GENOGRAMA DE FAMILIAS DE CRIANGAS COM
FENILCETONURIA: A DINAMICA FAMILIAR SOB A
PERSPECTIVA MATERNA

GENOGRAM OF FAMILIES OF CHILDREN WITH PHENYLKETONURIA: FAMILY
DYNAMICS FROM THE MATERNAL PERSPECTIVE

GENOGRAMA DE FAMILIAS DE NINOS CON FENILCETONURIA: DINAMICA
FAMILIAR DESDE LA PERSPECTIVA MATERNA

RESUMO: A ocorréncia de uma doenga cronica e rara na infancia, como a fenilcetondria (PKU), pode
repercutir nas relagoes familiares. Objetivou-se neste estudo qualitativo, compreender a dindmica familiar
de 10 genitoras de criangas com PKU, através do genograma. Os dados foram coletados individualmente,
através de questiondrio sociodemografico e genograma com perguntas acerca das relagoes familiares. A
analise dos genogramas baseou-se nos critérios da Psicologia Sistémica. Os resultados evidenciaram o
predominio de familias mononucleares e biparentais, cujas relagoes do sistema conjugal se mostraram
muito proximas. O sistema parental apresentou relagdes muito proximas a crianga com PKU, porém as
relagoes mae-crianga se mostraram mais intimas, quando comparadas aos pais. O relacionamento com a
familia extensa materna foi percebido como rede de apoio mais presente do que a paterna. Apenas duas
familias apresentaram a transgeracionalidade da PKU. Acessar a dinamica familiar de criangas com PKU
pode favorecer o desenvolvimento de intervengoes direcionadas a salde dessa populagao. Os resultados
indicam que a presenga da PKU repercute na dindmica familiar, estreitando algumas relagoes e distan-
ciando outras. Ademais, 0 acesso a tais dindmicas pode subsidiar intervengGes nas areas da saude e
psicossocial que sejam mais sensiveis as realidades dessas familias.

Palavras-chave: fenilcetonurias; doencas raras; relagoes familiares; crianga; pais.

ABSTRACT: The occurrence of a rare chronic disease in childhood, such as phenylketonuria (PKU), can
affect family relationships. This qualitative study aimed to understand the family dynamics of 10 mothers of
children with PKU, using genograms. Data were collected individually through a sociodemographic questio-
nnaire and a genogram with questions about family relationships. The analysis of the genograms was based
on the criterias of Psicologia Sistémica. The results showed a predominance of single-parent and two-parent
families, where conjugal system relationships were very close. The parental system presented very close
relationships to the child with PKU, but the mother-child relationships were more intimate compared to the
father-child ones. The relationship with the maternal extended family were perceived as a more present sup-
port network than the paternal one. Only two families presented transgenerationality of PKU. Accessing the
family dynamics of children with PKU can favor the development of interventions aimed at improving the he-
alth of this population. The findings indicate that the presence of PKU affects family dynamics, strengthening
some relationships while distancing others. Furthermore, access to these dynamics can inform health and
psychosocial interventions that are more sensitive to the realities of these families.

Keywords: phenylketonuria; rare diseases; family relations; child; parents.
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RESUMEN: La aparicion de una enfermedad cronica rara en la infancia, como la fenilcetonuria (PKU),
puede afectar las relaciones familiares. Este estudio cualitativo tuvo como objetivo comprender la di-
namica familiar de 10 madres de niflos con PKU mediante genogramas. Los datos fueron recopilados
individualmente a través de un cuestionario sociodemografico y un genograma con preguntas sobre las
relaciones familiares. EI andlisis de los genogramas se baso en los criterios de la Psicologia Sistémica.
Los resultados mostraron una predominancia de familias monoparentales y biparentales, cuyos vinculos
conyugales eran muy estrechos. El sistema parental presento relaciones muy estrechas con el nifio con
PKU, pero las relaciones madre-hijo eran mas intimas en comparacion con la relacion paterna. La relacion
con la familia materna extensa fue percibida como una red de apoyo mas presente que la paterna. Solo
dos familias presentaron la PKU transgeneracional. Comprender la dinamica familiar de los niflos con
PKU puede favorecer el desarrollo de intervenciones dirigidas a la salud de esta poblacion. Los resultados
indican que la presencia de la PKU repercute en la dinamica familiar, estrechando algunas relaciones y
distanciando otras. Ademas, el acceso a tales dinamicas puede subsidiar intervenciones en las areas de
la salud y psicosocial que sean mas sensibles a las realidades de estas familias.

Palabras clave: fenilcetonuria; enfermedades raras; relaciones familiares; nifio; padres.
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INTRODUGAO

A fenilcetonuria (PKU) é uma doenca autossdmica recessiva, causada por mutagdes na
enzima fenilalanina hidroxilase (PAH) (Brasil, 2020), responsavel por metabolizar o ami-
nodcido fenilalanina (FAL) em tirosina (Blau et al., 2010). A FAL encontra-se em alimentos
ricos em proteinas, como carnes, ovos, leite (Brasil, 2020), e as implica¢oes decorrentes da
intoxicagdo do seu acimulo podem ser prevenidas por uma restri¢ao ininterrupta de proteinas
na dieta (Medford et al., 2017). O Programa Nacional de Triagem Neonatal (Brasil, 2016) é
o responsavel pelo diagnéstico de fenilcetontria no Brasil. A PKU apresenta uma taxa de 1
portador para 23.930 nascidos vivos (Hillert et al., 2020), indice variavel de acordo com grupos
étnicos (Brasil, 2020). No Brasil, a respectiva taxa é de 1:25.326 pessoas (Carvalho et al., 2007).

