar a decisdo de realizar ou n3o o teste, enquanto que outras o pres-
sionam.

Na ultima etapa, o portador de Paramiloidose torna-se um doente dependente. As
frequentes idas para o hospital, o internamento do doente numa institui¢do e a
consequente morte, implicam, uma nova restruturagdo familiar.

DOENGA GENETICA E HEREDITARIA

As doencgas genéticas e hereditdrias, objecto de representagdes culturalmente
enraizadas, tém, actualmente, um lugar de destaque. Os esteredtipos negativos cria-
dos em torno dos individuos portadores de patologias genéticas/hereditdrias, como é o
caso da Paramiloidose, acompanham-se de graves repercussdes sociais traduzidas na
discriminagado de que tém sido alvo.

Na opinido de Andrade (2002: 63-85), as representagdes sociais negativistas relaci-
onadas com a perpétua confusdo entre o que é hereditdrio ou congénito, o estabeleci-
mento de semelhancgas simplistas com os progenitores e a crenga na incurabilidade
das doencas hereditdrias associam-se por ventura 3 ignordncia e 2 falta de recursos
médicos para enfrentar as doencas genéticas e hereditédrias. Ao longo dos anos, as
doencas genéticas parecem ter sido representadas socialmente como punic¢do ou casti-
ias estabelecendo-se relagdes com
o bom ou mau sangue. Esta punic¢do ia além da simples presenca de uma doenca, sendo

go, justos ou injustos, que se abatiam sobre as fami

os individuos, considerados socialmente indesejdveis e propagadores da doenca.

Apesar dos avancgos técnico-cientificos, os individuos portadores de doencas genéti-
cas e hereditdrias sofreram graves prejuizos de auto-estima, e desenvolveram uma
grande culpabiliza¢do ao tomarem conhecimento que possuiam um gene ‘defeituoso’ e
terem um aspecto perfeitamente sauddvel, o que os fazia sentir-se ‘anormais’, tradu-
zindo-se também em dificuldades no plano procriativo.

O progresso do conhecimento genético e o desenvolvimento das técnicas adequa-
das tornaram possivel a anélise do organismo humano visando descobrir doencgas ou
tragos genéticos desfavordveis para o individuo e para a espécie. O despiste genético
visa procedimentos que v3o diagnosticar anomalias, permitindo o despiste de patolo-
gias de sintomatologia tardia e que s6 em fases avancadas do desenvolvimento do
individuo se manifestam, como se verifica, precisamente, na Paramiloidose. O despiste
genético pode ser realizado precocemente, através do diagnéstico pré-natal, ou numa
fase posterior em individuos adultos aparentemente normais mas que poderdo ser
portadores de uma anomalia genética que pode dar lugar a sua transmissdo através da
reprodugdo.

Neste campo concreto, o acompanhamento médico apresenta caracteristicas pe-
culiares, designando-se por aconselhamento genético e que o diferenciam do
aconselhamento médico noutras dreas. As desordens ou doengas genéticas sdo primor-
dialmente consequéncia de deficiéncias ou anomalias genéticas e as decisdes a tomar
centram-se geralmente nos futuros filhos, que possam vir a ser afectados, a preocupa-
¢3o ndo passa so pelo individuo, mas também pelo casal e familia.
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Actualmente, quando se descobre que um individuo é portador de uma anomalia
genética hereditdria, ¢ feito o aconselhamento genético atempadamente, responsabi-
lizando o individuo na transmiss3o dessa anomalia aos seus provdveis descendentes e
oferecendo-lhe o tipo de terapia de apoio que se pode aplicar. Além do diagnéstico, o
aconselhamento genético pressupde a comunicagdo com o aconselhado e, eventual-
mente, um acompanhamento na tomada de decisdes. A aceitagdo de comportamentos
preventivos e a utilizacdo de conhecimentos sobre a hereditariedade permitiu o
aconselhamento, prospectivamente, dos casais relativamente as situagdes genéticas
e, assim, prevenir a transmissdo indesejdvel de uma doenga genética.

Uma das decisdes para o individuo, ou casal, portador de anomalia genética heredi-
téria e que pretende ter filhos, passa, certamente, quer pela reproducdo assistida ou
pela adopgao.

