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Resumo

Narrativas de pais e mées sobre os percursos de desenvolvimento dos
filhos com o Sindrome de X-Fragil-Estudo Comparativo

A Sindrome de X-Fragil (SXF) é a causa hereditaria mais comum de défice
cognitivo. As familias de criancas e jovens tém sido alvo de muitos estudos mas séo
poucos 0s que se tém dedicado as diferencas na forma como pais e mées lidam com a
deficiéncia.

O presente estudo teve como principal objetivo perceber se, na opinido de maes
e pais, ha diferencas na forma como estes lidam com esta patologia. Realizaram-se 12
entrevistas (5 maes e 7 pais) e os dados foram analisados com base na abordagem
gualitativa Grounded Theory.

Os resultados mostraram que existem diferencas na forma como estes pais e
maes lidam com a deficiéncia do filho. Foram identificadas 5 categorias principais de
analise que descrevem as principais diferencas encontradas e foi especialmente
evidenciado o papel dos estereotipos relacionados com as tarefas e funcbes
tradicionalmente atribuidas as mées e aos pais.

Palavras-Chave: Deficiéncia; Sindrome de X-Fragil; Diferencas de género;
Grounded Theory.
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Abstract

Mothers and fathers’ narratives about the development paths of their
Fragile X syndrome children — Comparative study

Fragile X syndrome (FXS) is the most common inherited cause of cognitive
impairment. Children and teenagers’ families have been object of some studies, but
few of them have been dedicated to the differences how fathers and mothers deal with
the disability.

The present study had as main objective to understand if, in mothers and father’s
opinion, there are differences in the way they deal with the pathology. Twelve
interviews (five mothers and seven fathers) were carried out and the data were
analysed using the Grounded Theory qualitative methodology.

The results showed that there are differences in the way these mothers and
fathers deal with their child’s deficiency. Five main categories of analysis that describe
the main found differences were identified and the role of stereotypes related with the
tasks and functions traditionally attributed to mothers and fathers was especially

pointed.

Key words: Disability, Fragile X syndrome (FXS); Gender differences; Grounded
Theory.
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Introducéo

A Sindrome de X-Fragil (SXF) é a causa hereditaria mais comum de défice
cognitivo. E também conhecida por Sindrome de Martin & Bell, investigadores que
deram os primeiros passos na descoberta e investigacdo desta Sindrome em 1943
(Coehn et al., 2002).

Esta Sindrome possui um conjunto de caracteristicas fisicas e psicolégicas que a
definem, como é o caso da deficiéncia mental que pode encontrar-se num nivel de
moderado a severo, dificuldades de aprendizagem, carateristicas relacionadas com o
espetro do autismo, impulsividade, défice de atencéo, ansiedade social entre outras
(Carvajal & Aldridge, 2011).

A SXF é uma perturbacédo que tem sido alvo de diferentes estudos em Portugal,
nomeadamente o estudo das suas familias (Pereira,2011; Velhinho, 2013; Velhinho &
Franco, 2013), bem como o percurso inclusivo destas criancas e jovens (Franco; 2013;
Morais, 2011; Morais & Franco, 2011; Morais e Franco, 2012). Estes estudos
demonstram que o percurso escolar e o diagndéstico da perturbacdo sdo momentos
muito significativos na vida da familia de criancas com SXF. O estado emocional das
maes destas criancas altera-se conforme as mudancas que vao ocorrendo ho
percurso de vida dos seus filhos com SXF (Velhinho & Franco, 2013).

Outro estudo demonstrou que a vida destas familias altera-se com o diagnadstico.
As maes de criancas com SXF relataram que estas criancas necessitam de
estratégias de apoio muito diferenciadas. Estas maes identificaram pontos fracos e
pontos fortes dos seus filhos. Este estudo demonstra também que os pais tendem a
atribuir a responsabilidade da educagédo as mées. Relativamente ao apoio social, que
é fundamental no percurso de vida destas criangas e respetivas familias, verificou-se
gue a incluséo destas criangas no sistema educativo ndo € facil (Morais, 2012).

Ha também um grupo de estudos realizados que comprovam a influéncia das
diferencas de género na forma como a deficiéncia € vivida por pais e maes (Oelofsen
& Richardson, 2006; Pelchat et al; Dewey & Crawford, 2007; Gupta & Kaur, 2010; Lee,
2009; Head & Abbeduto, 2007). Estes estudos demonstram que as maes estdo mais
envolvidas na relacdo com os seus filhos do que os pais. Os pais criam expetativas
mais dificeis de cumprir em relacdo ao desenvolvimento dos seus filhos do que as

méaes. Contudo, as mdes apresentam maiores niveis de depressdo, ansiedade e



stress parental do que os pais face a deficiéncia e a todos os aspetos a ela
relacionados. No entanto, as mées tendem a adotar estratégias de coping mais
eficazes do que os pais e tendem a ser melhores comunicadoras interpessoais do que
0s pais.

O conceito de género refere-se a atributos e oportunidades associadas ao ser
homem ou mulher. Na maioria das sociedades, homens e mulheres diferenciam-se
pelas atividades que desempenham (Desprez-Bouanchaud et al., 1987).E no
seguimento destes estudos que se enquadra a presente investigacdo através da qual
se pretende dar mais um contributo para o conhecimento destas familias e para
fornecer pistas para a intervencdo junto delas. Apesar dos estudos ja realizados,
poucos sao aqueles em que se tenta perceber qual o papel das diferencas de género
na forma como é vivida a deficiéncia. Estes estudos evidenciam que ha diferencas na
forma como pais e maes lidam com esta problematica, no entanto estas diferencas
ainda ndo foram muito exploradas. O presente estudo tem como principais objetivos
perceber se realmente existem diferencas nas narrativas de pais e maes e quais sédo
essas diferencas. E importante perceber quais as diferencas que ocorrem para que se
possa intervir numa melhor compreenséo desta problematica.

Para cumprir os objetivos deste estudo, recorreu-se a uma entrevista aberta e
nao diretiva a 5 mées e 7 pais de criancas com SXF. Realizou-se um estudo
gualitativo e foi usada a abordagem de Grounded Theory para a analise de dados.

A Grounded Theory € uma metodologia de natureza qualitativa, originalmente
desenvolvida por Glaser e Strauss, em 1967, que permite a constru¢do de uma teoria
através da andlise sistematica de dados (Strauss & Corbin, 2008). A Grounded Theory
tem vindo a ser, progressivamente, uma das metodologias qualitativas mais utilizadas
pelos pesquisadores na area das ciéncias sociais e humanas (Fernandes & Maia,
2001).

A principal razdo da escolha desta metodologia foi o facto de se pretender uma
descricdo pormenorizada de como estes pais e mées percecionam as diferengas na
forma como se lida com esta problematica. Ndo se pretendem testar variaveis nem
fendmenos que ja tivessem sido identificados, apenas se pretende ter uma descricao
da forma como esta experiéncia é organizada e vivida por pais e maes. Para além
disso, foram tidas em conta as dificuldades de se constituir uma amostra significativa
gue permitisse a utilizacdo de uma abordagem quantitativa.

A utilizacdo da Grounded Theory traz vantagens para esta investigagdo porque

permite uma abordagem global do fen6meno que se pretende estudar, sem limitar as



narrativas e, por sua vez, as respostas. Esta abordagem permite identificar todos os
aspetos significativos que fazem parte desta tematica, tendo em consideragédo cada
narrativa, cada aspeto particular da vida destas familias. Para além disso, é atribuida
uma grande énfase aos significados pessoais que cada progenitor atribui aos aspetos
da relacdo com os seus filhos, permitindo uma melhor compreensao da forma como
tudo é experienciado, o que nos ajuda a ter uma informacdo complexa acerca do que
pretendemos estudar.

O presente trabalho encontra-se organizado em duas partes, sendo a primeira
constituida por dois capitulos. No primeiro capitulo explora-se o conhecimento atual
sobre a Sindrome de X-Fragil e as suas principais carateristicas. No capitulo 2
descreve-se 0 estado da arte sobre a influéncia das diferencas de género na
deficiéncia.

A segunda parte deste trabalho corresponde ao estudo empirico. Primeiramente,
no capitulo 3 é feito o enquadramento do estudo e sdo descritos os principais
objetivos. Em seguida é descrita a metodologia utilizada, os participantes do estudo, a
pergunta de investigacdo bem como os procedimentos de recolha e analise de dados.

No capitulo 5 apresentam-se entdo os resultados e a respetiva discussdo. No

capitulo 6 apresentam-se as principais conclusdes do estudo.






1.2 Parte — Enquadramento Tedrico

Capitulo I = Sindrome de X-Fragil

A Sindrome de X-Fragil (SXF) surge pela existéncia de uma fragilidade numa
parte especifica do cromossoma X e pode afetar tanto homens como mulheres
(Yonamine & Silva, 2002; Cohen et al., 2002), no entanto, os sintomas tendem a ser
mais graves nos homens, visto que estes apenas tém um cromossoma X, enquanto as
mulheres possuem dois (Cornish et al., 2007).

A SXF manifesta-se através de caracteristicas fisicas e psicologicas, como € o
caso da deficiéncia mental, que pode encontrar-se num nivel de moderado a severo,
dificuldades de aprendizagem, carateristicas relacionadas com o espetro do autismo,
impulsividade, défice de atencéo, ansiedade social entre outras (Carvajal & Aldridge,
2011).

A Sindrome de X-Fragil é também conhecida por Sindrome de Martin & Bell,
investigadores que deram o0s primeiros passos na descoberta e investigacdo desta
Sindrome em 1943 (Coehn et al., 2002). A sua investigacdo incidiu na avaliacdo de
uma familia em que onze rapazes possuiam atraso mental, o que alertou os
investigadores para um problema relacionado com a hereditariedade e com o sexo
(masculino) (Martin & Bell, 1943).

