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Resumo: O presente artigo compreende a atividade de pesquisa no ambito da unidade curricular
Estagio II, que integra o sétimo semestre (4.° ano) de Licenciatura em Servico Social, na
Faculdade de Psicologia e Ciéncias da Educagdo da Universidade de Coimbra. Esta
investigacao procurou compreender as implicagdes individuais, familiares e sociais das criangas
e jovens com Displasia Ossea, uma condigio Ossea rara com carateristicas fisicas evidentes.
Desta forma, os resultados deste estudo exploratdorio vem demonstrar a importdncia do
conhecimento sobre doengas ¢ condi¢des raras, fundamental ao nivel dos cuidados clinicos e
especializados, mas, também, ao nivel individual, familiar e social, na medida em que um
individuo, ao deter de informac¢dao fundamentada e fidedigna acerca da doenca e dos seus
direitos, tem o poder de alterar comportamentos e desmistificar conceitos e preconceitos,
fundamental para o aumento da qualidade de vida, destacando-se o papel das associagdes de
apoio, como a Associagdo Nacional de Displasias Osseas (ANDO), e do Servigo Social.
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Abstract: This article comprises the research activity within the scope of the Internship II
curricular unit, which is part of the seventh semester (4th year) of the Degree in Social Work,
at the Faculty of Psychology and Educational Sciences of the University of Coimbra. This
investigation sought to understand the individual, family and social implications of children
and young people with Osseous Dysplasia, a rare bone condition with obvious physical
characteristics. In this way, the results of this exploratory study demonstrate the importance of
knowledge about rare diseases and conditions, fundamental at the level of clinical and
specialized care, but also at the individual, family and social level, insofar as an individual,
when detaining of grounded and reliable information about the disease and its rights, has the
power to change behaviors and demystify concepts and prejudices, fundamental for increasing
the quality of life, highlighting the role of support associations, such as the National Association
of Dysplasias Bone (ANDO), and Social Work.

Keywords: Bone Dysplasias. Social implications. ANDO. Social support.

Introducio

De acordo com a Organiza¢ao Mundial de Saude (OMS), a saude consiste num “estado
de completo bem-estar fisico, mental e social, e ndo, simplesmente, a auséncia de doengas ou
efemeridades™ (citado por Lopes et al., 2012). Segundo a defini¢cdo, o conceito de saude
desprende-se do campo bioldgico, na medida em que € influenciada por um conjunto de
multiplos fatores e determinantes que interagem entre si (Figura 1), assim como a doenca, que

consiste numa alteragao do estado normal de saude.

Figura 1: Fatores que influenciam a satide e a doenca
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Fonte: Elaboracdo propria com base no Plano Nacional de Satde 2021-2030 e em Eisenberg (1997), citado por
Backstrom (2016)
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No que toca a doenga rara, por vezes também designada de doenca 6rfa, nao existe uma
definicdo unica para este termo, podendo ser definida “com base no critério da prevaléncia ou
no numero de individuos afetados” (Silva & Sousa, 2015). Contudo, podemos afirmar que as
doengas raras sao “aquelas que afetam um pequeno nimero de pessoas quando comparado com
a populacao em geral” (Orphanet, 2012).

No seguimento das doencas raras, temos as Displasias Osseas (DO), também,
conhecidas por osteocondrodisplasias, que “englobam um conjunto muito heterogéneo de
condigdes Osseas raras que afetam, maioritariamente, o desenvolvimento, a estrutura e a
constituicdo dos ossos, da cartilagem e da dentina” (ANDO, 2023). Esta condicao rara ¢
caraterizada por alteragdes estruturais nos 0ssos, podendo desencadear varios sinais e sintomas,
como dores, deformidades, fraturas e disturbios hormonais, consoante as partes do corpo
afetadas (Boston Children's Hospital, 2023). A baixa estatura (nanismo) ¢ a carateristica fisica
mais evidente das DO, relacionando-se com o sistema esquelético de um individuo. No entanto,
ao longo da vida, podem surgir complicagdes associadas as DO que podem afetar outros
sistemas, como o neuroldgico, o musculoesquelético, o respiratdrio ¢ o cardiaco (Boston
Children's Hospital, 2023).

As Displasias Osseas tém origem genética e surgem devido a variantes patogénicas no
ADN (ANDO, 2023). Assim sendo, esta condi¢do pode ser herdada (passando de pais para
filhos) ou, noutros casos, os genes de um bebé sofrem mutagdes/alteracdes que podem surgir
de forma espontinea e pela primeira vez, levando a displasia (Boston Children's Hospital,
2023).

Atualmente, estdo identificados cerca de 461 tipos de Displasias Osseas (letais e ndo
letais), divididas em 42 grupos de acordo com quatro critérios: aspeto fisico (fendtipos),
radiolégicos, genéticos e bioquimicos, compreendidos pela nosologia (estudo das DO) (ANDO,
2023). Ainda, em Portugal, mesmo ndo existindo um registo nacional para as DO, com base nos
dados da Pordata, estima-se que podem nascer cerca de 20 a 30 bebés com DO todos os anos
(ANDO, 2023), havendo uma prevaléncia média de 1 caso de DO em cada 5000 nascimentos.

No que se refere ao diagnostico das DO, estas sdo, frequentemente, identificadas durante
a gravidez, podendo surgir uma suspeita no segundo trimestre, que pode ser confirmada apods o
nascimento. Ademais, em alguns casos, podem surgir sintomas da displasia a medida que o
individuo se vai desenvolvendo e crescendo, podendo-se denotar, por exemplo, um maior
crescimento da cabeca do bebé em comparagdo com o resto do corpo (Boston Children's

Hospital, 2023). Contudo, o diagndstico correto pode demorar anos, devido ao reduzido
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conhecimento acerca das DO, ao facto de as carateristicas de cada displasia serem diversas ou
devido a perda parcial de seguimento clinico da crianga/adulto com DO (ANDO, 2023).

Quanto ao tratamento para as DO, estes dependem do tipo de displasia, da gravidade e
das partes do corpo afetadas. Dada a raridade destas condic¢des, os tratamentos sdo escassos,
existindo apenas tratamentos farmacoldgicos especificos para 1% das DO (medicamentos
orfaos) (ANDO, 2023). Mesmo as terapias existentes, de modo geral, apenas se focam na gestao
dos sintomas. Ainda assim, os “tratamentos em desenvolvimento podem melhorar
significativamente a qualidade de vida da pessoa com displasia” (ANDO, 2023), reduzindo os
sintomas dolorosos. Existem, também, medicamentos que podem estimular o crescimento e
cirurgias para corrigir o crescimento 6sseo (Boston Children's Hospital, 2023). Esta escassez
de tratamentos deve-se, além das restricdes ao apoio financeiro, a limitagdo dos conhecimentos
sobre DO (a sua historia natural) (ANDO, 2023).

O Hospital Pediatrico (HP), que pertence ao Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra (CHUC), constitui-se numa entidade prestadora de cuidados de satde hospitalares
pediatricos. Desde 2015, desenvolve a consulta multidisciplinar de DO (com a EMDO), sendo
membro da Rede Europeia de Referéncia para as Condigdes Osseas Raras (ERN BOND), desde
2017 (ANDO, 2023).