METODOLOGIA DE TRABALHO

Toda a investigagdo cientifica tem como ponto de partida uma situagdo considerada
problemadtica e que, por consequéncia, exige uma explicagao ou, pelo menos, uma
melhor compreensdo do fenémeno observado, levando posteriormente ao melhora-
mento da situagdo. O campo de interesse preciso para levar a cabo uma investigagao,
pode brotar de observa¢des e experiéncias clinicas anteriores, trabalhos anteriores,
conferéncias sobre o resultado de investigacdes e de quadros tedricos e conceptuais.
Deve-se atender igualmente ao significado tedrico prético da investigagdo que se pre-
tende realizar, a pertinéncia em estudar tal fenémeno e por fim ao estado actual dos
conhecimentos.

Nesta pesquisa sobre Paramiloidose e familia, pretendo abordar os factores que
interferem na decisdo de ter (ou n3o) filhos, nos doentes portadores de Paramiloidose.
O trabalho anteriormente desenvolvido com os doentes portadores de Polineuropatia
Amiloidética Familiar, suscitou grande interesse uma vez que se verificou que esta
patologia era desconhecida por grande parte da Comunidade Portuguesa, sendo a
bibliografia existente reduzida, assim como os trabalhos realizados. Esta investigago
apresenta-se relevante uma vez que vai aumentar o ndmero reduzido de trabalhos
escritos acerca desta patologia, contribuindo para o conhecimento cientifico; vai dar
a conhecer os factores da problematica decis3o de ter filhos, podendo estes exigir uma
tomada de decis3o por parte das entidades competentes e por fim, pretende-se que
sirva de contributo e estimulo a realizagdo de mais trabalhos nesta drea de conheci-
mento.

A pesquisa foi efectuada no Centro de Estudos e Apoio & Paramiloidose da Pévoa de
Varzim, local tnico no pafs, onde podemos obter uma amostra intencional de 6 porta-
dores de Paramiloidose entre os 28 doentes ai residentes em regime de internamento
permanente.

O estudo é orientado, em particular, para as seguintes questdes:

* A percepg¢do que os portadores de Paramiloidose apresentam acerca da doenca.
* As reacg¢des do individuo, familia e comunidade ao diagnéstico de Paramiloidose.
 Os tratamentos a que recorrem para atenuar a sintomatologia.



Escola Superior de Altos Estudos 197

Estas questdes, na verdade, suportam o objectivo central da andlise sobre os facto-
res que influenciam a decisdo de ter ou n3o ter filhos e as expectativas sobre a descen-
déncia:

* Qual a influéncia sobre a op¢do pela procriagdo, quando um dos conjuges é portador
da Paramiloidose, das representagdes culturais e da mistica procriativa?
* Serd egoismo ou negligéncia um portador de Paramiloidose querer ter filhos?

Neste sentido, € utilizada uma metodologia qualitativa, permitindo a descri¢ao da
experiéncia dos portadores de Paramiloidose, tal como é vivida e definida pelos prépri-
0s no que concerne a problemdtica da procriagao, descrevendo representagdes cultural-
mente constuituidas sobre doenca, familia, procriagdo e descendéncia. O Método
Fenomenoldgico é a base desta pesquisa, procurando descrever o fenédmeno da impor-
tdncia da descendéncia no portador de Paramiloidose e a sua natureza como experién-
cia vivida. Pelas caracteristicas da prépria diversidade da Paramiloidose recorreu-se a
entrevista semi-estruturada (em dudio e com permissdo do respondente) como dispo-
sitivo metodoldgico.

RESULTADOS E CONCLUSOES

Para grande maioria da populagdo portuguesa, a Paramiloidose é ainda desconhecida,
‘a vergonha é o grande tabu porque se esconde até ao sintoma que se pode’. Somente
os profissionais de saude, familiares e pessoas do circulo pessoal tém verdadeiro conhe-
cimento da realidade da Paramiloidose. E a familia atingida por esta doenca, pelo
menos no inicio, ‘ndo imagina nada disto, fica a saber que é uma doenca hereditdria,
mas ndo imagina o que a doenga é’, ‘as pessoas n3o estdo informadas, é uma carga
fisica e psicolégica muito grande’.