Mais tarde, em 1969, Herbert Lubs, através de um estudo de dois irmdos que
apresentavam atraso mental, verificou que havia uma falha na regido distal do braco

longo do cromossoma X, ao qual chamou «sitio fragil».

LA

X (X-fragil) (X-Frégil) Y

Mulher Homem

Figura 1. Localizagdo do gene X-Fragil (FMR1) no cromossoma X (Carjaval &
Aldridge, 2011)



J4 nos anos 70, Grant Sutherland estudou a ocorréncia da fragilidade do
cromossoma e verificou que existe uma maior probabilidade de ocorréncia deste
problema nos homens (Mazzocco, 2000). Desde ai, as descobertas tém aumentado de
forma significativa. Nos anos 90, foi descoberta a existéncia do gene FMR1 (Fragile X
Mental Retardation), que se encontra no brago maior do cromossoma X. Quando este
apresenta defeito na sua estrutura néo funciona de forma eficaz.

Em maio de 1991, pesquisadores clonaram o gene FMR1 e conseguiram
identificar uma expanséo do triplete repetitivo CGG no codificante do mesmo, que
indica uma mutacao neste gene, o que causa a Sindrome de X-Fragil (Abbeduto &

Hagerman, 1997).

1. Etiologia

A Sindrome de X-Fragil é causada por uma mutacdo dindmica no gene FMR1.
Este gene esta localizado no braco longo do cromossoma X, em que é possivel
localizar uma fragil aparéncia (Feinstein & Reiss, 1998). Na base desta fragilidade
cromossomatica existe uma expansdo de trinucleotideos citosina-guanina-guanina
(CGG), no primeiro exon do gene FMR1 do cromossoma X, que impede a producéo da
proteina FMRP (Fragile Mental Retardation Protein) que ¢é responsavel pelo
desenvolvimento cognitivo (Li et al., 2002; O’Donnell & Warren, 2002).

A Sindrome do X fragil é, portanto, uma doenca monogénica, ligada ao
cromossoma X, e produzida por uma mutacdo no gene FMR1 (Fu et al.,, 1991).
Atualmente aceita-se que a sequéncia genética associada a sindrome pode
apresentar trés estados: normal, pré-mutagdo e mutagdo completa, dependendo do
numero de repeti¢cdes dos trinucleotideos CGG (Kremer et al., 1991).

“Existe correlagdo entre o grau de expressdo do gene FMR1 e a gravidade da
expressao clinica” (Martins, 2013 In Franco, 2013) Quando o gene FMR1 se encontra
silenciado, ocorre a reducdo da “plasticidade sinaptica e a modulagdo em todo o
cérebro, incluindo o hipocampo. O gene FMRL1 codifica a proteina FMRP, que regula a
sintese de proteinas e de outras vias de sinalizacdo de dendrites neuronais, ou seja, a
traducdo de uma variedade de mensagens fundamentais para a plasticidade sinaptica

através de mecanismos inibitérios” (Martins, 2013 In Franco, 2013, pag. 25).



A FMRP liga-se a aproximadamente 4% das mensagens cerebrais fetais e tem
também influéncia nos testiculos e nos linfécitos, ou seja a auséncia desta proteina
condiciona 0 aumento da expressao de muitas proteinas cerebrais (Qin et al., 2005).

O nivel desta proteina esta corelacionado com o grau de défice cognitivo em
todos os doentes (Loesch et al., 2004).A deficiéncia mental, é assim provocada pela
auséncia ou deficiéncia da proteina FMRP que causa as caracteristicas clinicas desta
Sindrome (Botell, et al., 2006).

2. Aspetos genéticos e bioldgicos

Para perceber a etiologia do X-Fragil, € importante perceber como é constituido
0 genoma humano. E constituido por 46 cromossomas que estdo organizados em 23
pares, dos quais 22 sdo denominados autossomas e 0 outro par Sdo cromossomas
sexuais, que determinam o sexo de cada individuo. As mulheres possuem dois
cromossomas X, enquanto que 0s homens possuem um cromossoma X e um
cromossoma Y. Quando o feto é fecundado, se receber dois cromossomas X sera uma
rapariga (tendo recebido um cromossoma X da mae e outro X do pai), mas se receber
um cromossoma X e um Y (tendo recebido um cromossoma X da mée e um Y do pai),
entdo esta crianca sera de sexo masculino (Carvajal & Aldridge, 2011).

Os cromossomas possuem 0s genes, como estruturas funcionais que sao
considerados como a unidade basica da hereditariedade. Estas estruturas s&o
compostas por uma sequéncia especifica e Unica de nucledtidos que séo formados por
3 tipos de moléculas: o acido fosforico, a desoxirribose e uma base azotada que pode
ser a guanina (G), a tamina (T), a citosina (C) ou a adenina. Este conjunto de
nucleodtidos denomina-se ADN. A heranca genética de cada individuo é determinada
pelas formas alternativas de cada gene, denominadas alelos. Os diferentes alelos de
cada gene irdo determinar as carateristicas fisicas e genéticas de cada individuo,
como a cor dos olhos, do cabelo, o tipo de sangue, a resisténcia a algumas doencas
ou a predisposicao para outras. A constituicdo genética de cada individuo no que diz
respeito a combinacdo de alelos de um determinado locus (posicdo homologa de um

par de cromossomas) designa-se por genétipo (Carvajal & Aldridge, 2011).



2.1 Mutacdo completa e pré-mutacao

A mutacdo desta Sindrome pode apresentar trés estados: normal, pré-mutagéo e
mutacdo completa, dependendo do numero de repeticdes CGG (Kramer et al., 1991).
Na tabela seguinte, € ilustrado o numero de repeticdes que ocorrem em cada um

destes estados.

NUumero de repeticdes Estado do gene Consequéncias

6-54 Normal Individuo sem X-Fragil,
sem consequéncias

genéticas

55-200 Pré-mutacéo As mulheres normalmente

possuem a pré-mutacéo

Homens normalmente nao
sdo afetados mas sao

portadores e transmissores

>200 Mutacdo completa Mulheres afetadas: grau

leve a moderado

Homens geralmente
afetados de forma

significante

Tabela 1. Numero de repeticbes CGG na Sindrome de X-Fragil e respetiva

interpretacdo (Kramer et al, 1991).

Nos individuos que ndo possuem a Sindrome de X Fragil, o cromossoma X
possui um namero variavel de CGG, mas que se pode considerar como estavel,
variando normalmente entre 29 a 30 repeticbes. Quando ocorre um numero de
repeticdes entre 30 e 55 ocorre uma redugao na estabilidade denominada “Grey Zone”
gue se verifica quando o numero de repeticdes pode aumentar mas que geralmente
nao é suficiente para causar a sintomatologia da SXF.

Quando o grupo CGG se repete entre 55 e 200 vezes ocorre a pré-mutagédo que
esta associada a uma instabilidade de repeticbes do grupo CGG. Esta instabilidade

significa que estas repeticbes podem expandir-se para uma grande pré-mutacdo ou



expandir-se para o intervalo de mutagdo completa na préxima geracao. A pré-mutagéo
ndo é metilada, logo h& producdo da proteina FMRP. A mutagdo completa ocorre
guando o numero de repeticbes CGG é superior a 200, o que leva a uma inativagao do
gene FMR1, impedindo assim, a sintetizacao da proteina FMRP (Carvajal & Aldridge,
2011).

Ao contrario do que inicialmente se pensou, recentemente tem-se verificado que
os individuos com pré-mutacao podem ter um envolvimento clinico significativo (Farzin
et al., 2006; Hagerman & Hagerman, 2004; Hessl et al., 2005; Hunter et al., 2010)

Assim, tém sido descritos potenciais efeitos a longo prazo, como € o caso da
Sindrome de tremor e ataxia (STAXF) (Berry-Kravis et al., 2007; Carvajal & Aldridge,
2011; Hagerman et al.,, 2001). Esta Sindrome é caraterizada como sendo uma
patologia neuroldgica progressiva em que ocorre um tremor de intencao progressivo,
guedas frequentes, carateristicas parecidas com as do Parkinson, atrofia cerebral,
défices nas fungdes executivas e ha memdéria, com inicio na idade adulta, tipicamente
aos 50 anos, que pode atingir tanto homens como mulheres, mas nestas com menor
grau de severidade e menor frequéncia (Berry-Kravis et al., 2007; Coffey et al., 2008).
As pré-mutacfes sdo altamente instaveis, ao contrario dos alelos de tamanho normal e
intermédio, podendo expandir-se para mutacdo completa numa geracdo (Garber,
2008).

Também a Faléncia Ovarica Primaria (FOPXF), “com consequente menopausa
prematura surge em cerca de 20% das portadoras e pode ser efetivamente muito
precoce ocorrendo a partir da segunda década de vida” (Martins, 2013, in Franco,
2013).

De acordo com alguns estudos foi possivel verificar que as mulheres portadoras
de pré-mutacdo X-fragil tendem a ter maiores dificuldades cognitivas do que mulheres
normais (Hagerman & Hagerman, 2002). A presencga da pré-mutacdo pode também
ser responsavel por patologias do foro psiquiatrico, como perturbacdes da
personalidade, labilidade afetiva, distarbios de ansiedade e depressao (Franke et al.,
1998; Roberts et al., 2008; Sobesky et al., 1996). Podem ainda verificar-se problemas
neuroldgicos tais como neuropatia periférica, disfuncdo autondémica e ainda quadros
de fibromialgia, hipertenséo, enxaqueca e hipotiroidismo (Coffey et al., 2008; Sullivan
et al., 2006).