Para assegurar o diagndstico precoce e viabilizar o inicio oportuno do tratamento, a
detecgdo da fenilcetontria (PKU) no Brasil é realizada por meio do Programa Nacional
de Triagem Neonatal, que recomenda a coleta da amostra para o teste do pezinho entre
48 horas e o 5° dia de vida (Brasil, 2016). Entretanto, o estudo de Vargas et al. (2025),
com base em dados do DATASUS, identificou que, no periodo de 2018 a 2021, o tempo
mediano entre o nascimento e a confirmacao diagnodstica foi de aproximadamente 18
dias, revelando desafios na efetiva¢ao do diagndstico em tempo oportuno.

O tratamento inclui ndo apenas a dieta, mas também o uso de férmulas metabo-
licas, com vistas a suplementa¢ao de aminoacidos presentes nas proteinas (Brasil,
2020; Jameson & Remmington, 2020). Como possiveis consequéncias da ma adesao
ao tratamento, tem-se o atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, déficits cog-
nitivos, hiperatividade e alteragdes no sistema nervoso central (van Wegberg et al.,
2017). Por outro lado, a manuten¢ao da qualidade de vida do individuo com PKU e
a diminuigdo da possibilidade de sequelas podem ser obtidas mediante o diagndstico
precoce, o acompanhamento multidisciplinar, a confianga na equipe assistente, a
compreensdo da importancia do tratamento e sua adesdo, especialmente por parte
dos responsaveis por criancas (Brasil, 2016; Marqui, 2017).

A PKU é considerada uma doenga cronica e rara e, portanto, influencia nao apenas o
desenvolvimento da propria crianca acometida, mas também de seus familiares (Rolland,
2001). Conforme a perspectiva tedrica do ciclo de vida familiar, a doenga cronica é um
evento estressor horizontal impredizivel (Carter & McGoldrick, 2001) e o individuo
com a doenga, a doenga cronica e a familia sdo sistemas interconectados e que se afetam
(Rolland, 2001). A doenga cronica requer que os membros se aprofundem em novos
conhecimentos: o da propria enfermidade, suas manifestagdes e procedimentos, bem
como ocasiona mudangcas de papéis afetivos e praticos e afeta a identidade familiar e
os objetivos desenvolvimentais dos demais membros (Rolland, 2001).

A configuragdo familiar é composta pelos arranjos e integrantes do seu nucleo,
os quais podem ser definidos por parentesco, consanguinidade, coabitagdo, bem
como por aspectos subjetivos, como as afinidades. Assim, a familia enquanto sistema
atua por padrdes de funcionamento na interacdo entre dois ou mais membros. Essa
interagdo é dinamica e diz respeito as reagoes diante de situacdes em que a familia
se coloca ou que se apresentam a familia. Os subsistemas familiares sdo definidos a
partir das relagdes centrais do nucleo familiar como conjugalidade, parentalidade
e fraternidade, e os membros familiares se comunicam pelas regras e acordos que
transpassam sua convivéncia (Wagner et al., 2011).

A estrutura e a dinamica de uma familia estdo fortemente conectadas, de modo que
a compreensao da estrutura familiar perpassa o conhecimento da sua dinamica - e
vice-versa. Por um lado, a ideia de estrutura esta ligada a uma organizagao estatica,
levando-se em consideragdo os papeis dos membros da familia, os seus rituais, valores e
crengas. Por outro, a dindmica familiar surge dos vinculos afetivos construidos, da forma
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de comunicagio e, sobretudo, do jogo interacional entre seus integrantes no contexto do
processo de desenvolvimento do ciclo de vida familiar (Moré & Krenkel, 2014).

Os padroes de relacionamento do sistema familiar sdo as formas peculiares e que se
repetem nas relagdes entre os membros da familia, originando padrdes transacionais
(Wendt & Crepaldi, 2008) que podem ser identificados através do genograma, caracte-
rizado como um instrumento de coleta de dados que possibilita investigar tais padroes
relacionais na familia. Assim, ao caracterizar a estrutura familiar e a posi¢éo no ciclo de
vida, o pesquisador pode desenvolver hipoteses acerca dos padrdes relacionais, vinculos
e fronteiras no contexto investigado (McGoldrick & Gerson, 2001). Considerando os
aspectos apresentados, o presente estudo objetivou compreender a dinamica familiar
de genitoras de criangas com PKU, através do genograma, sob a perspectiva do ciclo
de vida familiar (Carter & McGoldrick, 2001; Cerveny & Berthoud, 2009).