O Centro de Estudos e Apoio a Paramiloidose da Santa Casa da Misericérdia da
Pévoa do Varzim funciona como lar, tnico no pais, de apoio aos doentes portadores da
doenca que, por chegarem ‘a uma altura em que é muito trabalho, muito cansago’ e
‘talvez para aliviar um bocado a familia’, recorrem a esta instituicdo, a titulo individual,
onde ficam em regime de internamento permanente. Normalmente, somente quando
surgem ‘problemas familiares’, a familia toma partido na decisdo de institucionalizar o
doente portador de Paramiloidose, delegando a sua fungdo de apoio e ajuda na presta-
¢3o de cuidados ao familiar doente.

No entanto, tendo ocorrido um crescimento (in)esperado do niimero de portadores
diagnosticados, a Paramiloidose, tornou-se num problema de satide publica, assumin-
do lugar de destaque no meio cientifico e social. Uma vez que esta patologia é uma
doenca genética, hereditaria e incluida nas doencas designadas de doengas de inicio
tardio, existem, consequentemente, em Portugal, familias com tendéncia para a mani-
festagdo tardia e com casos assintométicos, dai a dificuldade de rastrear e de interrup-
¢do do processo de transmissdo da mutagdo a descendéncia. Os obstéculos fundamen-
tais sdo a existéncia de doentes sem histéria familiar da doenca, doentes idosos e
doentes com sintomas atipicos. Desta forma, a confirmagdo do diagnéstico ¢ adiada,
embora ‘os casos sdo todos diferentes uns dos outros, mas o fim é o mesmo’.

A mobilidade e a migrag¢do é uma fonte importante da expansdo gogréfica desta
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doenca. A Paramiloidose (do tipo TTR Met30) deixou de ser, actualmente, uma doenca
de dmbito local, tendo-se tornado uma patologia de &mbito nacional e internacional e
esta dispersdo constitui hoje um dos aspectos importantes na representagdo da doen-
ca: ‘na Suécia ndo sabemos se fomos nés que a levamos para l4, se elas para cd’.

O transplante hepdtico, no doente portador de Paramiloidose, embora longe de ser
o tratamento ideal , é a esperanca possivel. A questao é o em tempo Util, ‘agora jd pode
ser feito antes de manifestados os primeiros sintomas’, tendo em conta o tempo que os
pacientes estardo a espera de um érgdo compativel. Assim, pode observar-se que a
maior parte das lesdes deixam de progredir. Algumas podem mesmo ter ligeira melhoria.
Com o tempo, melhora também o estado geral e de nutri¢ao, ‘vai-se compensar tanto
sofrimento a nivel futuro, é vantajoso, vale a pena comprar esta operagdo’. No entanto
hé aqueles que, resignados, recusam acreditar nos beneficios dos tratamentos, limitan-
do-se a viver cada novo dia com sofrimento. Para estes, a Paramiloidose, continua a ser
‘uma doenga ruim, basta ela ndo ter cura’ e que ‘avanga muito lentamente sem a
pessoa dar por ela’.

Outros doentes ainda, descontentes com a evolugdo do processo de satide/doenca
e formas de tratamento convencionais, recorrem a medicinas alternativas, nomeada-
mente, acupunctura, reiki e shiatsu. E a fé religiosa, a fé em Deus, é uma importante
dimens3o deste tipo de experiéncia, porque ‘o que Ele ndo fizer, ndo faz ninguém’. De
qualquer forma, a expectativa da cura da Paramiloidose, pelo avango da medicina é uma
referéncia organizante do imagindrio da Paramiloidose: ‘em 5, 10 anos se resolve a
situagdo’; ‘dentro de 15 anos no mdximo estd extinta’. De qualquer forma, esta
sobreposi¢do de formas de conhecimento e representacdo ¢, em grande parte, a
consequéncia da pouca eficécia e fraca difusdo das Consultas de Aconselhamento Gené-
tico e de Diagndstico Pré-implantatério.