2.2 Hereditariedade

A Sindrome de X-Fragil pode ser transmitida de mées para filhos de ambos os
sexos, e de pai apenas para filhas. A hereditariedade nesta sindrome tem como
caracteristica especifica a diminuicdo da idade de inicio dos sintomas da doenca e o
aumento da gravidade do fenétipo nas geracdes seguintes (Miller, 2010).

Os homens transmitem o seu Unico cromossoma X a todas as suas filhas,
enquanto aos filhos é transmitido o cromossoma Y. Assim, todas as filhas de um
homem com a pré-mutacao no gene FMR1 terdo também essa pré-mutacédo. No caso
das mulheres, que possuem 2 cromossomas X, tém a mesma probabilidade de
transferir a pré-mutacéo para os seus filhos, quer estes sejam homens ou mulheres. E
importante salientar ainda que nas mulheres, ha ainda uma maior probabilidade de a
pré-mutacdo crescer de uma geracdo para outra (Carvajal & Aldridge, 2011). Em
sintese, um individuo do sexo feminino pode herdar a mutacéo quer por via materna,
guer paterna, contrariamente ao que acontece nos individuos de sexo masculino em
gue a transmissdo sO pode ser feita por via materna (Nolin et., al, 2011). Quando
ocorre a transmissao do gene FMR1 mutado, as mulheres sdo menos afetadas visto
gue, ao contrario dos homens, ainda possuem um cromossoma X a produzir a
proteina FRMP em normais quantidades.

No caso da mae ser portadora da pré-mutacdo e/ou mutacdo completa, a cada
gravidez tem 50% probabilidade de transmitir o cromossoma X mutado a sua
descendéncia independentemente do sexo (Wittenberger, 2007). E de salientar ainda
gue € através da via materna que se pode verificar um aumento de repeticdes no
codigo CGG, isto € a presenca de uma pré-mutagdo pode expandir-se para uma
mutacdo completa na descendéncia (filhas ou filhos). No entanto quanto maior é o
tamanho da pré-mutacédo, maior é a probabilidade que esta se expanda para mutagéo
completa (Saul et al., 2012). Relativamente ao risco de expanséo da pré-mutacdo para
mutacdo completa, é estimado que ha 5% de hipoteses para as portadoras de alelos
com 60 a 69 CGG, 31% para 70 a 79 CGG, 58% para 80 a 89 CGG e 94 a 100% para
as repeticdes acima de 100 CGG (Tobias et al., 2011).

Relativamente a transmisséo da pré-mutacdo atraves de via paterna, pode dizer-
se que todas as filhas s@o obrigatoriamente portadoras da pré-mutacdo e o0s
descendentes do sexo masculino serdo saudaveis, visto receberem do pai o
cromossoma Y. No caso de transmissdo paterna o numero de repeticdes transmitido

as filhas tende a ser idéntico ao do progenitor (Carjaval & Aldridge, 2011; Nussbaum et

10



al., 2007). No caso da transmissdo materna as maes podem transmitir aos seus filhos
a pré-mutacdo ou a mutacdo completa, ou seja, todas as maes de um menino com
esta sindrome possuem uma pré-muta¢do ou uma mutacdo completa. A previsao da
severidade do fenétipo € condicionada pela instabilidade da regido repetitiva do gene
FMR1 que possibilita a cada filho herdar um tamanho de repeticbes CGG Unico e
exclusivo (Carvajal & Aldridge, 2011; Valon, 2007).

2.3 Diagnoéstico

As manifesta¢fes clinicas da sindrome do X-Fragil podem variar, dependendo
da idade e do sexo, entédo é impossivel realizar um diagnéstico apenas com base nas
aparéncias e no comportamento (Carvajal & Aldridge, 2011).

Tendencialmente, s6 apés os 3 anos de idade e com as graduais mudancas e
atrasos em algumas funcbes é que pais e profissionais percebem que algo nao esta
bem com a crianca (Bailey et al., 2012). Apesar de se verificarem algumas
caracteristicas fisicas presentes em elevada percentagem dos casos, tais como face
alongada, orelhas grandes e macroorquidismo, estas ndo bastam para confirmar o
diagnéstico (Hagerman, 2002).

Normalmente o cérebro destes pacientes sdo normais. Contudo, algumas
estruturas possuem dimensf@es anormais, apresentando anomalias ou imaturidade
(Tamminga, 2007). Frequentemente, os ventriculos cerebrais encontram-se dilatados
e algumas estruturas apresentam um tamanho alterado, como é o caso do hipocampo
e 0 nucleo caudado (que se encontram aumentados) e o lobo temporal e o cerebelo
(que se encontram reduzidos) (Feinstein & Reiss, 1998; Gothelf et al., 2007). Estas
carateristicas fisicas tendem a diminuir de acordo com o défice cognitivo, quanto maior
for o défice, mais carateristicas fisicas estardo evidentes. E importante salientar que
nem todos os individuos com a sindrome apresentam, obrigatoriamente, estas
carateristicas fisicas, sendo o défice cognitivo 0 maior marcador desta sindrome
(Loesch et al.; 2004).

Inicialmente, a SXF foi diagnosticada através de um teste cromossémico ou
citogenético, desenvolvido por Herbert Lubs 1969. Este teste cromossémico ou
citogenético ndo permitia a identificacdo de casos de portadores da pré-mutagdo nem
da mutacéo completa do sexo feminino, sendo substituido por testes moleculares mais
fidveis. O teste de diagnostico molecular permite identificar 99% dos casos de SXF é

realizado numa amostra de sangue ou noutros tecidos, como € o caso das células de
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liquido amniético para o diagnostico pré-natal (Schutzius, 2013). Atualmente, os
laboratérios recorrem a duas metodologias diferentes para analise molecular do gene
FMR1. Uma destas metodologias consiste na amplificacdo enzimatica, reacdo de
polimerizacdo em cadeia — PCR, para quantificar qual o nUmero exato de repeticées
CGG em situa¢Bes normais e pequenas pré-mutacdes. E uma técnica rapida que se
pode realizar com pequenas quantidades de ADN. Contudo, devido as caracteristicas
especificas desta regido, quando € necessario caracterizar alelos de maior dimensao,
torna-se essencial recorrer a condi¢cdes especiais para que esta possa ser amplificada
com sucesso (Chen, 2010; Cohen et., al, 2002; Filipovic — Sadic, 2010).

A outra metodologia designa-se por Southern Blot que permite determinar o grau
de repeticdo dos trinucleotideos CGG e o estado de metilacdo do sitio promotor (llha
CpG). Esta técnica é especifica para detetar fragmentos de ADN numa mistura
complexa. Foi inventada em meados dos anos 70 por Edward Southern (Cohen et., al,
2002).

E importante referir que o diagnostico deve ser feito o mais precocemente
possivel para que se inicie o tratamento e que este obtenha melhores resultados
(Carvajal & Aldridge, 2011). Para tal, pais e técnicos que trabalham com SXF devem
estar atentos a alguns critérios que podem ajudar a identificar a sindrome, tais como
histéria familiar de atraso mental ligado ao cromossoma X, dismorfismo facil (face
larga, fonte e testa proeminentes), alteracdes articulares, macroorquidismo, pele suave
€ macia e comportamento autista). No entanto estes critérios ndo permitem a
realizacdo de um diagndstico concreto, mas sim um primeiro despiste da doenca. Em
caso de verificacdo de algum destes critérios é necessaria a realizacdo do diagnéstico
clinico (Carvajal & Aldridge, 2011; Hagerman, 2001).

3. Prevaléncia

A prevaléncia da SXF é estimada entre 1 em 4.000 e 6.000 homens. No caso
das mulheres portadoras é estimada uma prevaléncia de, aproximadamente, metade
do que nos homens, situada entre 1 em 8.000 e 12.000 (Molina, Juste & Fuentes,
2010).

E importante referir que tendem a surgir diferencas nos estudos realizados sobre
as estimativas da SXF, visto que € uma perturbacdo que se encontra ainda muito

subdiagnosticada. No entanto, com as melhoras nas técnicas de diagnostico molecular
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e com a implementacédo das técnicas citogenéticas, os dados da prevaléncia tendem a
aumentar, pois h4 um maior conhecimento sobre esta patologia.

Em Portugal, segundo o Servico de Genética Médica do Centro Hospitalar de
Coimbra EPE, a doenca encontra-se ainda subdiagnosticada, mas estima-se que se
encontre entre 1 a cada 2.000 homens e 1 a cada 4.000 mulheres (Loureiro, 2010).

4. Carateristicas fisicas

Existem diversas carateristicas fisicas que se associam a Sindrome de X-Fragil.
No entanto, estas carateristicas ndo se verificam em todos os portadores. Algumas
criancas e jovens podem ter um aspeto fisico normal, sendo o défice cognitivo o maior
marcador desta perturbacdo. Quanto menor for o défice cognitivo, menor sera a
evidéncia de caracteristicas fisicas (Loesch et al., 2004).

Estas criangas e jovens tendem a apresentar hipotonia muscular, macrocefalia,
testa alta e proeminente, orelhas compridas e proeminentes, filtro nasal longo, palato
ogival ("céu da boca”) muito alto ou palato fendido, ma oclusao dentaria, palpebras
caidas, hiperextensibilidade dos dedos, especialmente das maos (fraqueza articular),
mas também de outras articulacbes podendo provocar deslocamentos articulares,
escoliose, pés “chatos”, pele fina e suave nas maos, em bebés apresentam a cabeca,
as maos e 0s pés grandes e macroorquidismo (Boy et al., 2001; Cohen et al., 2002;
Weksberg, 2002; Cornish, Levitas & Sudhalter, 2007; Carvajal & Aldridge, 2011).