A consulta multidisciplinar de DO possibilita um acompanhamento de acordo com as
necessidades especificas de cada pessoa, “estruturado por diversos especialistas que discutem
e abordam cada caso individualmente, de forma complementar € numa comunicagdo proxima
e direta entre os diferentes profissionais de satde, a pessoa com displasia e/ou familia” (Santos,
2021). De mencionar que o Assistente Social ¢ um dos profissionais que integra a EMDO para
o qual sdo referenciadas criangas/jovens com esta condi¢do. Para além disto, mensalmente, os
elementos que constituem EMDO do HP retinem para discussdo de casos, recorrendo a uma
estrutura denominada a GROW — Goals (objetivos), Reality (realidade e obstaculos), Options
(alternativas, possibilidades, pontos fortes e recursos disponiveis), Will (acdes e
responsabilidades) (Ferreira, 2019).

Ainda, de se destacar o apoio da ANDO Portugal (Associagao Nacional de Displasias
Osseas) que foi registada a 26 de maio de 2015, tendo sido reconhecida, desde 2017, pelo
Instituto Nacional de Reabilitagdo (INR) como Organizacdo Nao Governamental para Pessoas
com Deficiéncia (ONGPD) (ANDO, 2023). Esta associacdo surge num sentido de
complementaridade da EMDO, sendo, ainda, membro de vérias entidades, tais como da

European Reference Network for Rare Bone diseases (ERN BOND); European Registry for
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Rare Bone and Mineral disorder (EuRR-Bone); European Rare Bone Forum (ERBF); EUPATI
Portugal; entre outras (ANDO, 2023).

Face ao tema exposto, considerou-se importante conhecer a realidade das criancas e
jovens com DO, cujo diagnéstico da doenga se constitui num agente stressante, quer para o
individuo, quer para a familia. O impacto desta condi¢ao pode ser influenciado pela idade
(juntamente com outros fatores, como, por exemplo, carateristicas da doenca, relagdo
estabelecida com o sistema de saude, vivéncias experienciadas pelo individuo), podendo
comprometer o seu desenvolvimento e qualidade de vida, existindo a necessidade de
acompanhamento continuo.

E no periodo da infancia que as criangas comegam a ter uma representago e interesse
na sua propria aparéncia e imagem. Ja na adolescéncia, um periodo de grandes mudangas e
alteracdes (do ponto de vista fisico, cognitivo, emocional, social), os jovens comegam a
construir a sua identidade individual e a ganhar consciéncia sobre si mesmos, sobre as suas
diferencas e sobre a forma de como sdo vistos, havendo uma grande énfase na imagem corporal,
que é um aspeto dindmico ao longo do tempo (ANDO, 2023). E, entdo, nestes periodos que a
questdo da autoimagem comega a ser muito valorizada, constituindo-se num conceito complexo
e multifacetado, na medida em que engloba os varios “eus” de um individuo (fisico, emocional,
académico/profissional, familiar e social) e se relaciona com a forma como a pessoa se
perceciona; com a forma como a pessoa interpreta a perce¢ao dos outros; € com a forma de
como a pessoa gostaria de ser (ANDO, 2023).

Nas criangas e jovens com carateristicas fisicas visiveis, como ¢ o caso das DO, existe
uma “profunda preocupagdo com a impressao que € transmitida aos outros” (Tomé, 2019, p.26)
e uma “procura incessante pela admiragao dos outros que lhes permita a sua afirmagao segundo
as atuais normas de aparéncia corporal” (Tomé¢, 2019, p. 28). Assim sendo, podem encontrar
dificuldades em termos de aceitacdo de si proprios devido a sua altura/proporg¢des do seu corpo
e enfrentar consequéncias de ser fisicamente diferente, questionando-se “porqué eu?” (ANDO,
2023).

Posto isto, e tendo em conta a problematica apresentada, € nosso objetivo compreender
as implicacdes individuais, familiares e sociais associadas as Displasias Osseas nas criancas e
jovens. A partir deste objetivo, foram estabelecidos objetivos especificos que passam por:
caraterizar de forma demografica e sociofamiliar as criangas/jovens com DO e respetivas
familias acompanhadas pelo Servigo Social no HP desde 2016 até 2022; explorar as implicagdes

das DO nas criancas/jovens ao nivel da acessibilidade a informacao, direitos e beneficios sociais
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e cuidados clinicos, evidenciando o papel do Servi¢o Social; demonstrar o contributo da
Associagdo Nacional de Displasias Osseas; e interpretar as repercussdes psicossociais
associadas a autoimagem das criangas/jovens com DO de acordo com uma perspetiva familiar

e profissional.

Material e Métodos

A realizagdo de uma investigacao requer o seguimento de uma metodologia, tendo-se
optado pela complementaridade de abordagens/metodologias quantitativas e qualitativas, uma
vez que ¢ o método que melhor se adequa aos objetivos da investigagdo, seguindo uma
metodologia mista/combinada, que envolve a recolha de informa¢do numérica e de texto e
permitird a triangulacdo de dados.

No que toca a metodologia quantitativa, recorreu-se a este método para fazer a
caraterizagdo da amostra, através de uma pesquisa e analise documental de processos sociais de
criangas e jovens acompanhados pelo Servigo Social no HP desde 2016 até 2022. A informagao
recolhida dos processos foi registada numa base de dados, em Excel, para posterior andlise
estatistica.

A amostra deste estudo € constituida por um grupo de 70 criangas e jovens com DO,
acompanhado no HP com, pelo menos, uma intervencdo do Servigo Social, quer em
internamento, quer em consulta externa, desde 2016 até 2022, consistindo numa amostra de
conveniéncia, uma vez que € composta por elementos a que a se teve maior acesso (Anunciagao,
2021).

Quanto a metodologia qualitativa, recorreu-se ao inquérito por entrevista, tendo sido
elaborado um guido com perguntas abertas e fechadas (entrevista semiestruturada de
profundidade) e um consentimento informado a disponibilizar a entrevistada. De realcar que,
mesmo tendo o consentimento informado sido disponibilizado e assinado pela entrevistada, esta
assentiu em poder ser mencionada neste relatorio. Desta forma, foi feita uma entrevista através
da plataforma Zoom com a duragdo de cerca de 1h, com Inés Alves, que, para além de ser
presidente da ANDO, ¢, também, mae de uma crianca com DO, podendo fornecer a sua
perspetiva nas duas vertentes. A informagdo recolhida com a entrevista foi, primeiramente,
transcrita de forma integral e, posteriormente, explorada através de uma Andlise de Conteudo,
em que se equacionou categorias de classificacdo de informagao.