METODO

CARACTERIZAGAO DA PESQUISA E PARTICIPANTES

Trata-se de uma pesquisa qualitativa, descritiva e exploratoria, que contou com
a participagdo de 10 genitoras de criangas com diagnéstico de PKU, recrutadas no
ambulatorio de fenilcetontria do Hospital Infantil Joana de Gusmao (HIJG) e a partir
da divulgacdo da pesquisa nas redes sociais digitais do grupo de pesquisa ao qual
estdo vinculados os autores, com o auxilio da técnica de snowball (bola de neve),
ou seja, com a indica¢do de um participante para outro (Morrow, 2005). A sele¢ao
ocorreu de modo intencional e por conveniéncia, por se tratar de uma doenga rara.
Os critérios de inclusdo foram: a) pais/maes de criangas com até 12 anos incompletos
no momento da coleta de dados; b) pais/maes de criangas com diagnéstico de PKU ha
mais de um ano, visando a nao interferéncia no periodo de elaboragdo do diagndstico
(Marvin & Pianta, 1996). Como critérios de exclusdo: a) pais/maes de criangas com
fenilcetonuria que apresentassem condigoes fisicas ou mentais que interfiram ou
impecam de responder aos instrumentos de coleta de dados.

Ao longo de oito dias de observagao no ambulatério do Hospital HIJG, foram
identificados doze pais/maes de criangas que atendiam aos critérios de inclusao e,
na mesma oportunidade, foram convidados para integrar a pesquisa, mas apenas
seis maes aceitaram participar. Contudo, apenas cinco participantes agendaram a
aplicagdo do genograma com o roteiro de perguntas sobre o relacionamento fami-
liar. Oito pais/maes responderam ao convite das redes sociais ou a indicagao através
da snowball, porém dois nao atendiam aos critérios de inclusdo (idade da crianga e
tempo de diagnostico da PKU) e um pai/mae nao retornou apos o agendamento para
arealiza¢ao do genograma. Dessa forma, do total de pessoas contactadas (n=20), dez
genitoras de criangas com diagndstico de PKU efetivamente participaram do presente
estudo. Esse numero de participantes foi mantido, considerando a obtengado dos cri-
térios de saturagdo tedrica dos dados e de redundéncia, que sio comuns em estudos
qualitativos. Tais critérios indicaram que a coleta de dados poderia ser encerrada,
uma vez que os dados obtidos ndo agregavam mais novas informagoes ao objeto da
pesquisa (Guest et al., 2006; Patias & Hohendorff, 2019).

INSTRUMENTOS E PROCEDIMENTO DE COLETA DE DADOS

A fim de caracterizar o perfil sociodemografico das participantes do estudo, utilizou-
-se um questionario sociodemografico e o genograma familiar: instrumento grafico que
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representa as histdrias, os relacionamentos e padrdes familiares (McGoldrick & Gerson,
2001). Através do genograma ¢ possivel elucidar aspectos presentes em diferentes geracoes
e etapas do ciclo de vida familiar (Wendt & Crepaldi, 2008). No presente estudo, o geno-
grama foi construido em conjunto com o participante, contendo trés geragoes familiares e
informagdes referentes a cada um de seus membros como nome, idade, profissao, estres-
sores do ciclo de vida familiar. Demais acontecimentos como nascimentos, casamentos e
mudangas também foram solicitados e, posteriormente, aspectos da dinamica relacional
entre os membros e eventuais mudancas apds a descoberta do diagnostico de PKU.

Foram seguidos os critérios propostos por McGoldrick e Gerson (2001), adapta-
dos para a utilizagdo em pesquisas com familias por Wendt e Crepaldi (2008), com
auxilio do software GenoPro (2020), sendo utilizadas as seguintes defini¢des das
formas de relacionamento:

a. Relacionamento distante: comum em familias desunidas emocionalmente,
com fronteiras rigidas. A comunicagao costuma ser limitada, habitualmente
devido a estilos de vida discrepantes;

b. Rompimento/Relagdes cortadas: ndo se tem mais o contato entre os mem-
bros, porém mantém-se a ligagdo emocional entre eles;

c. Relagoes cortadas restauradas: houve quebra da relagdo, entretanto esta
foi restabelecida;

d. Nunca encontrou/nunca viu: os membros familiares nunca se conheceram;

e. Relacionamento harmonico: ha unido, sentimentos positivos e respeito
reciprocos, com distingao dos membros entre si e destes com suas familias
de origem. Além disso, os membros familiares mantém interesses, atitudes e
valores de forma mutua;

f. Relacionamento de amizade/Préximo: ha proximidade, compartilhamento
de afeto e ajuda mutua entre os membros;

g. Melhores amigos/Relacionamento muito préximo: ha um compartilhamento
mais profundo de compreensao, confianga e afeto dos membros;

h. Relacionamento muito estreito/fundido: nao ha diferenciagdo entre os
membros, evidencia-se a fusao e a dependéncia emocional entre eles;

i. Citimes: marcada pelo ressentimento contra outro membro, por questoes
de rivalidade, sucesso ou vantagens que esse individuo possui;

j. Relacionamento conflituoso: evidenciado pela dificuldade de comunicagao
e desentendimentos, ocasionando ansiedade entre os membros, assim como
desqualificagdes e desconfirmagdes do outro. Tal padrdo disfuncional pode
progredir para padrdes de comunicagdo simétricos e, futuramente, acarretar
violéncia fisica;

k. Violéncia: determinada pela violéncia entre os individuos, os quais fre-
quentemente entram em conflito quando juntos e que acarreta agdes extremas,
como forga fisica ou poder excessivo;