Rapazes Raparigas com
Carateristicas Fisicas Mutagdo Pré- mutacéo completa
Completa Mutagéo

Face alongada 50% 20% 48%
Orelhas proeminentes 69% 50% 68%
Palato alto 62% 40% 53%
Hiperextensibilidade dos dedos 72% 70% 60%
Polegares junto da pele 55% 50% 38%
Pele das méos fraca e fina 22% 10% 15%
Calos nas méos 13% 0% 0%

Pés chatos 72% 80% 60%
Sopro cardiaco 1% 0% 0%

Macroorquidismo 39% 30% | 0 -

Tabela 2 Incidéncia de carateristicas fisicas presentes em rapazes e raparigas antes
da puberdade. (Hagerman, 2002, p. 11)
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Rapazes Raparigas com
Carateristicas Fisicas Mutacao Pré-Mutacao mutacdo
Completa completa
Face alongada 80% 83% 59%
Orelhas proeminentes 66% N&o observavel 30%
Palato alto 63% N&o observavel 81%
Hiperextensibilidade dos dedos 49% 17% 30%
Polegares junto da pele 48% 17% 30%
Pele das maos fraca e fina 22% 0% 11%
Calos nas méaos 52% 0% 0%
Pés chatos 60% 17% 26%
Sopro cardiaco 29% 33% 19%
Macroorquidismo 92% 83% | -

Tabela 3 Incidéncia de carateristicas fisicas presentes em rapazes e raparigas depois
da puberdade. (Hagerman, 2002, p. 11)

Estas carateristicas surgem em rapazes com mutacdo completa e pré-mutacao e
raparigas com mutacdo completa. As percentagens de incidéncia destas carateristicas
sdo diferentes em rapazes com mutacdo completa e pré-mutacdo. Como se verifica na
tabela 2 e 3, rapazes com a mutacdo completa apresentam mais carateristicas fisicas
do que rapazes com pré-mutacao. Ja as raparigas com mutacdo completa apresentam
percentagens de incidéncia de carateristicas fisicas menores do que os rapazes. A
incidéncia destas carateristicas altera-se também de acordo com a fase de

desenvolvimento em que a criangal/jovem se encontra.

5. Caracteristicas do desenvolvimento

5.1 Cognicéo

Muitas pessoas com a sindrome de X-Fragil apresentam fragilidades cognitivas
gue se expressam atraves de problemas no pensamento, na resolugéo de problemas,
compreenséo de conceitos, processamento da informacdo e inteligéncia global. Até
80% dos individuos do sexo masculino com SXF apresentam atraso cognitivo

(Carvajal & Aldridge, 2011).
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Muitas criangas do sexo masculino e algumas do sexo feminino, séo descritas
como tendo uma perturbacdo ndo progressiva que se torna evidente durante a
infancia, com dificuldades de adaptagdo ao meio e uma pontuacéo de QI abaixo de 70
(Carvajal & Aldridge, 2011). O QI dos homens com SXF normalmente situa-se entre 0s
20 e os 70, j& no caso das mulheres este valor encontra-se entre os 50 e os 70 (Cohen
et al., 2002). No caso das mulheres, mesmo que estas ndo apresentem atraso mental,
tendem a identificar-se défices especificos ao nivel da capacidade visuo-espacial,
atencdao e func¢des executivas (Mazzocco, 2000).

Como se pode verificar na seguinte tabela, as pessoas com sindrome de X-

Fragil podem apresentar no seu perfil cognitivo pontos fortes e pontos fracos.

Pontos fortes Pontes fracos

Competéncias verbais: recetivas e | Atraso de linguagem (perseveracao,
expressiva, compreensao discurso  impulsivo e capacidades

pragmaticas pobres)

Memoéria a curto e longo prazo para | Meméria a curto e longo prazo para

aquisicao, informacdes significativas informacao abstrata

Bom reconhecimento facial Problemas de atencéo e concentracéo

Compreensdao e reconhecimento das | Aritmética

emocdes dos outros

Tabela 4. Perfil cognitivo de criangcas com sindrome de X-fragil (Cornish, 2000).

As pontuacdes nos testes de QI podem encontrar-se em quatro niveis: Leve (Ql
de 55-69), moderado (QIl de 40-45), severo (Ql de 25-39), ou profundo (QI inferior a
25). As criangas com sindrome de SXF demonstram avangos no desenvolvimento mas
a um ritmo mais lento e com resultados finais mais baixos do que criangas com
desenvolvimento normal.

Até a idade pré-escolar a crianga com mutacdo completa do gene X-fragil denota
um nivel de desenvolvimento equivalente a um terco ou a metade do que seria
esperado para criangcas da mesma faixa etaria e com um desenvolvimento normal
(Botell et al., 2006).
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As criancas dos 6 aos 10 anos apresentam uma lentificacdo do desenvolvimento
cognitivo, 0o que evolui para estagnacdo a partir desta idade, causando um QI

diminuido nos anos pubertais.

5.2 Linguagem, Fala e Comunicagao

Por volta dos 2/3 anos de idade verifica-se um atraso da linguagem (Abbeduto et
al., 2007).

Geralmente, as criancas com SXF apresentam um atraso significativo na
linguagem e aquisi¢do da fala, quando comparadas com criangas da sua faixa etaria
sem a Sindrome (Carvajal & Aldridge, 2011).

A fala e a linguagem séo condicionadas desde cedo durante o desenvolvimento
da crianca, devido a ocorréncia de otites serosas que dificultam a audicdo. Por outro
lado, alguns problemas orais e sensoriomotores podem comprometer a diccdo, a
articulacéo das palavras e as sequéncias da fala. Devido ao seu palato arqueado e a
ma oclusdo, também a articulacao oral sera afetada (Munir et al., 2003).

Os problemas de linguagem mais comuns sdo a linguagem tangencial,
linguagem perseverativa, discurso repetitivo (Boy et al., 2001; Sudhalter & Belser,
2001), ecoldlia e discurso r4pido e pouco fluente (Yonamine & Silva, 2002). A
linguagem tangencial relaciona-se com respostas, questdes ou comentarios sem
sentido no contexto de uma conversa. Por sua vez, a linguagem perseverativa ocorre
guando tépicos favoritos sdo impulsivamente reintroduzidos numa conversa,
independentemente do contexto, presumivelmente porque esses tdpicos provocam
menos ansiedade social do que a informacdo desconhecida (Suldhater & Belser,
2001). O discurso repetitivo é caracterizado pela repeticdo de sons ou frases dentro ou
fora de um contexto da conversa. Num estudo realizado por Suldhater & Belser (2001),
este discurso surge por um estado de ativacao geral do sistema nervoso que se reflete
no comportamento, na atividade psicolégica e na experiéncia emocional. Este estado
de ativacdo provoca nos portadores de X-Fragil muitos sintomas de ansiedade,
principalmente quando estédo envolvidos numa conversa em que ha contato visual.

E importante salientar que pessoas com SXF apresentam também défices na
aquisicao de vocabulario e de capacidades expressivas e recetivas da sintaxe (Murphy
& Abbeduto, 2003).

As razles para as altas taxas destes problemas, especialmente em criancas do

sexo masculino com X-Frégil, ainda ndo séo totalmente compreendidas. No entanto, é
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provavel que estes problemas estejam associados com aspetos como a dificuldade em
manter o contato visual, a coordenacdo de sintaxe, semantica e pragméatica de
comunicacdo, que promovem ansiedade e geram uma falha para exprimir
adequadamente as respostas verbais (Cornish et al., 2004).

Devido as dificuldades ao nivel da linguagem, bem como as competéncias
cognitivas e sociocognitivas, a comunicacdo é uma area bastante afetada nesta
perturbacdo. Esta area implica a utilizacdo de muitas formas de expressdo e
comunicacdo, compreensao e interacéo interpessoal que se encontram, de forma mais
ou menos grave, afetadas (Carvajal & Aldridge, 2011). Segundo Yonamine & Silva
(2002), é possivel observar um significativo atraso na aquisicdo e desenvolvimento da

comunicagao.

5.3 Atencao e memoéria

As criancas e jovens com X-Fragil apresentam grandes dificuldades em manter a
atencdo e concentracdo. Estas dificuldades impossibilitam a focalizacdo na tarefa
devido a facil distracdo perante os estimulos externos (Carvajal & Aldridge, 2011). Os
individuos com SXF demonstram bastante dificuldade em controlar a sua atencéo, o
gue gera uma incapacidade para inibir comportamentos repetitivos (Wilding et al.,
2002).

Relativamente & meméria, nem todas as pessoas com SXF apresentam as
mesmas dificuldades. Assim, os homens apresentam maiores facilidades no que
concerne a memoria a longo prazo e nas respostas a longo prazo para informagéo
contextualizada, como é o caso da memodria para faces e histérias (Turk & Cornish,
1998; Munir, Cornish & Wilding, 2000). A maior dificuldade encontra-se ao nivel da
memoaria de trabalho visuo-espacial, onde é possivel denotar um défice especifico na

memodria visual (reconhecimento de objetos) (Mazzocco et al, 1993; Kirk et al., 2005).

5.4 Processamento Numérico e Aritmética

A aritmética € um problema comum e grave em criangas com SXF, visivel nas
dificuldades no processamento sequencial e informacg&o abstrata, ou seja, trata-se de
um défice especifico para além das dificuldades de aprendizagem. Na verdade, os

problemas numeéricos tendem a surgir muito cedo, na idade pré-escolar. Assim, torna-
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se essencial que as intervenc¢des sejam 0 mais precoces possivel para que se possa

estabelecer a formacgdo de conceitos basicos e conceitos numéricos nestas criancas

(Cornish, 2004). E importante referir que, nas raparigas, estas dificuldades s&o as que

mais se verificam e sdo visiveis aquando a sua entrada na escola (Cornish et al.,

2007).