Posto isto, neste artigo ¢ apresentada uma investigacao Exploratoria Descritiva.
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Quadro 1: Modelo de analise da Atividade de Investigacao

Questio de Partida
Ouais sdo as implicagdes individuais, familiares e sociais associadas as Displasias Osseas nas criancas e jovens?
Objetivo geral
Compreender as implicacdes individuais, familiares e sociais associadas as Displasias Osseas nas criangas e jovens
Metodologia Mista
Combinagdo de metodologia quantitativa e qualitativa
e(s)[l)’.elzl’tfli‘c(:)ss Metodologia T:::;iiflt[lgs;?;; 3?)20 Categoria de andlise Subcategorias Unidades de registo
. Idade
Car;;iz;ﬁi?:na Analise estatistica e - Sexo _“
sociofamiliar as documeut_al D1strltqs e regides
criangasfiovens com de dados recollhlldos dos auténomas
DO e respetivas Quantitativa processos sociais de C/J N.°de ele]_n_entosl do B B
familias aCOJ:upauha_dos pelo agregado fa].ulhar, situagdo
acompanhadas pelo Servigo Social no HP profissional dos_ pais/
Servico Social no HP desde 2916 até 2022 reprgse_ntame_s/ cuidadores
desde 2016 ats 2022 através do Excel Principais tipos de DO
diagnosticadas
Antes da criagdo da Pouca informagdo e falta de
ANDO e da EMDO acompanhamento especializado
. Acesso a informagédo Origem da equipa multidisciplinar
Entrevista . . s - .
. clinica e a cuidados . . e principais envolvidos, relagdo da
Semiestruturada i Depois da criagdo da . A
B médicos ANDO e da EMDO equipa multidisciplinar com a
Explorar as Qualitativa Anali ) ANDO e consulta multidisciplinar
LR nalise de Contetido dos
implicagdes das DO dados recolhidos com a de DO
nas criangas/jovens ao entrevista a Inés Alves Antes da criagdo da | Falta de conhecimento e de acesso
nivel da acessibilidade Acesso a apoios, direitos e | ANDO e da EMDO a informagéo
a informagéo, direitos beneficios sociais Depois da criagdo da Centralizar informacéio
e beneficios sociais e ANDO e da EMDO ) s
cuidados clinicos, Andlise estatistica e
evidenciando o papel documental Papel do Servigo Social:
do Servigo Social de dados recolhidos dos | Ntmero de sinalizagdes ao
Quantitativa processos sociais de C/J Servi(;_o Social B B
acompanhados pelo Familias com
Servigo Social no HP conhecimento sobre
desde 2016 até 2022 direitos e beneficios sociais
através do Excel
Recursos alinguagem
positiva B
Desmistificar
Partilha de informagao conceitos B
Integragdo visual e
Entrevista transmissdo de -
Demonstrar o Semiestruturada informagdo fidedigna
contributo da litati - Olhar as necessidades da
Associagdo Nacional Qualitativa Analise de Contetido dos pessoa para além da - -
de Displasias Osseas dados recolhidos com a doenga
entrevista a Inés Alves Aproximar
pessoas/familias com
condigdes e experiéncias - -
de vida semelhantes
Ganhos/beneficios diretos
e indiretos "~ -
Dificuldade em dar o
primeiro passo -
Perspetiva da entrevistada Dificuldade em se
enquanto profissional expor, comunicar e
Interpretar as participar em B
Tepercussdes Entrevista atividades
psicossocials Semi “Fase do luto” ea
; . emiestruturada ) "
associadas a - posterior adaptagdo e -
autoimagem das Qualitativa Anlise de Contetido dos apre}ldlzailgem
criangas/jovens com dad Ihid Explicar a rede
lados recolhidos com a . . o .
DO de acordo com . A Perspetiva da entrevistada | familiar mais alargada
. entrevista a Inés Alves N N —
uma perspetiva enquanto mée de uma o que sao DO e porque
familiar e profissional crianga com DO € que acontecem
Demonstrar a filha a
importancia de se
aprender a viver com a -
diferenca
Investiga¢io Exploratéria Descritiva

Fonte: Elaboragdo propria
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Resultados

Primeiramente, sdo apresentados os dados estatisticos, seguidos dos dados levantados
com a entrevista. Importa referir que, para alguns dados, nao foi feita distingao entre anos, pois

ndo era relevante para a analise dos resultados.

=>» Caraterizacdo demografica e sociofamiliar das criancas e jovens com DO

acompanhadas pelo Servico Social no HP

Grifico 1: Distribuicao total das C/J acompanhadas pelo Servigo Social no HP por idade

o 8107 5 5,5

o) 4 3 4 4 4 3

TS 122 12 1

29 I0nsnz22aanniatas Idades
e)

Z 12345678 9101112131415161718

Fonte: Elaboracao propria com recurso ao Excel

O Servico Social no HP recebe criangas/jovens com idades compreendidas desde o
primeiro ano de nascimento até aos 18 anos de idade. Através do Grafico 1, conseguimos
compreender que entre 2016 e 2022, o grupo etario que apresentou maior expressividade para
a referenciacdo ao Servico Social diz respeito aos primeiros anos de vida, mais concretamente,
de 1 a 5 anos. Neste intervalo de idades, os 2 anos tém maior destaque, na medida em que se
registou um saldo de 10 criancas. Entre os 9 e 12 anos, o nimero de criancas/jovens
referenciados também se destaca, em que foram registadas 4 criancas/jovens com 9 anos, 3 com
10 anos, 5 com 11 anos e 4 com 12 anos. Ainda, foram registadas 3 jovens em transi¢ao da

idade infantil para a idade adulta.

Grifico 2: Distribuicao total das C/J acompanhadas pelo Servigo Social no HP por sexo

47% @)
°< i )53% aM

Fonte: Elaboragao propria com recurso ao Excel

Tendo em conta a amostra total, em termos estatisticos, ¢ possivel verificar que cerca de

53% das criangas/jovens sao do sexo masculino (M), correspondendo os restantes 47% ao sexo
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feminino (F). Assim sendo, como comprova o Grafico 2, ndo existe grande discrepancia entre

SE€XO0S.

Grafico 3: Distribuicao de C/J com DO
por idade e sexo em 2016

-ﬂﬂ-ﬂ

Idades
Fonte: Elaboracdo prépria com recurso ao Excel

NUmero de
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Grafico 5: Distribui¢ao de C/J com DO
por idade e sexo em 2018

glagangy .
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Fonte: Elaboracdo propria com recurso ao Excel

Grafico 7: Distribui¢dao de C/J com DO
por idade e sexo em 2020
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2 3 5 9 17
Idades
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Fonte: Elaboracdo propria com recurso ao Excel

Grafico 4: Distribui¢ao de C/J com DO
por idade e sexo em 2017

llﬂllﬂﬂ oY
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Idades

NUmero de
Cll

Fonte: Elaboracdo propria com recurso ao Excel

Grifico 6: Distribui¢ao de C/J com DO
por idade e sexo em 2019
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Fonte: Elaboragao propria com recurso ao Excel

Grifico 8: Distribui¢ao de C/J com DO
por idade e sexo em 2021

mF

J09s8e8 ..
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Cll

Fonte: Elaboragao propria com recurso ao Excel

Griéfico 9: Distribuicdo de C/J com DO por idade e sexo em 2022

NUmero de
Cll
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Fonte: Elaboragao propria com recurso ao Excel

Através dos Graficos 3 a 9, conseguimos perceber que entre 2016 e 2020, o niumero de

registos de criancas/jovens sinalizados para o Servigo Social por ano ndo foi grandioso,
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havendo, na maioria das idades, apenas um caso sinalizado. Contudo, denota-se um crescimento
do numero de sinalizagdes em 2021 ao nivel dos primeiros anos de vida, nomeadamente nas
idades de 1 ano (3), 2 anos (3) e 4 anos (2). O mesmo ocorre em 2022, em que surgiram 3
criancas com 1 ano, 2 com 2 anos 5 com 3 anos ¢ 2 com 4 anos. Em termos da distribui¢do por
sexo das criancas/jovens, esta foi similar desde 2016 a 2022. De mencionar que trés pares de

criangas/jovens da amostra sdo irmaos.