1. Relacionamento fundido e conflitual: marcada pela estreita dependéncia
emocional e preponderancia de conflitos entre os membros da familia, sem
diferenciacio entre eles;

m. Coalizdo: propriedade das triades, é determinada pela unido de dois mem-
bros da familia contra um terceiro;
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n. Alianga: conexao caracteristica das lealdades invisiveis que, em menor grau
que o superenvolvimento, também influenciam no processo de diferenciagdo;

o. Relacionamento vulneravel: ndo se identifica um conflito explicito, mas
evidencia-se o risco de haver conflitos, especialmente durante as fases de
transicdo ou em condic¢des adversas;

p. Triangulagdo: uma das trés pessoas é a “triangulada” ao exercer uma fun¢ao
de regulagdo da tensdo existente entre as outras duas. “Na auséncia de conflito
explicito, encontra-se em um estado de inseguranca e mesmo de sofrimento
emocional. Em caso de conflito, o embaraco, ou o sofrimento, desvia-se e é
transferido para os membros da diade, enquanto o terceiro vé-se aliviado”
(Miermont, 1994, p. 571).

Os dados foram coletados entre os meses de junho e agosto de 2023, sendo facultada as
participantes a escolha do formato da coleta de dados (online ou presencial). Dessa forma,
nove participantes tiveram seus dados coletados online, através de videochamadas pela
plataforma Google Meet, e apenas uma participante teve os dados coletados presencial-
mente. A realizagao dos genogramas online foi gravada em audio e video e o genograma
presencial foi gravado em audio para transcri¢ao e analise posterior. Para a confecgdo dos
genogramas foi utilizado o aplicativo Sketchbook através de um tablet, o que possibilitou o
compartilhamento simultaneo da tela (nos formatos online e presencial) com as partici-
pantes. Posteriormente, os genogramas foram diagramados no software GenoPro (2020).

ANALISE DOS DADOS

Os genogramas foram analisados a partir dos critérios indicados pela literatura
especializada, conforme ilustra a Figura 1, sendo posteriormente submetidos a analise
de duas juizas independentes, conforme proposto por Wendt e Crepaldi (2008). Ap6s
a verificagdo do indice de concordancia entre as juizas, obtido através do calculo: C
x100/C+D (C = niimero de concordéancias e D = numero de discordancias), que deve
indicar no minimo 80% de concordéincia (Danna & Matos, 2006), uma terceira juiza
foi acionada para dirimir as discordéncias.

CONSIDERAGOES ETICAS

Foram cumpridos todos os procedimentos éticos e atendidas todas as exigéncias
das Resolucdes N° 510 de 7 de abril de 2016 e N° 466 de 12 de dezembro de 2012 do
Conselho Nacional de Saude (CNS), que regulamentam a realiza¢ao de pesquisas
com seres humanos. A pesquisa também seguiu as orientagdes do CONEP dispostas
na Carta Circular no 1/2021-CONEP/SECNS/MS de 2021 e no Oficio Circular n°
23 de 2022 da CONEDP, sobre estudos que envolvam alguma etapa de coleta de dados
em ambiente virtual. A pesquisa foi aprovada pelos Comités de Etica em Pesquisa
com Seres Humanos da Universidade Federal de Santa Catarina (UFSC), sob o n°
do parecer: 5.972.233, CAAE: 67904623.0.0000.0121 e da institui¢do co-partici-
pante Hospital Infantil Joana de Gusmao (HIJG), n° do parecer: 5.991.908, CAAE:
67904623.0.3001.5361. A participacdo dos individuos ocorreu apenas apos aceite e
assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). Para garantir o
sigilo e 0 anonimato das participantes, as genitoras foram identificadas com a letra P,
seguida do niimero gerado pela ordem da coleta dos dados, por exemplo P1, P2, P3.
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Figura 1. Legendas dos genogramas
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Fonte: Adaptado de Wendt e Crepaldi (2008) e GenoPro (2020).
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RESULTADOS E DISCUSSAQ
DADOS SOCIODEMOGRAFICOS

As participantes deste estudo foram em sua totalidade (n=10) as maes das criangas,
sendo que uma delas era adotiva e as demais bioldgicas. Elas tinham entre 23 e 41
anos, com idade média de 34,9 anos. O or¢amento familiar variou entre um salario-
-minimo (n=2) e renda maior que R$ 5.000,00 (n=>5). Das participantes, 6 possuiam
ensino superior completo e, no momento da coleta, 9 estavam inseridas no mercado
de trabalho e apenas uma era do lar. Quanto a regido do Brasil, 6 eram do Sul, 2 do
Centro-Oeste, 1 do Norte e 1 do Nordeste. A idade das criangas variou entre 1 ano
e 3 meses a 11 anos e 1 més, com idade média de 5,3. A maioria das criancas era do
sexo feminino (n=6). Quanto a escolaridade, 4 das crian¢as nao frequentavam uma
instituicdo de ensino, 4 estavam no ensino fundamental e 2 na educac¢io infantil.
Houve prevaléncia do diagndstico nos primeiros meses de vida, com apenas uma das
criangas com o diagnostico tardio, aos 3 anos e 4 meses. Em relacao a posi¢ao na prole,
a maioria das criangas com PKU (n=6) ocupavam o lugar de filhos(as) unicos(as), e
as demais (n=4) ocupavam a posicao de filhos(as) mais novos(as).