6. Carateristicas Comportamentais e Emocionais

Como podemos verificar na tabela 5 e 6, estas carateristicas verificam-se em

diferentes percentagens conforme o grau de comprometimento da crianca/jovem

(mutacdo completa ou pré-mutacéo) e conforme o estadio de desenvolvimento destas

criancas/jovens, Ser rapariga ou rapaz também define uma menor ou maior

probabilidade de se verificarem estas carateristicas.

Rapazes Raparigas com

Carateristicas Comportamentais Mutacio Pré-Mutacao mutacéo

Completa completa
Agitar as maos 83% 70% 40%
Morder as maos 56% 10% 20%
Hiperatividade 70% 30% 55%
Perseveracéo 85% 90% 70%
Agressividade 42% 10% 28%
Timidez 73% 80% 83%
Ansiedade 68% 90% 58%
Ataques de panico 25% 30% 25%
Pobre contacto ocular 86% 70% 73%
Explosdes violentas 14% 0% 3%
Defensividade tactil 81% 60% 68%

Tabela 5 Incidéncia de carateristicas comportamentais presentes em rapazes e
raparigas antes da puberdade. (Hagerman, 2002, p. 11)
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Rapazes Raparigas com

Carateristicas Comportamentais Mutacao Pré-Mutacao mutacao

Completa completa
Agitar as maos 82% 17% 26%
Morder as maos 64% 17% 22%
Hiperatividade 64% 67% 19%
Perseveracao 100% 75% 67%
Agressividade 55% 67% 15%
Timidez 61% 100% 96%
Ansiedade 79% 100% 81%
Ataques de panico 39% 25% 33%
Pobre contacto ocular 98% 67% 96%
Explos6es violentas 42% 20% 4%
Defensividade tactil 86% 60% 70%

Tabela 6 Incidéncia de carateristicas comportamentais presentes em rapazes e
raparigas depois da puberdade. (Hagerman, 2002, p. 59)

O comportamento de individuos com sindrome do X-Fragil € caracterizado por
hipersensibilidade a estimulos visuais e tacteis, defensibilidade tactil, pobre contacto
ocular, caracteristicas autistas, ansiedade, irritabilidade, inflexibilidade e perturbacdo
do comportamento (Boy et al., 2001; Carvajal & Aldridge, 2011).

E comum também, nestes individuos um comportamento agressivo (50% dos
adolescentes e adultos do sexo masculino com SXF), (Hagerman, 2002), que fogem
ao seu préprio controlo e podem ser frequentes quando estes se encontram mais
ansiosos ou perante situagbes de frustracdo. Estes comportamentos podem ser
gerados contra o préprio individuo, como forma de autoagressdo (Symons et al.,
2003).

O comportamento de autoagressdo no sexo masculino é caracterizada pelo
bater em si mesmo, normalmente na cabeca, bem como nas méos e bracos, esfregar-
se de forma violenta e arranhar-se. No sexo feminino, o comportamento mais
frequente é o arranhar-se (Symons et al., 2003; Hall, Lightbody & Reiss, 2008). Para
além da autoagressdo, sdo descritos também comportamentos obsessivos e de
ansiedade que podem resultar em hiperatividade (Boy et al., 2001).

A Hiperatividade ou Hiperatividade com Défice de Atencdo verifica-se em 70-
90% dos rapazes e em 30-50% das raparigas (Carvajal & Aldridge, 2011). Estas

criangas encontram-se hipervigilantes e sensiveis a estimulos do ambiente, muitas
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vezes esta hipervigilancia leva a comportamentos de irritabilidade e ansiedade face a
novas situagcbes, novas pessoas ou a transicdes de uma atividade para outra
(Shanahan et al., 2004).

Devido a este afastamento de novas pessoas, ao pobre contato ocular, aos
severos défices de interagdo social, perseveracdo de comportamentos e linguagem e
comportamento estereotipado, como 0s movimentos involuntarios e o morder as maos,
cerca de 25-35 por cento das criancas e jovens com Sindrome de X-Fragil tém um
diagnostico de autismo (Roberts et al., 2007). No entanto, é importante referir que
muitas destas criancas ndo sdo autistas porque se interessam pelas pessoas e
mantém rela¢gbes sociais, por outro lado, cerca de 50-90 por cento destas apresentam
pobre contato ocular, movimentos involuntarios e mordedura das maos mas nao sao
autistas (Carvajal & Aldridge, 2011).

Tende também a existir nestas criancas e jovens um humor instavel. Muitas
vezes, a momentos de alegria e descontracdo seguem-se outros momentos de
agressividade fisica e verbal. E de notar a dificuldade em autocontrolar-se e a
impulsividade que podem resultar em episddios explosivos em diversas situacfes do
guotidiano (Amiri et al., 2008; Carvajal & Aldridge, 2011; Cornish et al, 2002).

E importante referir que estas carateristicas se verificam em diferentes
percentagens conforme o grau de comprometimento da crianca/jovem (mutacdo
completa ou pré-mutacdo) e conforme o estadio de desenvolvimento destas
criancas/jovens, Ser rapariga ou rapaz também define uma menor ou maior

probabilidade de se verificarem estas carateristicas.

7. Comorbilidades e doencgas associadas

A esperanca média de vida dos portadores da Sindrome de X-Fragil é
considerada normal. No entanto, estes individuos apresentam diversos problemas de
salde associados a Sindrome de X-Fragil (Waldstein & Hagerman, 1988).

Durante a infancia podem ocorrer problemas alimentares como vémitos
associados ao refluxo gastrico esofagico, que tendem a ser menos frequentes com o
avanco da idade (Goldson & Hagerman, 1993).

Podem ocorrer também ao nivel neuroldgico, episodios de convulsdes em cerca
de 20% dos portadores de X-Fragil. Estas convulsdes iniciam-se na infancia e tendem
a melhorar na adolescéncia, apesar de em alguns casos continuarem a verificar-se na
idade adulta (Berry-Kravis, 2002).
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A nivel oftalmoldgico, cerca de 26% dos portadores da Sindrome de X-fragil
podem apresentar estrabismo e erros refrativos, mais particularmente hiperopia e
astigmatismo (Maino et al., 1990; Hatton et al., 1998).

As alteracbes na estrutura facial pode também originar complicacdes médicas
como € o caso das otites médias, que ocorrem em 60-80% dos portadores de SXF.
Estes individuos podem também apresentar sinusites recorrentes. As otites e as
sinusites, tendem a resolver-se com o tempo, perto dos 5-6 anos (Penagarikano et al,
2007).

A nivel cardiovascular, o problema mais comum é o prolapso da valvula mitral
gue é pouco frequente na infancia mas pode ocorrer em cerca de 50% dos adultos,
incluindo mulheres (Hagerman, 2002b). Para além disso, estes doentes apresentam
também hipertensao arterial, bastante comum em adultos (Hamlin et al., 2012).

Os portadores desta Sindrome apresentam ainda problemas a nivel
genitourinario, nomeadamente o macroorquidismo que se apresenta como a anomalia
mais frequente nos homens que tem uma prevaléncia de 80 a 90% dos adolescentes e
adultos (Sullivan et al., 2006). Podem ocorrer ainda episddios frequentes de enurese
guer em rapazes como em raparigas, devido a dificuldade que os portadores da SXF
apresentam para controlar os esfincteres (Sullivan et al., 2006).

A nivel muscoesquelético, a complicacdo ortopédica mais comum é a
hiperextensibilidade articular. Assim, as articulacbes dos dedos das maos séo
hiperextensiveis em 70% das criancas. Nos adultos a prevaléncia para esta
complicacdo é de 30%. O pé chato ocorre também em cerca de 80% dos homens
jovens e em 60% dos mais velhos (Merenstein et al., 1996).

Estes individuos apresentam ainda complicagbes endocrinolégicas. Nas
mulheres com mutacdo completa, verificou-se uma puberdade precoce (Butler &
Najjar, 1988; Kowalczyk et al., 1996; Moore et al., 1990; Corrigan et al., 2007). Para
além da puberdade precoce, mulheres com pré-mutagdo apresentam também uma
menopausa prematura (Sullivan et al., 2006). Os problemas emocionais em mulheres
com mutacdo completa e pré-mutacao tendem a apresentar um risco elevado, gerando
sentimentos como a ansiedade, depresséo e alteracdes de humor, principalmente em

alturas de mudancas hormonais e durante o periodo menstrual (Sullivan et al, 2006).
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8. A familia de criangcas com a Sindrome de X-Fragil

A presenca da Sindrome de X-Fragil num membro de uma familia, como
gualquer outra deficiéncia, causa um grande impacto. (Carvajal e Aldridge, 2011).

Normalmente, os membros mais afetados sdo os pais, que sofrem com as
dificuldades dos seus filhos. Como tal, diversos estudos estudaram a relagao entre o
stress parental e as carateristicas da SXF e verificou-se que o SXF causa stress
parental significativo, principalmente nas méaes. (Olsson et al., 2001; VonGontardet al.,
2002)

Quando o individuo é portador da mutacdo completa, nos primeiros meses apos
0 nascimento tudo parece normal. No entanto, mais tarde surgem 0s primeiros sinais
de que algo esta errado e a familia foca-se no atraso do desenvolvimento da crianca
(Bailey et al., 2000; 2003). Normalmente é a mae que comeca a perceber as primeiras
limitacGes, comparando a sua crianca a outras da mesma idade (Bailey et al., 2000).