Grifico 10: Distribuigdo total das C/J acompanhadas pelo Servigo Social no HP por distritos
e regides autonomas

10

Namero de C/J
G -
_lo.)
_'m
_.-b
‘—JU‘I

@ JH
—
—_—
_lw
—
JH
JH
ar~
_Ir\J
an~

G PN R ] O N P O > .0
F PO XS LEF DL S S
.0 CHP AP AN PR 3 F L Q@
) NN < N .S ] USSR U SR N I\
Ve D2 Y o < o OQ,& e ¥
& °
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Fonte: Elaboracdo propria com recurso ao Excel

As criangas/jovens referenciados para o Servigco Social no HP proveem de diferentes
distritos do territério nacional e até das Regides Autonomas. Levando em consideracdo o
Grafico 10, ¢ possivel constatar que o distrito de Aveiro apresenta um maior niimero de
criangas/jovens com DO referenciadas para o Servico Social no HP (10), seguindo-se os
distritos de Lisboa (8), Leiria (8), Porto (8) e, ainda, Viseu (6) e Coimbra (6). Os distritos com
menos utentes registados passam pela Guarda e Braganca, que registam apenas 1 crianca/jovem.

Também, ¢ de mencionar o Unico registo da Regido Autonoma da Madeira.

Grafico 11: Numero de elementos do agregado familiar das C/J acompanhadas pelo Servigo

Social no HP
z 27 28 = 1 4
A ' A — F 4
2 3 4 5 6 Sem

Numero de elementos do agregado familiar dados

Fonte: Elaboragao propria com recurso ao Excel

Em relacdo ao numero de elementos que constituem os agregados familiares das
criancas/jovens referenciadas para o Servigo Social do HP, pelo Grafico 11, denota-se que a

maior parte das familias sdo constituidas por 4 (28) e 3 elementos (27).
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Grafico 12: Situagado profissional dos pais/representantes/cuidadores das C/J acompanhadas
pelo Servico Social no HP

@ OCuidador/es empregados
‘ O Cuidador/es desempregados
y OSem dados

Fonte: Elaboragdo propria com recurso ao Excel

Quanto a situagao profissional, através do Grafico 12, percebemos a maior parte das
criangas/jovens acompanhadas  pelo Servigo Social (61%) detétm  de
pais/representantes/cuidadores empregados, havendo apenas cerca de 23% de situagdes de

familias sem fontes de rendimentos.

Grafico 13: Principais tipos de DO diagnosticados nas C/J acompanhadas pelo Servigo Social
no HP

3% B Acondroplasia
BHipocondroplasia

DO Pseudoacondroplasia
DOHipoplasia Cartilagem-Cabelo
@ Displasia Espondiloepifisaria
aoOutros

4% 4% 6% @Sem dados

Fonte: Elaboracdo propria com recurso ao Excel

Pelo Grafico 13, o principal tipo de DO apresentado pelas criancas/jovens com DO
acompanhados pelo Servigo Social no HP traduz-se na Acondroplasia, que representa 50% das
mesmas. Segue-se a Hipocondroplasia (6%) e, com menos representacdo, a
Pseudoacondroplasia (4%) e a Hipoplasia Cartilagem-Cabelo (4%). A se¢do “outros” inclui
outros tipos de DO ndo tdo representativos e ainda, casos em que ha apenas suspeita de

diagnostico de DO, ndo confirmado.

=>» Papel do Servico Social na equipa disciplinar do HP

Importa delimitar o nimero de sinalizagdes/referenciacdes para o Servigo Social no HP,
bem como perceber a percentagem de familias com conhecimentos sobre direitos e beneficios
sociais, uma vez que o principal motivo de referenciacdo para o Servico Social nestes casos

consiste na necessidade de informagao/orientagdo para o acesso a direitos sociais.
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Grafico 14: Numero de sinalizagdes das C/J para o Servigo Social por ano (2016-2022) no
HP
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Fonte: Elaboracao propria com recurso ao Excel

Através do Grafico 14, entre 2016 e 2022, denotamos uma tendéncia de crescimento de
sinalizagdes que foi quebrada em 2019 (6). Ainda, conseguimos perceber que 2022 foi o ano

onde ocorreu um maior numero de referenciagdes para o Servigo Social (21).

Grafico 15: Familias com conhecimento sobre direitos e beneficios sociais por ano (2016-
2022) das C/J acompanhadas pelo Servigo Social no HP
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Fonte: Elaboracdo propria com recurso ao Excel

Com o Gréfico 15, percebemos que, desde 2016 até¢ 2022, houve um crescimento do
numero de registos acerca dos conhecimentos sobre direitos e beneficios sociais por ano. Para
além disso, percebemos que, apesar de haver um maior niimero de registos de familias com
conhecimentos, quer em 2021, quer em 2022, ndo existe uma grande discrepancia relativamente
ao numero de familias que desconhece os seus direitos.

Ao nivel dos apoio, direitos e beneficios das familias das criangas/jovens com DO, os
apresentados nos Graficos 16 a 19 foram os mais abordados nos atendimentos de Servigo Social

no HP desde 2016 a 2022.

Grafico 16: Conhecimentos sobre a Grafico 17: Conhecimentos sobre o Subsidio
Bonificacao por Deficiéncia por Assisténcia a Terceira Pessoa
desde 2016 a 2022 desde 2016 a 2022

OTransmissdo de OTransmissdo de
informacéo pela AS informagdo pela AS

@ Conhecimento prévio 24% @ Conhecimento prévio
a intervencdo da AS a intervencédo da AS

OSem dadog e 10% @sem dadog
Fonte: Elaboragao propria com recurso ao Excel Fonte: Elaboragao prépria com recurso ao Excel
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Grifico 18: Conhecimentos sobre a Graficol9: Conhecimentos sobre o Certificado
Prestacdo Social para a Inclusado Multiusos
desde 2016 a 2022 desde 2016 a 2022
O Transmisséo de OTransmissdo de
informagdo pela AS, informagcéo pela AS,
B Conhecimento prévio 44% B Conhecimento prévio
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19%
Fonte: Elaboracdo prépria com recurso ao Excel Fonte: Elaboracao propria com recurso ao Excel

Pelo Grafico 16, em comparagdo com os restantes apoios (Subsidio por Assisténcia a
Terceira Pessoa e Prestacao Social para a Inclusao), a Bonificagao por Deficiéncia ¢ aquele em
que se denota haver um maior conhecimento por parte das familias com criancas/jovens com
DO, sendo um dos primeiros direitos a serem requeridos nos primeiros anos de vida do utente
com esta condigao.

Em termos do Subsidio por Assisténcia a Terceira Pessoa (Grafico 17), este ¢ muito
mencionado nos atendimentos em Servico Social (24%), tal como a Prestagdo Social para a
Inclusdo (29%), representada no Grafico 18, em que grande parte das familias com
criangas/jovens com DO desconhecem este beneficio.

De mencionar, ainda, a referéncia que a Assistente Social faz ao Certificado Multiusos
(Gréafico 19), um documento que comprova o grau de incapacidade da crianga/jovem com DO

e que € necessario para o requerimento da Prestacdo Social para a Inclusdo.