SUBSISTEMAS (CONJUGAL, PARENTAL, FRATERNAL)

Individuos que mantém uma comunicagio e influéncia mutua, além de relacionarem-
-se seja por unido consanguinea, afetiva ou politica, passam a ser considerados um
sistema familiar. Dentro desse sistema, coexistem outras rela¢cdes no mesmo nucleo
como a conjugalidade, parentalidade e fraternidade, classificados como subsistemas
(Minuchin, 1990; Wagner et al., 2011).

Seis participantes descreveram o subsistema conjugal como muito préximo, duas
como proximo e uma como harménico, o que denota, de uma forma geral, a preva-
léncia de auséncia de conflitos nos relacionamentos dentro desse subsistema. Um
dos participantes, quando questionado sobre o relacionamento conjugal, destacou
que a PKU havia aproximado o casal: “Acho que até a situagdo da nossa filha acabou
aproximando mais ainda” (P1). Outra participante também ressaltou a admira¢ao
do esposo pelo compartilhamento de cuidados com o filho: “é muita parceria, assim,
ndo posso reclamar. Ele é um paizdo e tanto, ta sempre presente... Até agora nas con-
sultas, ele que td levando, né? Enquanto eu arrumo as comidas, ele leva no médico”
(P9). Apenas uma das participantes avaliou o relacionamento com o pai de sua filha
como conflituoso e o casal ja estava separado, entretanto a PKU demonstrou ter sido
significativa para a separagdo: “por isso que essa relagdo ja ndo existe mais, porque
nao dava mais, ou era a fenilcetontria ou era ele. Os dois juntos nao dava certo” (P3).

Referente aos aspectos da conjugalidade, Kazak et al. (1988), em pesquisa nos
Estados Unidos da América (EUA), a fim de investigar as caracteristicas das redes
sociais de um grupo de familias de criangas com o diagndstico de PKU e um grupo
de familias sem diagndstico de doenga cronica infantil, nao identificaram diferencas
entre os grupos em relacdo a satisfagdo marital. Ja no estudo de Gavin e Wysocki
(2006) com pais de criangas com doengas cronicas residentes na Flérida (EUA), cujo
objetivo foi avaliar a associagdo entre o envolvimento paterno e o funcionamento
familiar, a satisfagdo conjugal e um funcionamento familiar mais saudavel foram re-
lacionados ao envolvimento paterno e manejo da doenga, o que corrobora os dados
encontrados no presente estudo.

Estas informagoes, em didlogo com o enquadramento tedrico deste estudo, per-
mitem analisar a coesdo conjugal como um fator central na adaptagao familiar a
doenga cronica. A prevaléncia de relagdes conjugais descritas como muito proximas
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ou proximas sugere que, para a maioria das familias das participantes, o subsistema
conjugal atuava como um recurso adaptativo frente ao estressor PKU. Conforme o
Modelo Estrutural de Minuchin (1990), fronteiras claras e uma boa coesao no sub-
sistema conjugal sdo vitais, pois, a qualidade do vinculo fornece a base de apoio para
o desempenho do subsistema parental. Como explicitado por P1, o fortalecimento
dessa relacdo pode ser interpretado como uma rea¢do de coeréncia do sistema fa-
miliar, na qual a crise potencializa a unido e a parceria como estratégia para manter
a estabilidade e a organizag¢ao familiar.

Por outro lado, a ruptura evidenciada no caso de P3 ilustra o potencial desorga-
nizador do estressor. Quando o subsistema conjugal ndo possui fronteiras claras ou
flexibilidade suficiente, a doenca pode atuar como um catalisador de conflitos pré-
-existentes ou impor uma tensdo insustentavel, desafiando a estrutura familiar a tal
ponto que a separagdo parece ser a Unica forma de reorganizagao.

Advindo do subsistema conjugal, ha o subsistema parental com a chegada do
primeiro filho (Wagner et al., 2011). Dentre as tarefas desenvolvimentais dessa fase,
destacam-se o ajuste do casal para a criagao e educagdo dos filhos, o realinhamento com
a familia extensa para a incorporacio dos papéis de pais e avds (Carter & McGoldrick,
2001), e a continuidade do apoio mutuo do subsistema conjugal (Wagner et al., 2011).

Quanto ao relacionamento parental entre maes e filhos com PKU, quase a totalidade
(n=9) das participantes descreveram-no como muito proximo. Ja as relagcdes entre
pais e filhos foram descritas a partir da perspectiva materna, com maior variagao:
como muito proximas (n=7), proximas (n=2) e distantes (n=2). Uma das participantes
relatou perceber o esposo menos disponivel para realizar atividades ludicas com a
crianca, acarretando a identificacdo de um menor nivel de proximidade:

O negdcio dele é assim. E mais... E, ele fica vendo junto os programas de
televisdo. Ele fica é... Assim, ele nio fica muito brincando, no brincar, né?
Mas ele fica junto, ele assiste, ele coloca para ela [crianga], ele ndo quer, por
exemplo: ‘ah ndo, vou assistir s6 0 que eu quero e vocé tem que ver o que eu
quero, né? (P7).