Durante a busca incessante de respostas, ocorrem sentimentos de ansiedade,
frustracdo e incompreensao (Bailey et al., 2003). Muitas vezes estes pais tém uma
percecdo negativa de si mesmos, sente-se sozinhos e desapoiados e tendem a culpar-
se pelas dificuldades dos filhos, ficando muitas vezes centrados nessas dificuldades
(Bailey et al., 2000).

A interacdo com a crianca muitas vezes é influenciada pelas caracteristicas do
seu comportamento (Hessl et al., 2001). Johnston et al., (2003), concluiram que os
problemas de comportamento da crianca com a SXF s&o determinantes para o
desenvolvimento de sentimentos de stresse na mae.

Estudos recentes em Portugal demonstram que 0 percurso escolar e o
diagnéstico da SXF sdo momentos muito significativos na vida destas familias. O
estado emocional das méaes altera-se de acordo com as mudangas que ocorrem no
percurso de desenvolvimento do seu filho portador desta perturbacdo (Velhinho &
Franco, 2013).

As mdaes de criangcas com SXF relatam que estas criangcas necessitam de
estratégias de apoio muito diferenciadas. Estas maes conseguem identificar pontos
fracos e pontos fortes dos seus filhos. Ja os pais tendem a atribuir a responsabilidade
da educacgéo as maes. Relativamente ao apoio social, que é fundamental no percurso
de vida destas criancas e respetivas familias, demonstra ser dificil a inclusdo destas

criancas no sistema educativo (Morais, 2012).
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Franco (2013), considera a importancia dos primeiros sinais e suspeitas
relatadas pelas familias para que o diagnéstico ndo seja tardio. Neste processo de
adaptacdo a um diagnéstico dificil de aceitar pelos pais, podem ocorrer “sentimentos
de isolamento e condi¢des emocionais disruptivas” dos mesmos (Franco, 2013, p.
138).

Estes pais devem ser acompanhados durante o processo de adaptacdo. Devem
ainda ser promovidas formas de suporte social, formal e informal. Uma das grandes
preocupacdes dos pais apés o diagndstico € a entrada do filho na escolaridade basica.
Posteriormente vem a transi¢cdo para o segundo ciclo do ensino basico que também
representa um grande desafio devido as mudancas na organizacdo educativa
(Franco, 2013)

Todas as transi¢cdes escolares que ocorrem na vida destas criancas e jovens é
um marco muito importante na vida destas familias. Por fim, as preocupacbes em
relacdo ao futuro dos filhos é também um momento de muita ansiedade para os pais
(Franco, 2013).
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Capitulo Il — Diferencas de género entre mées e pais relativamente a deficiéncia

Este capitulo pretende apresentar o estado da arte relativamente as diferencas
de género entre méaes e pais com filhos com deficiéncia.

Estas diferencas podem ser encontradas sobretudo nas relacbes, nas
expetativas em relacdo aos filhos, nos cuidados prestados, nos niveis de stress
parental e ansiedade, estratégias de coping e apoio social. Estas diferencas seréo

descritas de seguida:

1. Relacbes

1.1 Mae/Pai — Filho
Bristol et al. (1988), Kersh et al. (2006) e Pelchat et al., (2003), desenvolveram

estudos que pretendiam explorar as diferencas nas relacdes de maes e pais com 0s
seus filhos deficientes. Assim, de acordo com os resultados obtidos por Pelchat et al.,
(2003), indicaram que as maes sdo menos exigentes com os filhos do que os pais.
Também o estudo de Bristol (1988), conclui que os pais de criancas com deficiéncia
mostraram menos envolvimento na relacdo com o filho, devido aos seus problemas,
do que as maes.

E de salientar que, no estudo de Kersh et al. (2006), as médes demonstram uma

maior eficicia parental do que os pais.

1.2 Relag&o conjugal e familiar
Lee (2009), verificou que as maes de criangcas com autismo relataram uma maior

facilidade de relacdo conjugal do que os pais. No entanto, 0s pais demonstram um

nivel de adaptagéo a familia mais elevado do que as mées (Dewey & Crawford, 2007).

2. Expetativas

As expetativas foram estudadas por Pelchat et al., (2003). O seu estudo teve
como principais objetivos comparar as diferengas e semelhancas entre pais e maes de
criancas deficientes em relacéo a papéis reais e esperados. Os resultados do estudo

revelaram que as expetativas dos pais em relacéo ao filho sdo mais dificeis de cumprir
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do que as das mées. Para além disso, as expetativas dos pais centram-se mais em

atividades externas do que aos cuidados béasicos prestados a crianca.

3. Cuidados a crianga

De uma forma geral, os estudos que pretendem explorar a questado dos cuidados
prestados a crian¢a, demonstram que as maes sao as principais cuidadoras dos filhos,
ocupando a maior parte do seu tempo a prestar-lhe os cuidados necessarios.

Estes resultados séo possiveis de verificar nos estudos de Neely-Barnes & Dia
(2008) que demonstram que as maes tém percecdes mais positivas da prestacdo de
cuidados ao filho do que os pais. Maes de criancas autistas também assumem um
maior nimero de tarefas de cuidado aos filhos (Head & Abbeduto, 2008). De acordo
com o estudo de Gupta & Kaur (2010), é possivel concluir que as maes passam mais

tempo a cuidar dos filhos do que os pais.

4. Depressao

Bristol et al., (1988), com 0 objetivo de analisar o impacto da deficiéncia no
casal, verificou que maes de criancas com deficiéncia relatam um maior nimero de
sintomas depressivos do que os pais. Os mesmos resultados foram observados
também nos estudos de Davis & Carter (2008), Head & Abbeduto (2007) e Walker
(2008).

Em progenitores de criancas com PHDA é também possivel verificar um maior
nivel de depressdo em maes do que em pais (Walker, 2008)

De acordo com os estudos realizados sobre a depressédo em progenitores de
criangas com autismo, verificou-se que sdo também as maes que demonstram
maiores niveis de depressao e ansiedade quando comparadas com os pais (Hastings
et al, 2005; Lee, 2009).

5. Stress Parental e Ansiedade

Segundo Abidin (1995), o stress parental é multideterminado, pois decorre de
caracteristicas relacionadas com o0s pais, caracteristicas da crianca, e fatores

situacionais, correspondendo ao resultado de uma série de avaliagdes feitas pelos
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pais, tendo em conta o seu nivel de envolvimento com o papel parental e das
situagdes com que sdo confrontados. Quando os niveis de stress parental s&o
adequados, este constitui-se como uma variavel motivacional que fornece energia aos
pais para utilizarem os recursos disponiveis a realizacdo do seu papel parental. Por
outro lado, niveis de stress parental demasiado elevados podem comprometer a
gualidade da parentalidade o que, por sua vez, pode gerar problemas no
funcionamento da crianga.

Relativamente as carateristicas da crianca, podem apresentar-se como fatores
de stress parental:

a)A capacidade de adaptacao da crianca;

b) O grau de exigéncia que uma crianca pode apresentar na relagdo com
0s pais;

¢) O seu nivel de comportamento disruptivo.

As carateristicas dos pais tendem a incidir sobre o seu nivel de depressividade,
o vinculo com o filho, o relacionamento com o cénjuge e o senso de competéncia
como pai. A nivel de stress situacional verificam-se como fatores de stress a mudanca
de emprego, o casamento, o divorcio ou morte de um familiar (Abidin, 1995).

E importante referir que, de acordo com a literatura, é possivel verificar
diferentes niveis de stress parental entre pais com filhos que tenham problemas de
desenvolvimento e pais com filhos com um desenvolvimento normal. Beckman (1991),
verificou que pais de criancas com problemas de desenvolvimento apresentam niveis
mais elevados de stress do que pais com filhos com um desenvolvimento normal.

Beckman (1991), realizou um estudo que pretendia comparar experiéncias de
stress, exigéncias de cuidado, experiéncia e apoio social de pais com e sem criangas
com deficiéncia. O estudo incluiu 54 mées e 54 pais de criancas com idades
compreendidas entre os 18 e 0s 72 meses, com e sem deficiéncia. Os resultados da
sua investigagao revelaram que as maes de criangas com deficiéncia sofrem de um
maior stress parental do que os pais.

Oelofsen e Richardson (2006), também exploraram o stress parental. A sua
investigacao incidiu sobre a analise do stress parental em 59 familias de criangcas com
perturbacbes de desenvolvimento e 45 familias de criangas com desenvolvimento
tipico em idade pré-escolar. Os resultados demonstram que as mées (84%) relataram
um indice de stress parental superior ao dos pais (67%).

Gupta & Kaur (2010), tentaram perceber qual o nivel de stress parental em pais

de criancas com deficiéncia na adaptacdo a escola. O seu estudo teve como

27



participantes 102 pais de criangas com deficiéncia. Os resultados apontam para niveis
de stress parental mais elevados em mées do que em pais de criancas com
deficiéncia.

Walker (2000) realizou um estudo comparativo dos niveis de stresse percebidos
entre maes e pais de criangas com Défice de Atencao e Hiperatividade, criancas com
perturbacdo no desenvolvimento e criancas com desenvolvimento normal. Os
resultados obtidos mostraram que o0 stress em méaes e pais tém origem em diferentes
problemas. Nas maes o0s niveis elevados de stress estdo relacionados com a
adaptacao dos filhos. Ja os pais apresentam niveis mais elevados de stress no que
respeita a sua relacao com os filhos.