=>» Cuidados clinicos e direitos e beneficios socias das familias de criancas/jovens com DO
gue chegam ao HP — acessibilidade, conhecimentos, EMDO
= Acesso a informacao clinica e a cuidados médicos das familias das criancas/jovens
com DO
Através da informagao recolhida com a entrevista a Inés Alves, aquando do diagndstico
de Displasia Ossea da filha, a entrevistada afirma que, em relagdo ao primeiro impacto, “(...)
foi um turbilhdo de emogdes diversas”, a juntar ao facto de que a mesma “na altura em que ela
nasceu, nao sabia nada”, tendo-lhe sido “dado um folheto antigo com informagao
maioritariamente clinica sobre a Acondroplasia”. Ainda, refere que ‘“havia muito pouca
informagdo acerca destas condi¢des e dos direitos”, tendo sido a propria a estudar mais a
questao.
Este facto levou a criagdo da ANDO, quase em simultdneo com o inicio da EMDO do

HP, uma vez que “a consulta (multidisciplinar) comegou no inicio de 2015 e a ANDO foi
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formalizada em maio de 2015”. “Tiveram presentes varias especialistas de diferentes areas”,
surgindo dai a “oportunidade de criar a consulta multidisciplinar de DO e a associagdo ANDO
num sentido de complementaridade.”. Desta forma, a associacdo facilita a referenciagcdo das
familias que contactam a ANDO para a consulta multidisciplinar, quando “as pessoas procuram
saber onde ¢ que os filhos podem ter cuidados mais especializados, isto se ndo partem primeiro
do Pediatrico”; e a consulta facilita o contacto com a associagdo. Assim sendo, “quem tem o
primeiro contacto ¢ o primeiro depois a facilitar o contacto de um lado ou do outro”.

Inés Alves refere que a criagdao desta consulta consistiu numa prioridade/necessidade
primaria, uma vez que “(...) percebemos que era muito importante centralizar agdes, porque
seria na base da experiéncia e do acumular da experiéncia que o conhecimento poderia ser
atingido também para os cuidados mais especializados.”.

= Acessibilidade a informacao social das familias de criancas/jovens com DO

De acordo com Inés Alves, a criagdo da ANDO “(...) surgiu de uma necessidade pessoal,
primeiro”, na medida em que a mesma se deparou com a falta de conhecimentos e de
acessibilidade a informacdo acerca destas condigdes, quer em termos de acompanhamento
clinico especializado, quer acerca de direitos e beneficios sociais, afirmando que ndo havia
qualquer associagao e que “(...) eram muito poucas as informagdes e os recursos disponiveis,
ndo s6 em termos de apoio social, mas apoio de informagao clinica, direitos sociais, direitos
fiscais, beneficios, oportunidades, opgoes, prioridades de cuidados”.

Pela entrevistada, foi, e ainda ¢é, necessario “tentar centralizar informagao de beneficios
fiscais, sociais, de perceber quais eram as prioridades das familias em termos das suas proprias
necessidades, de perceber a situagdo.”. Contudo, no que toca a ANDO, a questdo das politicas
sociais ¢ um ponto que tem de ser trabalhado na associacdo, uma vez que esta “¢ relativamente
jovem no meio de associagdes de pessoas com condigdes raras, (...)”, havendo outras

associagdes com mais destaque na sociedade e com uma a¢do mais forte nesse ambito.

=> Contributo da Associacio Nacional de Displasias Osseas
= Partilha de informacao
Para além das atividades e grupos desenvolvidos pela ANDO, esta associagdo recorre a
uma linguagem positiva, na medida em que pretende fazer com que as pessoas usem expressoes
valorativas e deixem “(...) cair expressoes que ndo lhes trazem emocgdes positivas nem
valorizacdo.”. Deste modo, a entrevistada reflete sobre o facto de que “(...) as palavras t€ém

uma for¢a imensa”.
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Ainda, Inés Alves refor¢a que, “essencialmente, quase todas as atividades vao no sentido
de partilhar informagdo que seja importante, relevante, de validade e de valor”, aumentando a
presenca de palavras, nogdes e expressoes relacionadas com a DO. Afirma, também, que esta
partilha objetiva “(...) aumentar o conhecimento (...) para também, desmistificar conceitos
associados a DO que tém sido arrastados ao longo do tempo, (...).”

A entrevistada enfatiza, também, o papel do site da ANDO, quer em termos de
transmissdo de informacao fidedigna, quer em termos de integracao visual, pois projeta-se que
este “seja responsivo, que seja intuitivo, que seja visualmente interessante e que a informacgao
seja de uma leitura muito acessivel, também, mantendo sempre terminologias técnicas.”.

= Olhar as necessidades da pessoa além da doenca

A entrevistada referiu que uma das principais componentes da agdo da ANDO consiste
na “priorizagao da pessoa por ela propria e nao pela condicao que traz”’, na medida em que a
DO representa apenas uma parte da existéncia de um individuo. Assim, a mesma afirma que
deve haver uma valorizagdo “como pessoa, com um nome, como profissional, como tendo
familia e com esta componente na vida, que ¢ ter uma DO.”.

= Aproximar pessoas/familias com condicdes e experiéncias de vida semelhantes

A criagdo da ANDO veio proporcionar uma aproximacdo de familias, em que “as
pessoas procuram para nao se sentirem sozinhas, para pelo menos conseguirem ouvir outras
pessoas que tém experiéncias semelhantes.”. Desta forma, a associa¢ao procurou fazer com que
estas familias se sintam compreendidas e apoiadas, dado que, segundo a entrevistada ‘“‘a
sensagdo que a maior parte das pessoas transparece e verbaliza ¢ mesmo uma sensagdo de
solidao e de desamparo (...)”. Para além disso, “(...) a ANDO facilita dois grupos no WhatsApp
de contacto mais proéximo, um de pais e um de adultos, e tem crescido consistentemente, e as
pessoas tém aderido bastante.”

= Ganhos/beneficios coletivos e indiretos e diretos

Em termos de ganhos coletivos com a agdo da ANDO, a entrevistada menciona que, ao
haver mais exposi¢ao e discussao sobre DO, “torna-se mais facil lidar com a existéncia de ter
alguém com uma DO na familia e ndo ser um tema que ninguém conhece, ninguém fala e ¢
fechado dentro de um bat e que ninguém quer expor.”.

Quanto aos beneficios diretos, Inés Alves afirma que a ANDO facilita um conjunto de
informacodes diversas, em que as pessoas ‘“‘contactam para saber exatamente que beneficios
fiscais, direitos sociais tém acesso; contactar com as escolas, falar diretamente com os

professores, (...)”, entre outras questdes.
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=>» Repercussdes psicossociais associadas a autoimagem das C/J com DO pela perspetiva
da entrevistada enquanto profissional e enquanto mée de uma crianga com DO
= Perspetiva da entrevistada enquanto profissional

Dadas as carateristicas fisicas das criangas/jovens DO, a primeira interacao das pessoas
com DO e das suas familias com a ANDO leva muito tempo até darem o primeiro passo — “um
dos grandes desafios que tenho visto e tenho sentido desde a criagao da ANDO, (...), ¢ mesmo
0 primeiro passo que as pessoas ddo para o contacto.”. Ainda, em termos de eventos presenciais
organizados pela associacao, Inés Alves afirma que “ha muita dificuldade de as pessoas darem
0 passo de estarem proximas de outras pessoas que t€ém condigdes iguais ou semelhantes,
porque (...) ¢ uma questdo de autoidentidade e pode ser muito conflituoso para muitas pessoas
dar este passo”, principalmente adultos. Também, para os pais de criangas/jovens com DO ¢
complexo lidar com a situagdo, principalmente quando ainda estdo num registo de negagao.