Uma outra participante (P10) atribuiu & amamentacio a razdo de uma maior pro-
ximidade com a filha, se comparada a rela¢do da crianga com o pai: “a minha filha é
meu grudinho, né? (Risos) Eu acho que eu levo uma pequena vantagem por causa do
peito ainda, porque ele [marido] mesmo fala: ‘aproveita que a hora que ela deixar esse
peito ...”. O genograma de P10 (Figura 2) ilustra os seus relacionamentos familiares.

Outra participante associou a menor proximidade do seu filho com PKU com o pai,
pela auséncia fisica do esposo e pelas diferentes percep¢oes da organizagdo da casa:

O meu marido td menos em casa, a gente tenta sempre conversar para ser
igual com meu filho, né? Eles brincam bastante, mas eles brigam bastante.
As vezes, de noite, se os brinquedos tdo jogado, nao tem problema, eu deixo
jogado porque amanha ele vai brincar de novo, né? E as vezes o meu marido,
quando vem pra casa, ja gosta disso mais organizado... E que nem esses dias,
a minha irma queria explicar pro meu filho que o pai e a mae mandam igual,
né? E ele olhava para ela e dizia: “ndo, a minha mae manda mais’, e a mana
dizia “pai e mée é 50% cada um’, “a mée ta sempre em casa, a mie manda
mais”. (Risos). Era isso que ele quis dizer (P4).
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Figura 2. Genograma de P10
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Figura elaborada pelas Autoras com o GenoPro (2020).

Por outro lado, outra participante (P5) ressaltou que, apesar de terem permaneci-
do distantes fisicamente por um tempo (o genitor trabalhava em outro municipio e
permanecia longos periodos sem ir para casa), ela percebia que o esposo mantinha
um relacionamento significativo com ambos os filhos: “sao bem proximos os dois.
Agora entdo... Agora que ele td aqui, ele veio, ja voltou, né? Tem duas semanas, ja
perdi meu posto... Que ja querem o tempo inteiro td com o pai” (P5).

Dentre os relacionamentos classificados como distantes, uma participante (P3)
relatou que sua filha referia a falta de interesse do pai em manter um didlogo com
ela: “ela reclama: ‘meu pai s6 fala que... ah, como é que tu td? Td bem?’ S6 pergunta
a mesma coisa, s6 responde com o mesmo mondlogo... Nao tem uma abertura pra
conversar ou perguntar alguma coisa diferenciada” (P3).

No estudo de revisdo de Spurr et al. (2023) sobre as experiéncias dos pais ao cuidar
de um filho com doenga cronica, foi identificado que a responsabilidade e os cuidados
seguem demandando maior envolvimento da mée, o que consequentemente pode
impactar na interagdo e na proximidade da crianga com o pai. Especificamente no
contexto da PKU, Oztiirk et al. (2022) realizaram um estudo na Turquia que teve como
objetivo avaliar o conhecimento dos pais sobre PKU e seus fatores determinantes. Os
resultados identificaram que 61,3% (n = 38) das criangas com PKU compareceram
as consultas de acompanhamento com ambos os pais, 38,7% (n = 24) apenas com a
mae e nenhuma apenas com o pai sozinho. Contudo, com as mudangas socioculturais
mais contemporaneas, o pai tem se demonstrado mais presente, temporal e emo-
cionalmente, nas atividades e criagdo dos filhos (Schoppe-Sullivan & Fagan, 2020).

Referente ao subsistema fraterno, Wagner et al. (2011) destacam-no como, pos-
sivelmente, a primeira oportunidade de as criancas se relacionarem com seus iguais
para posteriormente ampliarem o relacionamento interpessoal fora do sistema
familiar. No presente estudo, apenas cinco criangas com PKU possuiam ao menos
algum irmdo, que em todos os casos eram mais velhos. Tal constatagdao, somada a
probabilidade genética de 25% dos pais terem outro filho com PKU, sugere a hipo-
tese de que os pais talvez tivessem receio de conceber um outro filho com PKU. Esse
aspecto foi observado entre os resultados da pesquisa de Akkus et al. (2020) sobre as
experiéncias de vida familiar de 89 pais de criangas com PKU na Turquia, uma vez
que alguns pais declararam a decisdo de ndo terem mais filhos apds o diagndstico
de PKU de seus filhos.
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Os relacionamentos entre os irmaos do presente estudo foram classificados como:
muito proximos (n=2), harménico (n=1), distante (n=1) e com ciimes (n=1). Em
duas familias, as irmds moravam em casas distintas, o que, na perspectiva da geni-
tora P8, acarretou um relacionamento distante entre as irmas e, para a genitora P3,
proporcionou um relacionamento harmonico: “quando as duas tdo de férias, elas
sao bem proximas. Passam o dia inteiro fofocando, se deixar... Mas quando elas tdo
estudando, elas ndo ficam tdo proximas ndo, mas elas tém uma boa relagiao” (P3).
Outra participante (P5) relatou que, apds o nascimento do filho com PKU, a irma
mais velha sentiu bastante ciime pela atengdo que a crianga recebia em funcio do
tratamento da doenca e pela mudanca de comportamento da méae em relagao a filha
mais velha: “como ela era a primeira filha, ela teve bastante privilégio, o que foi cor-
tado... Ela sentiu esse impacto quando o meu filho [com PKU] chegou, ela diz que
ele ¢ o filho preferido” (P5).