Relativamente as diferencas entre maes e pais de criangcas com autismo, é
possivel verificar que as méaes relatam um maior nivel de stress do que os pais quando
€ necessario socorrer o filho (Davis & Carter, 2008; Head & Abbeduto, 2007). Para
além disso, relatam que o que lhes provoca muitas vezes mais stress ainda € a
dificuldade na relagdo entre o pai e o filho (Davis & Carter, 2008).

E ainda de salientar que o stress materno tem como causa, muitas vezes, 0s
problemas dos filhos e a depressao do marido (Hastings et al., 2005).

Relativamente a ansiedade, as maes de criancas autistas assumem um maior
numero de tarefas de cuidados ao filho, trabalhos domésticos tradicionais, o que
provoca maior nivel de ansiedade do que nos pais (Head & Abbeduto, 2007).

No estudo de Davis e Carter (2008), relativo ao autismo, € possivel verificar que
0s pais relatam elevados niveis de angustia no que concerne a funcionalidade da sua
relacdo com os filhos.

Relativamente ao Sindrome de X-Fragil, o estudo de Head & Abbeduto (2007),
conclui que as méaes possuem um maior risco de dificuldades funcionais e altos niveis
de ansiedade do que os pais.

De uma forma geral, podemos verificar que 0 stress parental e a ansiedade

tendem a assumir niveis mais elevados nas maes do que nos pais.

6. Estratégias de coping

Relativamente as estratégias de coping, de uma forma geral, as mées tendem a
adotar uma maior diversidade de estratégias do que os pais. De acordo com 0s
resultados obtidos por Lee (2009), é possivel verificar que as maes relatam niveis

mais elevados de mecanismos de defesa em tempos de crise do que os pais. Para
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além disso, as mées tendem a adaptar mecanismos como o apoio formal (profissional)
e o apoio informal (pares, familia), a espiritualidade, a sua autoandlise, considerando a
importancia de manter uma autoestima positiva e um bem-estar psicoldgico.

Para reforcar estes resultados, também no estudo de Dewey & Crawford (2007),
€ possivel verificar que as maes demonstram niveis mais elevados de estratégias de
coping do que os pais. E de acrescentar que as maes demonstram valores mais
elevados do que os pais em elementos significativos da vida. O que parece estar
relacionado com uma maior capacidade de adaptacdo por parte das maes a novas

situacoes.

7. Apoio Social

Relativamente ao apoio social, & de referir que as maes tendem a ser melhores
comunicadoras interpessoais e de grupo do que os pais (Pelchat et al., 2003). De
acordo com o estudo de Kersh et al (2006), as maes encontram maior apoio nas suas
autoavaliacbes de maternidade provenientes do casamento, enquanto que 0s pais se
apoiam em fontes externas ao casamento, refugiando-se na companhia de amigos e

nas atividades do quotidiano.
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[I2 Parte - Estudo Empirico

Capitulo Ill = Enquadramento e Objetivos do Estudo

Apesar de alguns autores se debrucarem sobre o estudo das familias de
criancas e jovens com a Sindrome de X-Fragil, os resultados mostram-se ainda
insuficientes para compreender o impacto que esta perturbacdo tem nas familias.
Assim, torna-se cada vez mais importante o estudo das familias para que se possa
intervir no sentido de facilitar o processo de inclusédo destas criancas e jovens.

Em Portugal, diversos estudos tém incidido nos percursos inclusivos e na
caraterizacdo destas familia (Franco, 2013; Morais, 2011; Pereira, 2011; Velhinho,
2013). No entanto, nenhum deles incidiu sobre a influéncia das diferencas de género
na Sindrome de X-Fragil. Reconhecendo a importancia das questdes de género no
estudo de vérias ciéncias, nomeadamente na Psicologia, pretendeu-se estudar essas
diferencas na Sindrome de X-Fragil.

A pergunta de investigacao surgiu a partir do estudo realizado por Franco (2013)
acerca das familias de criancas portadoras da SXF em que foram recolhidas 60
entrevistas a pais e mées e em que constava a pergunta de investigacdo do presente
estudo “Na sua opinido existem diferengas na forma como pais e maes lidam com a
situacao?”.

Adotou-se uma metodologia de natureza qualitativa utilizando a Grounded
Theory, realizando-se a recolha de dados através de uma entrevista aberta para que
fosse possivel recolher o maximo de informagéo.

O principal objetivo do presente estudo foi perceber se, na opinido dos pais e
das maes, ha diferencas na forma como estes lidam com o desenvolvimento do seu

filho com a Sindrome de X-Fragil e quais sdo essas diferencas.
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Capitulo IV — Metodologia

1. Participantes
Participaram neste estudo 5 maes e 7 pais de criancas e jovens portadores de

mutacdo completa da Sindrome de X-Fragil de diferentes regides do pais. Estes pais e
mées possuem idades compreendidas entre 0os 32 e 0s 46 anos. Relativamente as
habilitacdes académicas, trés maes possuem o ensino secundario, dois pais possuem
0 9.° ano de escolaridade, um pai possui o 8.° ano, duas maes e trés pais sao

licenciados e um pai possui 0 mestrado.

2. Metodologia Grounded
A Grounded Theory foi uma metodologia de natureza qualitativa originalmente

desenvolvida por Glaser e Strauss em 1967 que permite a constru¢do de uma teoria
através da andlise sistematica de dados (Strauss & Corbin, 1994). A Grounded Theory
tem vindo a ser, progressivamente, uma das metodologias qualitativas mais utilizadas
pelos pesquisadores na area das ciéncias sociais e humanas (Fernandes & Maia,
2001).

Com esta metodologia pretende criar-se uma ligacdo mais préxima entre a teoria
e a realidade estudada, tendo em conta o papel ativo do investigador (Charmaz,
2006). Para além disso, foca-se na dimensdo humana da sociedade, no significado
atribuido pelas pessoas a sua vida e nos aspetos subjetivos da vida social. Visa assim,
compreender a realidade a partir da percecao ou significado que determinado contexto
ou objeto tem para a pessoa, 0 que permite gerar conhecimentos, aumentar a
compreensdo sobre estes e proporcionar um guia significativo para a acéo (Layder,
1993).

E ainda de salientar que esta metodologia pretende a construcio da teoria e ndo
a verificacdo da mesma. Assim, o principal objetivo da Grounded Theory é descobrir
novas teorias, conceitos e hipéteses com base nos dados que sao recolhidos pelo
investigador, em vez de serem utilizados dados ja existentes e predeterminados
(Fernandes e Maia, 2001).

A Grounded Theory ndo parte de teorias ja existentes, fundamenta-se nos dados

recolhidos no contexto social. Esta recolha n&o tem como objetivo confirmar ou refutar
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0 produto das pesquisas mas tenta acrescentar novas perspetivas para melhor
compreender o objeto estudado (Fernandes & Maia, 2001).

Assim, é importante referir que a revisdo da literatura, nesta metodologia, ndo é
0 primeiro passo do processo de pesquisa. Sao os dados recolhidos que direcionardo
o0 investigador para as pesquisas a realizar na literatura. Para além disso, as hipoteses
sdo criadas apenas no processo de recolha e analise dos dados e nao antes do
trabalho de campo. Nesta metodologia os dados séo recolhidos e analisados de forma
simultanea, e as primeiras reflexdes sdo descritas logo apds o inicio da fase de
recolha. Ou seja, realiza-se uma analise e comparacao constante dos dados. Esta
andlise constante permite ao investigador procurar novas informacdes que surgem
pela entrada de novos dados (Corbin & Strauss, 2008).

Pretende-se construir a teoria através de uma recolha e andlise sistematica dos
dados com orientacdo do investigador com vista a producdo do conhecimento com
base num processo indutivo. E através deste processo indutivo que os dados
gualitativos se recolhem, analisam e conceptualizam gerando a teoria, sem que haja
interferéncia de teorias ja existentes (Corbin & Strauss, 2008). Consequentemente, 0
uso da literatura antes e durante a analise € limitado, para que ndo haja uma grande
influéncia na percecdo do investigador, visto que a literatura pode desviar a atencao
do investigador na descoberta e exploracdo de novas dimensbes do fenédmeno
estudado (Strauss & Corbin, 1994).

Esta metodologia sofreu influéncias do interacionismo simbdélico dos e da énfase
ao significado das coisas (instituicdes, pessoas) enquanto elementos da interacao
social. Recorre a um processo interpretativo para que se possam construir 0s
significados (em que o investigador tem um papel fundamental) e a importancia de
determinar qual o significado que as pessoas atribuem as coisas para determinar qual
0 comportamento adotado perante elas (Pires, 2001). Para os interacionistas
simbdlicos, o significado € um dos principais elementos para compreender o
comportamento humano, as interacdes e 0s processos. Desta forma, para alcancar
uma total compreensdo do processo social, o investigador precisa captar os
significados que séo experienciados pelos participantes num contexto particular (Jeon,
2004).

Neste tipo de abordagem ndo se determina um numero de sujeitos que
participam na recolha de informacdo. Este limite € estabelecido de acordo com o
principio de saturacdo e amostragem tedrica, sendo que a ultima é caraterizada pelo

processo de recolha de dados para gerar teorias (Charmaz, 2006).
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E importante referir que nesta metodologia, apesar de nada estar previamente
definido, é necessario que o investigador tenha sensibilidade teorica. Isto é, antes de
iniciar a recolha de informacdo o investigador deve ter um grau desejavel de
conhecimento acerca do que se vai estudar, para que possua um estado de alerta
para os temas da investigacdo (Goulding, 2002)

Os procedimentos utilizados (recolha, codificacdo e analise de dados) além de
bem definidos, conduzem a uma interpretacéo rigorosa e precisa para determinar os
eventos que possam gerar categorias. A recolha de dados é realizada até se atingir a
saturacao teorica, ou seja, a repeticdo ou auséncia de novas categorias de dados (Fig.
2) (Fernandes & Maia, 2001).