Mesmo no que se refere as atividades online, apesar deste acabar “(...) por ser um
registo em que as pessoas participam de uma forma mais ou menos regular”’, muitas sdo as
pessoas que, por exemplo, ndo conseguem participar com a camara ligada ou com microfone,
em que “ficam ali, estdo a observar, estdo a ouvir, mas nao participam.”. De acordo com a
entrevistada, “ha ainda uma componente cultural muito bloqueadora das pessoas, nés vivemos
numa sociedade em que as pessoas tém muita dificuldade em expor qualquer situagdo.”.

Desta forma, ¢ um trabalho arduo convocar pessoas para conhecerem e participarem nas
atividades da ANDO, pois “(...), fazer e falar num grupo em que ha visceralmente uma
componente que lhes ¢ emocionalmente negativa, ¢ muito complexo.”. Contudo, para a
entrevuistada, cada presenga ¢ importante — “(...) a presenca de cada pessoa ¢ extremamente
valiosa, porque sei que € algo que requer muito esforco emocional delas.”.

= Perspetiva da entrevistada enquanto mée de uma crianga com DO

Enquanto mae de uma crianga com DO, Inés Alves mencionou que o diagnostico “teve
um grande impacto em todo o processamento da situagdo e de todas as suas implicacdes.”.
Ainda, relatou que passou pela chamada “fase do luto”, uma vez que a imagem da sua filha iria
acabar por se afastar daquilo que € considerado o “ideal” de beleza — “passamos pela chamada
“fase de luto”, na medida em que € o acabar com a ideia de que a nossa filha ndo vai nascer e
crescer bem e bonita como € estereotipado.”. Posto isto, a mesma expds que o ultrapassar desta

({94

fase depende de pais para pais e da adaptacdo de cada um a condigdo, afirmando que “¢ e tem

sido uma aprendizagem constante” e que “‘€ um aprender a viver e a lidar com a questao”.
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Em termos familiares, Inés Alves refere que a transmissao do diagnostico a rede familiar
mais alargada requereu “(...) ter de explicar as pessoas o que ¢ uma mutagdo genética e que,
por ter acontecido, ndo significa que va voltar a acontecer ou que lhes aconteca a eles.”.

A filha, a entrevistada procura “(...) tentar sempre explicar a situagdo, esclarecer o
porqué de ser diferente e que somos todos diferentes”, refor¢ando que a “autoestima vai para
além da imagem fisica e, portanto, ¢ essencial continuar a trabalhéa-la, para que também se sinta

segura e acredite nas suas capacidades (...) ¢ muito mais do que a sua condi¢do”.

Discussao

Este ponto da investigagdo concerne a analise detalhada dos resultados e dos dados
recolhidos considerados mais relevantes para a resposta, quer ao objetivo geral, quer aos
objetivos especificos, sendo feita uma confrontacio com informagdo de outros autores e
estudos.

Inicialmente, no que toca as carateristicas do perfil sociodemografico das 70
criangas/jovens com DO acompanhados pelo Servigo Social no HP, entre 2016 ¢ 2022, foram
apuradas informagdes relativamente a idade e ao distrito de origem e, ainda, os principais tipos
de DO apresentados.

Como j& mencionado anteriormente, o HP ¢ uma entidade prestadora de cuidados de
saude hospitalar a criangas e jovens com idades compreendidas entre os 0 e os 18 anos
(inclusive). Como se pode constatar pelo Grafico 1, foi sinalizada, pelo menos 1 crianga em
cada idade apresentada no gréfico, sendo que entre 2016 e 2022, o grupo etario que mais se
destacou foi do 1 aos 5 anos. Estes dados vdo ao encontro da informagao disponibilizada no
Plano de Consultas das criangas/jovens com esta condi¢ao, em que se estabelece que as mesmas
sdao maioritariamente referenciadas para o Servigo Social até aos 24 meses (informacao retirada
da Sessao Clinica acerca de DO no dia 28 de abril de 2022).

No que se refere a distribuicdo geografica da origem das criangas/jovens com DO
referenciados para o Servigo Social do HP, entre 2016 e 2022, observa-se que a maior parte dos
individuos provieram da regido centro de Portugal, que corresponde a area de influéncia do HP,
sendo o distrito com maior nimero de criangas/jovens o de Aveiro (10). Fora dessa area temos
Lisboa e Porto (com 8 criangas/jovens cada). Esta tendéncia relaciona-se com o facto de a area
de influéncia do HP abranger toda a regido centro do pais, sendo, portanto, um dos principais

hospitais de referéncia distrital da regido centro (Relatorio de Contas, 2021). Para além disso,
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constitui-se como referéncia nacional para algumas patologias especificas, como as DO, sendo,
ainda, como j& mencionado no ponto referente a fundamentacao e pertinéncia do tema, membro
da Rede Europeia de Referéncia para as Condig¢des Osseas raras (ERN BOND), desde 2017, “o
que tem permitido centralizar a referenciagao de casos” (Santos, 2021).

Relativamente aos tipos de DO diagnosticados, ¢ evidente que a Acondroplasia se traduz
no mais frequente (50% dos casos). Este tipo de DO consiste numa condi¢ao genética rara,
causada pela alteracao de um gene que afeta os ossos e a cartilagem, sendo a DO mais comum.
Assim sendo, “se apenas um dos pais for portador da condi¢do, a probabilidade de o filho
também nascer com Acondroplasia ¢ de 50%” (Llorent & Cuenca, 2021), mas surge,
maioritariamente, de uma nova mutagcdo, em que “a maioria das criangas (80%) nio tem
historial da condi¢dao na familia.” (ANDO, 2023). Todas as pessoas com Acondroplasia tém
baixa estatura, podendo, também, apresentar despropor¢cao dos membros e carateristicas faciais.
Ainda, “estima-se que 1 em cada 25 mil criangas nasce com acondroplasia, sendo que ha 250
mil pessoas no mundo com esta condi¢dao.” (ANDO, 2023).

Passando agora a analise da entrevista conforme os objetivos especificos estabelecidos,
de acordo com a entrevistada e o referido na primeira parte deste relatorio, antes da criagdo da
ANDO e da equipa multidisciplinar do HP, tanto a nivel social como clinico, a informagao, os
apoios e os recursos disponibilizados eram ainda mais escassos, existindo pouco conhecimento
sobre as condicoes raras e os seus direitos. Atualmente, esses aspetos ainda sao precarios, apesar
dos varios avancos alcancados. Mesmo “os artigos de opinido, os debates ou reportagens
televisivas sobre estas doencgas sdo também eles raros.” (Ramos et al., 2019).