A questdo da descéndéncia encontra-se fortemente articulada com estas deficiénci-
as de informacdo: ‘porque as pessoas ndo estdo informadas, ou porque dd jeito, ou
porque a crianga ainda tem que nascer com Paramiloidose’, o que demonstra, em
parte, algum egocentrismo. Os doentes portadores de Paramiloidose, em estudo nesta
investigacao, reclamam, expressamente, o direito & procriagido: ‘mesmo que saiba que
terd filhos portadores da doenga’; ‘ninguém pode tirar esse direito’; ‘uma familia gosta
de ter filhos’; ‘é preciso ter filhos, se ndo vém a ter, o mundo acaba’; ‘é sempre melhor
uma companhia’; ‘um casal sem filhos também é uma familia mas, ndo tem valor’; ‘um
filho é pouco’; ‘ao menos trés criangas’. Em muitos casos, a descendéncia é anterior &
confirmagdo do diagnéstico da Paramiloidose. No entanto, mesmo sabendo que vao
‘deitar mais miséria ao mundo’e conhecendo a natureza hereditdria da doenga, muitos
doentes manifestam aos seus filhos o desejo de ter netos.

Actualmente, as regras foram alteradas e é valorizada a autonomia e
confidencialidade, na decisdo do individuo em fazer o teste preditivo. E, entdo, signifi-
cativo avaliar as motivagdes, explorar processos de tomada de decis3o, testar mecanis-
mos de coping, detectar riscos de reacgdo adversa, reconhecer valores e dindmica
familiar, reforcar redes de apoio social, preparar apoio psicoldgico e aconselhamento
genético, pré-natal e pré-implantatério. A transformacdo positiva deste cendrio depen-
de do incentivo a investigagdo, a intensificagdo na prevencio e qualidade do tratamen-
to, aperfeicoamento das técnicas de solubilizagio das fibras de amiléide e de diagnés-
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tico pré-implantatério que poderao vir a garantir a possibilidade de casais com risco de

gerarem filhos com a anomalia genética, conseguirem ter filhos ndo portadores da

doencga.

A investiga¢do, na base desta Disserta¢do de Mestrado, foi, largamente, determi-
nada pela propria diversidade social, cultural, cientifica e clinica da experiéncia da
Paramiloidose e algumas sugestdes para o desenvolvimento no combate & doenga e a
integracdo social do doente podem ser avangadas, a partir deste estudo:

* A criagdo de um observatério nacional para rastreio, triagem e encaminhamento das
populagdes, das regides endémicas.

* A constitui¢go de redes de cuidados continuados em parceria com a rede hospitalar.

* O estudo comparativo, entre populagdes e regides diferentes, das altera¢des do ciclo
vital do doente com Paramiloidose.

* A expansio de redes de doag3o e transplante, reunindo doentes de Paramiloidose e
doentes de outros tipos de patologias que necessitam também de transplantes
hepéticos.

* A avaliagdo dos beneficios do transplante, hepédtico para a qualidade de vida no
doente com Paramiloidose, em articulagdo com a familia como rede de apoio e ajuda.

* O aumento da investigacdo acerca da influéncia do stress na manifestagao precoce da
Paramiloidose.

* A criagdo de mais institui¢des com finalidade idéntica a do Centro de Estudos e Apoio
a Paramiloidose da Pévoa de Varzim.

O titulo escolhido para esta pesquisa, ‘Filhos da Paramiloidose’, é fundamental-
mente inspirado pela realidade de que a questdo do direito & procriagdo constitui um
ponto de interseccdo das vdrias questdes que a doenca coloca a transformacdo da
relagdo da sociedade com esta doenca ou o facto de que os descendentes sdo concebi-
dos da Paramiloidose e para a Paramiloidose.

NOTAS

1 Também conhecida como doenga de Corino de Andrade, Paramiloidose ou Doenca
dos Pezinhos. Para simplificagdo e uniformizagio da terminologia, ao longo deste
artigo, serd utilizada a denominagdo Paramiloidose.

2 A doenca inicia-se sempre nos pés, com dores difusas, e, mais tarde, perda de sensi-
bilidade, motivo pelo qual também se conhece a patologia como ‘Doenca dos Pezi-
nhos’. Corino De Andrade observou que os individuos se cortavam nas cordas de
pesca e se queimavam nos cigarros sem se aperceberem, apresentando estas feridas
dificil cicatrizagdo. Fenémeno conhecido por dying-back, degenerescéncia histocelular
distoproximal.
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