A respeito da repercussiao da doenga cronica na qualidade de vida de um irméo
saudavel, a pesquisa de Dinleyici et al. (2019), realizada na Turquia com irméos sau-
daveis de 191 criangas com doenga cronica, identificou impactos significativamente
maiores na saide psicossocial e fisica desses irmdos quando comparadas com as
de irmaos saudaveis de criangas sadias, assim como foi constatado um baixo nivel
de conscientiza¢ao dos pais sobre essa situagdo. Nessa mesma direc¢do, o estudo de
Akkus et al. (2020) evidenciou como a dieta do irmao com PKU afetava o(s) irmao(s)
saudavel(is). Os relatos referiam desde uma grande responsabilidade por parte do
irmao saudéavel em relacao ao controle de refeicdes, leitura de rotulos dos alimentos,
até alguma irritabilidade pela impossibilidade de comer na frente do irmao com PKU
ou de acessar todos os alimentos de que gostaria.

FAMILIA EXTENSA

De forma geral, as participantes identificaram a familia extensa materna como mais
préxima e engajada nos cuidados com seus filhos com PKU. Ja a familia extensa paterna
foi descrita comumente como distante ou com um relacionamento vulneravel. A Figura
3 ilustra o genograma de P2, cuja disposi¢ao dos membros e suas relagdes permite
visualizar o distanciamento da familia paterna e a proximidade do familia materna.

Figura 3. Genograma de P2
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De modo geral, as participantes salientaram o auxilio de suas genitoras (avos
maternas) no enfrentamento do diagnéstico e no manejo dos cuidados e tratamento
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dos seus filhos com PKU, como reflete P7: “a minha mae é uma coisa louca com a
minha filha. E depois que a gente ficou sabendo do diagnéstico, entdo, minha mae
ficou super preocupada, querendo ajudar, deu umas ideias na alimentagao... Vem
com um monte de receita” (P7).

Uma das participantes (P2) percebeu que a familia do esposo se distanciou ainda
mais apos o falecimento da sogra: “a familia do meu esposo é mais dificil... O meu
cunhado ndo vem aqui. Ele bebe bastante... Ele morava com a minha sogra... Dai a
minha sogra faleceu, a gente se distanciou mais ainda” (P2). A participante (P7) destacou
ainda a diferenga do relacionamento do seu nicleo familiar com seu sogro e sua sogra:

Meu sogro se distanciou bastante. A gente fd bem distante. E mesmo com a
doenca da minha filha... Minha sogra compreende muito mais. Ele parece
que as vezes fica achando que é meio frescura, sabe? A alimentagdo, de ter
sido tdo controlada. Vocé vé que ele fica incomodado de eu estar ali, o tempo
todo na cozinha, pesando e dando férmula, sabe? Ele fica ali: ‘nossa, mas fica
o tempo todo na cozinha?’ Tipo: é, é assim e gragas a Deus, porque sendo a tua
neta ndo estaria bem (P7).

Acerca da predominéncia da participa¢ao das mulheres da familia extensa na rede
de apoio dos pais de criangas, observou-se o maior envolvimento da mulher nos
cuidados da crianga, na prepara¢io dos alimentos e na rotina das consultas (Oztiirk
et al., 2022; Spurr et al,, 2023). Ademais, Zwiesele, Bannick e Trepanier (2015), em
pesquisa com pais e maes de criangas estadunidenses com PKU, acerca das estra-
tégias parentais para ajudar as criangas com PKU a lidar com a sensac¢do de serem
diferentes, observaram que os pais referiram que os membros da familia estendida
frequentemente realizavam ajustes alimentares para a crianga, como forma de auxilia-
-las no manejo da doenca. Na presente pesquisa, ndo so todas as participantes eram
mulheres, como as avos — maternas e paternas — foram destacadas por quase todas
as participantes (n=9), demonstrando que, mesmo na fase adulta dos filhos, a mae
seguia sendo a protagonista da rede de apoio da familia extensa.

TRANSGERACIONALIDADE

As constatagdes supracitadas sugerem a transgeracionalidade e a perpetuagao
do papel de cuidado materno, sobretudo em um cenario em que ter um filho com
PKU implica na sobrecarga dos afazeres domésticos. As regras, valores, crencas,
mitos, rituais e os segredos — aspectos que permanecem ao longo do tempo e sdo
transmitidos inter a transgeracionalmente — compéem a dindmica relacional, parte
integrante da estrutura familiar. Acessa-la, portanto, representa acessar a familia em
constante movimento (Moré & Krenkel, 2014).

Uma vez que a PKU é uma doenga genética autossomica recessiva (Brasil, 2020),
em que ambos os genitores necessariamente possuem o gene e seus filhos tém 25%
de chance de apresentarem a doenga, esperava-se uma frequéncia maior de casos
nas familias das participantes. Contudo, apenas duas familias apresentaram esse
histdrico (P6, P7). Na familia de P7, um primo materno de primeiro grau da filha
da participante possuia o diagndstico da forma mais leve de PKU, a hiperfenilce-
tonuria. Ja na familia de P6, o parente com a possibilidade de diagnéstico de PKU
ainda estava em investiga¢do, tendo em vista ser necessaria a confirmacgao através
de trés testes do nivel de fenilalanina. Porém, a hipétese também era de diagnoéstico
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de hiperfenilcetonuria e, além disso, a relagdo de parentesco era mais distante: um
bebé, primo de terceiro grau da filha com PKU de P6.