Quanto a investigagdo clinica em doencas raras, esta enfrenta desafios evidentes
relacionados com as suas particularidades, desde a “prevaléncia muito ou excecionalmente
baixa, heterogeneidade etiotrdpica e diagnostica, com a consequente dificuldade na selecao e
recrutamento de doentes, gravidade diversa da doenca, desconhecimento da histéria natural da
doenca e altas taxas de atrito durante as fases clinicas” (Ramos et al., 2019). Em termos sociais,
apesar da existéncia de questionarios, teses e dissertacoes destinadas a avaliar o impacto da
doenca rara nas familias, “na verdade pouco se sabe sobre a melhor forma de avaliar o
sofrimento e os outros sentimentos inesperados quando lhes ¢ comunicado um diagnostico
quase sempre acompanhado pela inexisténcia de solugdes.” (Ramos et al., 2019). Desta forma,
ressalta-se a “necessidade permanente de investigar, aprender, partilhar conhecimento e

desenhar estratégias de apoio diagnostico, terapéutico, de reabilitacdo e de inclusdo social”
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ajustadas ao carater diferenciador e excecional das doencgas raras, como as DO (Ramos et al.,
2019).

Em 2015, a criagdo da consulta e da EMDO reuniu um conjunto de varios profissionais
de diversas areas, tendo em vista “melhorar os cuidados prestados as pessoas com displasia
ossea” (ANDO, 2023) e agilizar uma intervencao holistica, “para que se consiga enxergar o
outro ndo apenas como uma patologia, mas como um ser integral” (Lopes, et al., 2012, p. 45).
Assim sendo, foi e “¢ importante agregar e sistematizar conhecimento das varias areas da satde,
seja na prevengao, diagnostico, intervencao ou tratamento e reabilitacao” (ANDO, 2023), num
sentido de centralizar agoes, como refere Inés Alves. Esta centralizagdo de agdes, mas, também,
de conhecimentos sobre as condi¢des Osseas raras, “¢é essencial de forma a facilitar o aumento
da experiéncia clinica e conseguir maior visibilidade perante profissionais de saude.” (Santos,
2021).

Faz parte da EMDO do HP, uma Assistente Social para a qual sdo
referenciadas/sinalizadas, principalmente pelos médicos, as familias das criangas e jovens com
DO, constituindo-se na Assistente Social de referéncia. Desta forma, de acordo com o
averiguado e representado no Grafico 7, deparamo-nos com um aumento significativo de
sinalizacdes ao Servico Social desde 2016 (6) até 2022 (21). Este aumento vem demonstrar a
crescente preocupacao com a componente social dos individuos, na medida em que esta “tem
um peso importante na concecao e prestacdo dos cuidados de satde, ou seja, qualquer pessoa
que passe por um processo de doenca tem sempre subjacentes alteragdes, sejam elas familiares,
pessoais, profissionais, econdmicas ou outras.” (Santo, 2019). Contudo, em 2019/2020 sente-
se uma quebra no nimero de referenciagdes, que pode estar relacionado com a situagdo
pandémica, causada pelo virus SARS-CoV-2, que se viveu em todo o mundo e que deu origem
a inimeras restrigdes, sendo que “muitos foram os portugueses que deixaram de ir a0 médico
desde que a pandemia comecgou a ganhar relevo” (Evacinas, 2020). Neste periodo, denotou-se
uma diminui¢do do niimero de consultas presenciais, e, em contrapartida, um aumento do
volume de consultas por telemedicina (ERS, 2020). Toda esta situacao podera ter dificultado a
sinalizagdo dos casos ao Servigo Social.

Além disso, também em 2015, surge a ANDO, que pretende alcancar um conjunto de
objetivos, j4 mencionados no ponto 3.1. desta parte do relatério. Um dos objetivos e contributos
da associacao passa pela criagdo e divulgagdo de informacao util e atual, tendo em vista fazer
cair esteredtipos e estigmas sociais. Para tal, Inés Alves refere que se deve usar expressoes

valorativas, que sdo importantes para “avancar para uma mudanga positiva na linguagem, que
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valorize as pessoas por quem sao, e nao as catalogue pela sua diferenca fisica” (ANDO, 2023).
Desta forma, “¢ preciso deixar cair em desuso certas palavras”, palavras estas, “pejorativas com
conceito negativo e preconceito” (ANDO, 2023), que desvalorizam e magoam as pessoas com
DO e as suas familias.

Ainda, a entrevistada referiu que uma das principais agdes da ANDO consiste na
priorizacdo e valorizagdo da pessoa com DO, dado que a sua condicdo rara representa apenas
uma parte de si. Isto €, “as pessoas ndo sdo displasia dssea” (ANDO, 2023), e, “cada pessoa,
antes da sua etnia, género, nacionalidade ou condi¢ao, tem no seu nome proprio a sua primeira
identidade” (ANDO, 2023). Assim sendo, “cada Pessoa tem nome e apelido, identidade,
personalidade e familia. Tem direitos, uma historia e sonhos” (ANDO, 2023). Posto isto, a
associagdo promove um trabalho conjunto, que “inclui ensinar a sociedade a utilizar termos que
sdo construtivos, informativos e ndo tém ligagdes histdricas e/ou culturais a ideias ou figuras
mitoldgicas ou do imagindrio” (ANDO, 2023). Para tal, as pessoas podem usufruir da
informagdo disponibilizada no site, destacando-se, também, a importancia de a transmitir de
forma clara, acessivel, especifica e percetivel, o que engloba, por exemplo, a tradugdo de muita
da informacao disponibilizada para o portugués — “deve haver um esfor¢o coletivo no sentido
de melhorar a informacdo em portugués sobre Centros de Referéncia e Redes de Referéncia
Europeias” (Ramos et al., 2019) sobre doengas raras. Esta exposi¢ao e partilha de informacgao
sobre as DO pela ANDO, quer através do site, quer das atividades que desenvolve, promove a
literacia em saude, tornando mais fécil lidar com situagdes de doenca rara (beneficio indireto e
coletivo). Portanto, como sublinha Brito (2022), citado por Content (2022), “a comunicagao
deve estar presente, do inicio ao fim, de todas as intervencdes”, sendo “o instrumento usado
pela literacia em saude “para se conseguir a descodificacdo da complexa linguagem em satde”
(Almeida, 2022, citado por Content, 2022).

Segundo Inés Alves, a ANDO, através das atividades que desenvolve e dos grupos de
pais e adultos no WhatsApp, contribui para a aproximacao de pessoas/familias com condi¢des
e experiéncias de vida semelhantes, tendo em vista ultrapassar sentimentos de solidao,
1solamento e de desamparo. Assim, “na grande maioria dos casos, as familias encontram algum
suporte em grupos ja constituidos como associagdes, permitindo-lhes partilhar sentimentos,
davidas ou, simplesmente, desabafar os seus anseios” (Ramos et al., 2019). Para além disso,
em termos de ganhos diretos, como mencionou a entrevistada e se comprova pelo site da
associacao, a ANDO facilita um conjunto de informacgdes diversas e de recursos relacionadas

com explicacdes clinicas sobre DO, adaptacdes (ao espago de trabalho, casa, escola, roupa e
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calgcado, automovel, entre outros aspetos) e com direitos e beneficios (apoios sociais, beneficios
fiscais, legislacdo). Como declara Lemos (2022), citado em Corino (2022), existem “alguns
direitos que nem conhecemos, a nivel social, fiscal, bem como alguns recursos que ndo sabemos
que existem e, nesse campo, a ANDO est4 a tentar agregar a informagao, quer em termos sociais
como clinicos”.

Atendendo ao até entdo apresentado, relacionado com a criagdo da ANDO, esta o
aumento do conhecimento sobre direitos e beneficios sociais, retratado no Grafico 8§, em que,
em 2022, se registou que, chegaram ao Servigo Social, familias com algum conhecimento
prévio acerca de direitos e beneficios sociais a que podem ter acesso, comparativamente aos
anos anteriores.

Falta, ainda, explorar quais as repercussdes psicossociais associadas a autoimagem das
criangas/jovens com DO, segundo a perspetiva da entrevista enquanto profissional/presidente
da ANDO e mae de uma crianga com DO.

Enquanto profissional e presidente da ANDO, Inés Alves constatou que, dadas as
carateristicas fisicas dos individuos com DO, uma das maiores dificuldades sentidas passa pelo
primeiro contacto e pela exposi¢do e participacdo em eventos, dado ainda haver um grande
estigma associado a essas carateristicas e ao afastamento daquilo que ¢ “normal”. Desta forma,
o individuo com DO, muitas vezes autoexclui-se “quer por vergonha, quer por medo de
condenacao e/ou desvalorizacdo social” (Dornelas et al., 2010, citado por Tome¢, 2019). No
entanto, ¢ preciso “compreender que o normal e o estigmatizado nao sdo pessoas, mas sim
pontos de vista” (Le Breton, 2007 & Xiberras, 1993, citado por Tomé, 2019), na medida em
que todos somos diferentes e unicos, com carateristica especificas que devem ser tidas em conta.

Ja na sua perspetiva enquanto mae, Inés Alves descreve o quao impactante foi ter
conhecimento do diagnostico da filha, em que este “continua a ser a base do problema dos
doentes raros, trazendo consequentemente preocupacdo e angustia aos doentes e as suas
familias” e surgindo a questdo “e agora?”. O lidar com o diagnostico de doenca rara, € variavel
de pai para pai, independentemente dos fatores socioecondmicos, formacdo académica,
habitacdo ou situag¢do profissional, representando sempre um grande “desafio e um teste a
capacidade humana em resistir a dificuldades.” (Ramos et al., 2019).

Ademais, “depois de uma luta pela verdade do diagnostico, vem a chamada luta com a
realidade” (Ramos et al., 2019), em que a entrevistada refere que passou pela “fase do luto”
relacionado com o facto de que a imagem da sua filha se iria afastar daquilo que ¢ considerado

o “ideal” de beleza. Ultrapassada esta fase, vem a transmissdo do diagnéstico a rede familiar
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mais alargada, em que a entrevistada afirmou ter de explicar o significado da condigdo Ossea
rara. Desta forma, a familia enfrenta multiplas questdes como «“Tens a certeza?”’, “E agora? O
que vais fazer?”; “Como ¢ que isso foi acontecer?””; “Como ¢ vais fazer para trabalhar?”’; “E na
Escola, vai ser igual aos outros?”; “De certeza que nao ha tratamentos?”’» (Ramos et al., 2019).

Tendo em conta a analise dos dados e a questdo de partida da presente investigacao,
considera-se que sdo inumeras as implicagdes associadas as DO nas criangas e jovens, muitas
delas derivadas da falta de conhecimentos e do receio com o desconhecido e o diferente.

Além do mais, de acordo com Grande (2020), “a saude e o desenvolvimento das criangas
ndo se baseiam exclusivamente na disposi¢do genética ou biologica, mas sdo fortemente
influenciados pelas condi¢des sociais, econémicas e ambientais em que nascem e crescem’.
Desta forma, ressalta-se a importancia da aprendizagem nos primeiros anos de vida em que
varias competéncias se desenvolvem e a crianga ¢ suscetivel a influéncias externas, devendo
estas serem positivas. Assim sendo, a familia assume um papel muito importante, na medida
em que que pode influenciar a forma como os filhos veem a sua imagem corporal, sendo um
modelo de autopercecdo saudavel (ANDO, 2023).

Por fim, apesar das melhorias sentidas em relacdo ao acesso a informagao clinica ¢ a
cuidados médicos e, também, ao acesso a apoios, direitos e beneficios sociais, existe, ainda, um

longo e complexo caminho a percorrer.

Conclusao

Tendo em conta a informacdo até entdo apresentada e analisada, considera-se que sdo
inimeras as implicagdes associadas as DO nas criangas e jovens, salientando-se a importancia
que o apoio social tem para a melhoria da qualidade de vida de cada crianga/jovem com DO e
da sua familia. As pessoas com diferencas fisicas (que se afastam da norma de corpo ideal)
tendem a ter experiéncias sociais mais negativas, na medida em que sdo alvos de olhares, de
comentarios ofensivos/insensiveis e de experiéncias de discriminagao, aparentando serem mais
vulnerdveis as mensagens dos media. Por outro lado, estas criancas/jovens podem tornar-se
mais resilientes, devido ao apoio social e ao ambiente familiar positivo envolvente, que servem
de “almofada” para as experiéncias mais negativas (ANDO, 2023). Desta forma, cabe aos
profissionais de satde, onde se inclui o Assistente Social, cuidar, “tratar, aliviar, providenciar,

conversar, acarinhar, colaborar e ajudar” (Johnson & Corte-Real, 2000) os individuos,
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prestando-lhes um acompanhamento psicossocial, que ¢ visto como imprescindivel para a
manuten¢do da saude e da qualidade de vida.

Ainda, de realcar o papel da ANDO em termos de (ANDO, 2023): apoiar as pessoas
com DO e familias ao nivel psicossocial, educativo, profissional € no acompanhamento clinico
e terapéutico, apoiando a “saude para todos”; defender os seus direitos, no ambito social,
atividade profissional e percurso educativo, assegurando que seja ouvida e tida em conta a voz
destas pessoas para a tomada de decisdao; promover a qualidade de vida e incentivar a integragao
e participacgao ativa na sociedade; colaborar e apoiar na investigacdo médica, cientifica e social,
criar e divulgar informagao util e atual, tendo em vista fazer cair esteredtipos e estigmas sociais;
encaminhar e orientar questdes ao nivel socioecondmico, educativo, juridico e de satide publica.

Com a investigagdo realizada e a questdo de partida respondida, segue-se uma analise
critica e reflexiva sobre o estudo, relativa a constrangimentos e potencialidades sentidas.

Ao nivel de constrangimentos, reconhece-se que se poderia ter feito uma investigacao
mais aprofundada. Contudo, a existéncia de um numero reduzido de estudos na éarea de
Displasias Osseas, constitui-se no maior entrave a investigagio, tendo dificultado a comparagdo
dos dados obtidos com outros trabalhos cientificos. Ainda, considera-se que se poderia ter
seguido outra metodologia, ao incluir um focus group com a EMDO do HP, que poderia
enriquecer o trabalho, através de outras perspetivas proximas a populagdo-alvo da pesquisa.

Ao nivel de potencialidades, acredita-se que este estudo podera assentar numa premissa
para estudos futuros e mais complexos acerca da questdo investigada. Considera-se, também,
que seria importante realizar outros estudos relativos a outras vertentes das implicagdes, por
exemplo, ao nivel de acessos e das adaptacdes de recursos e de meios para estas criancas/jovens
devido a baixa estatura. Para além disso, o presente estudo poderd permitir refletir sobre a
evolucdo dos casos de DO referenciados ao Servigo Social no HP.

Por ultimo, independentemente dos constrangimentos e dos aspetos positivos que
surgiram no decorrer da investigagao, foi importante que o presente estudo tenha dado resposta

ao pretendido e que a andlise realizada tenha ido ao encontro dos seus objetivos.
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