Outro prisma da transgeracionalidade na presente pesquisa relaciona-se aos pro-
blemas de satide mental ilustrados no genograma da familia da P7, vide Figura 4. A
participante relatou um histérico de doengas presentes em seis de seus membros,
cinco dos quais diagnosticados com depressao, além de outro com bipolaridade. A
respeito do aspecto transgeracional em transtornos da saude mental, o estudo de
meta-analise de Kane e Garber (2004) sobre as relagdes entre depressdo em pais,
psicopatologia infantil e conflito pai-filho sugerem que o risco de psicopatologia
em filhos de pais deprimidos ¢ justificada. Na revisao integrativa de Alves-Silva e
Scorsolini-Comin (2019) sobre padrdes conjugais e familiares relacionados ao ado-
ecimento entre as diferentes geragdes, a literatura recuperada ilustrou a repeticao de
acontecimentos relacionados ao adoecimento e a reatualizacdo de sofrimentos niao
elaborados na histdria familiar.

Figura 4. Genograma de P7
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Figura elaborada pelas Autoras com o GenoPro (2020).

CONSIDERAGOES FINAIS

O presente estudo permitiu adentrar nas dindmicas familiares de criangas com
fenilcetondria sob a perspectiva de seus pais. A utilizagdo do genograma viabilizou
a ilustragdo gréfica dos tipos de relacionamentos existentes dentre os subsistemas
de familias com filhos pequenos. Os resultados indicaram que a fenilcetontria oca-
sionou implicagdes na dindmica familiar, tanto com o estreitamento de lagos entre
alguns membros quanto com o distanciamento e afastamento de alguns familiares.

Em termos gerais, destacaram-se familias mononucleares, biparentais, em sua maioria
com pais que permaneciam casados e possuiam relagdes proximas entre si e com as
criangas com PKU. No que tange aos relacionamentos parentais, as maes demonstra-
ram relagdes mais proximas com seus filhos quando comparado com os pais. Apenas
cinco das familias contavam com subsistemas fraternos, os quais demonstraram uma
oscilagdo de relacionamentos, tanto com irmaos préoximos quanto distantes, ou com
ciumes por conta da aten¢do que a PKU do irmao demandava em seus pais. A familia
extensa materna foi considerada uma rede de apoio a crianga mais presente do que a
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paterna. Foram identificadas tao somente duas familias com historico de hiperfenil-
cetondria, ndo se destacando aspectos da transgeracionalidade familiar relacionada a
PKU. Ainda quanto a transgeracionalidade, ficou evidenciada, no entanto, a existéncia
de relagdes vulneraveis, distantes ou conflituosas decorrentes de problemas de saude
mental de alguns familiares, como a bipolaridade e o uso de alcool.

Ressalta-se que o uso do genograma no presente estudo possui limitagdes em re-
lagao a referir-se a um retrato pontual do momento da coleta e sob a perspectiva de
apenas um membro familiar, entretanto, as relagdes humanas sdo dindmicas, estao
em constante movimento e podem ser interpretadas de maneiras distintas conforme
o individuo entrevistado.

O presente estudo demonstrou a potencialidade do genograma como ferramenta
de pesquisa com familias no contexto de doengas raras. Sua utiliza¢ao nao sé possi-
bilitou o acesso a dinamica relacional pais-crianga, central nos estudos de Psicologia,
como também visibilizou as relagdes nos diversos subsistemas (conjugal, parental,
fraterno) e a influéncia da transgeracionalidade em familias que vivenciam doengas
cronicas. A potencialidade desse recurso também possibilitou analisar a PKU como
um estressor horizontal, capaz de mobilizar padrdes verticais presentes na familia,
como os papéis de género e o legado de cuidado.

Em termos de contributos, tais achados poderao subsidiar interven¢des psicos-
sociais e da saude de modo que considerem o sistema familiar de forma integrada,
e ndo apenas o paciente ou a mae, focando no realinhamento de fronteiras e papéis.
Além disso, poderdo oportunizar a ampliacdo da compreensido sobre o exercicio da
parentalidade e da coparentalidade de pais/cuidadores de criancas cronicamente
enfermas, tais como a divisdo de cuidados e responsabilidades, e as dindmicas de
apoio frente as exigéncias especificas da PKU.

A perspectiva sistémica obtida com o genograma pode ainda favorecer a elabo-
ra¢ao de um panorama detalhado das forgas e vulnerabilidades familiares, para o
desenvolvimento de praticas clinicas e politicas publicas de saude direcionadas as
necessidades desse publico. Diante disso, é importante que futuros estudos incluam
participantes de diferentes faixas etarias, assim como pesquisas longitudinais que
possibilitem o acompanhamento das familias a longo prazo, refor¢ando a relevancia de
investigagdes que considerem a familia como um todo na construgdo do genograma.
Por fim, este estudo contribui metodologicamente para investigagdes futuras sobre
doengas cronicas em contexto familiar brasileiro, ao reafirmar o genograma como
instrumento util para a analise da estrutura e adaptacao familiar.
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