Apesar do processo de interpretacdo ser rigoroso, esta metodologia permite
também uma certa criatividade que se torna fundamental na construcédo da teoria. Esta
criatividade permite uma sensibilidade tedrica que facilita a capacidade para dar
sentido e significado aos dados, estimulando a formulacdo de questdes que é
favoravel ao método de comparacao constante que se torna central no decorrer do
processo da investigacao (Fernandes & Maia, 2001).

Os dados podem ser recolhidos através de entrevistas e observacdes. A
entrevista tem a particularidade de oferecer flexibilidade ao entrevistado para
esclarecer os pontos que ache fundamentais para a compreensao da realidade que se
investiga. Para além disso, através do comportamento ndo-verbal do entrevistado, é
possivel verificar a fidelidade das respostas dadas. A entrevista pode ser estruturada,
semiestruturada ou livre. O nimero de participantes ndo é predeterminado, ele vai-se
construindo a medida que os dados sdo recolhidos e analisados e termina quando se
alcanca a saturacao tedrica (Fernandes & Maia, 2001).

As abordagens qualitativas tém sido alvo de varias criticas devido a sua
credibilidade cientifica. Assim, os autores da Grounded Theory baseiam a recolha e
analise de dados num processo de grande rigor com uma grande énfase na correta
realizacdo dos procedimentos, para que a teoria construida possua um intenso
envolvimento com a realidade que se pretende estudar, valorizando as condi¢fes
contextuais em que os fendmenos ocorrem. Assim, h4 um conjunto de procedimentos
de investigacdo que devem ser tidos em conta para que o rigor e validade do processo
sejam garantidos. Estes procedimentos referem-se a definicho do problema de
investigacdo, construgdo da amostra, codificacdo, categorizagdo, construcdo de

memorandos e redacao da teoria (Corbin & Strauss, 2008).

35



Analise dos Dados Desenvolvimento da
(4) Teoria (5)
Organizagéao dos dados @

(3)

Saturacdo Tedrica?

i)

Recolha de Dados (2)

Nao Sim

i)

Fim da

Amostragem Tedrica (1) Investigacao (6)

Fig. 2 Relacdo dos processos de Recolha, Organizacéo e Andlise dos dados na
metodologia Grounded (Strauss & Corbin, 1994)

A definicdo do problema de investigacdo € o primeiro passo no inicio de uma
investigacdo desta natureza. A forma como as questdes de investigacdo s&o
colocadas é essencial para 0 sucesso da mesma. Através da definicdo da questéo de
investigacao o investigador define quais os limites do fenémeno que pretende estudar
(Fernandes & Maia, 2001).

E através destas questdes que o fendmeno em estudo é identificado (Strauss &
Corbin, 1990). As questbes formuladas devem ter um carater aberto para que o
processo de andlise se torne flexivel (Glaser & Strauss, 1990). E importante ter em
conta que as guestfes também evoluem com a andlise para permitir o método de
comparagdo constante. Assim, o investigador devera sempre voltar aos dados para
reformular as questdes que orientam a sua acdo. Em sintese, os dados estdo sempre
presentes e € possivel formular as questdes ao longo do processo de andlise
(Fernandes & Maia, 2001).

Relativamente a construcdo da amostra, pretende-se que esta seja “relevante”
para o fendbmeno em estudo e ndo uma amostra representativa das variagbes e
tipicidades do fenébmeno em estudo, sendo dirigida pelo processo de analise de dados
(Strauss & Corbin, 1990; Corbin & Strauss, 2008).
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No fundo, pretende-se a construgdo da amostra com base numa analise
progressiva das entrevistas a medida que elas sé@o realizadas. A construcdo da
amostra termina quando se atinge a saturacao tedrica anteriormente referida.

A codificacdo € o elemento fundamental que se encontra entre a recolha de
dados e o desenvolvimento da teoria que explica esses dados. E através da
codificacdo que se atribui significado aos dados (Charmaz, 2009). Este processo
realiza-se através de trés fases, a codificacdo aberta, codificacdo axial e codificacdo
seletiva, cada uma correspondendo a um tipo de codificacdo diferente. E através
destes processos de codificacdo que se constroem os incidentes.

A codificac@o aberta consiste na primeira etapa do processo de analise. Inicia-se
com a leitura das entrevistas onde se faz uma codificacdo linha a linha de todas as
palavras ou expressdes importantes na analise. Esta leitura exige bastante atencao,
observacao, atitude de curiosidade e capacidade para comparar e conceptualizar o
gue se esta a ler (Corbin & Strauss, 2008).

A codificagéo linha a linha envolve um exame detalhado dos dados, frase a frase
e, algumas vezes palavra a palavra. Isto permite que o investigador gere categorias de
forma rdpida e ajuda a desenvolver categorias por meio de amostragem adicional ao
longo de dimensbes das propriedades gerais de uma categoria. A este processo da-se
o0 nome de “amostragem tedrica” (Corbin & Strauss, 2008).

Desta forma, torna-se importante diferenciar os conceitos de propriedades e
dimensdes. Enquanto que as propriedades séo atributos gerais ou especificos de uma
categoria, as dimensdes dizem respeito ao ambito ao longo do qual as propriedades
de uma categoria variam.

Nesta etapa, sdo realizados codigos preliminares que permitem uma primeira
abordagem do texto, o que possibilita uma interacéo proxima entre o investigador e 0s
dados. Posteriormente, os dados sdo agrupados em categorias que se formam por
associacdo de conceitos. Assim, a codificacdo aberta € um processo analitico em que
0s conceitos identificados e as suas propriedades e dimensfes sdo descobertos nos
dados (Corbin & Strauss, 2008).

Depois de realizar a codificacdo aberta reorganizam-se os cédigos que dela
emergiram e reagrupam-se criando conceitos. Este processo requer um nivel maior de
abstracdo em que se estabelecem conexfes mais complexas que formam
subcategorias. A codificacdo axial é assim um processo de aperfeicoamento e
diferenciacdo das categorias que resultam da codificacdo aberta (Corbin & Strauss,
2008).
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Nesta etapa analisam-se e organizam-se 0s conceitos para encontrar a categoria
central e as propriedades que dela fazem parte. Esta categoria relacionar-se-a com
outra estabelecendo rela¢cdes de subordinacdo. Essas relagcbes podem ser definidas
por diferentes condi¢cdes, tais como condicbes casuais que se referem aos
acontecimentos ou fatores que levaram a ocorréncia de um determinado fenémeno. As
condi¢des do contexto contemplam um conjunto de condi¢des que situam o fenémeno,
guer em termos de ocorréncia, quer em termos da sua resolucdo. Por outro lado, as
condicdes intervenientes séo outra condicdo que remete para contextos mais latos que
podem influenciar o fendmeno, como é o caso da cultura, historia e politicas sociais.
Por fim, é necessario ter em conta a estratégias de acao e as consequéncias dessa
acdo, que também sao condi¢cdes que determinam a relagdo estabelecida entre as
categorias (Fernandes & Maia, 2001).

Em suma, a codificacdo axial relaciona as categorias as subcategorias,
especificando as propriedades e dimensbes de uma categoria, reagrupando os dados
separados durante a codificacdo inicial para dar coeréncia a analise que dai emerge
(Corbin & Strauss, 2008).

Por fim, a codificacdo seletiva é uma fase mais abstrata do processo de
codificacdo. Nesta etapa realiza-se um processo de selecdo da categoria central com
a qual todas as outras se relacionam. Apesar de ser muito parecida com a codificacédo
axial, a codificacdo seletiva tem como principal objetivo a validacdo das relacdes
estabelecidas entre as categorias. Nesta fase, o investigador est4 preparado para
construir a narrativa que melhor descreva o fenébmeno central em estudo. Desta forma,
a codificacdo seletiva € o processo de integracdo e refinamento da teoria (Corbin &
Strauss, 2008).

O processo de analise so fica concluido quando se alcanga a saturagdo teorica.
No entanto, deve ter-se em conta que a Grounded Theory possui procedimentos
complexos, visto que os dados da andlise possuem um carater provisorio que faz com
gue o investigador tenha a preocupacgéo constante de verificar a analise apoiando-se
nos dados. Esta metodologia exige a reformulacdo das analises ja efetuadas
(Fernandes & Maia, 2001; Strauss & Corbin, 1994).

A categorizagdo permite ao investigador uma classificacdo conceptual dos
cbédigos dentro de um mesmo tema. Cada categoria assume um ou mdltiplos
significados que podem contemplar atividades, contextos, acontecimentos,
comportamentos, opinides, sentimentos, relacdes, perspetivas, métodos ou processo
(Charmaz, 2009; Corbin & Strauss, 2008).
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A construcdo de memorandos (registos das interpretacdes do pesquisador e das suas
ideias ao longo do processo de analise) e diagramas € uma etapa intermediaria
fundamental entre a recolha de dados e a reda¢édo dos resultados. Os memorandos
sdo Uteis para que se analisem as ideias sobre os codigos (Charmaz, 2009). A
redacdo dos memorandos incentiva o investigador a analisar os seus dados e codigos
no inicio do processo de pesquisa (Charmaz, 2009). Tanto os memorandos como 0s
diagramas (representacbes graficas dos dados que representam visualmente a
relacdo entre conceitos) se mostram essenciais na pesquisa, permitindo ao
investigador a realizacao de um registo do processo analitico.

“‘Os memorandos contém os produtos da codificacdo, dando direcao a
amostragem teérica e permitem que o investigador organize as suas ideias. Os
memorandos e os diagramas sdo Uteis em posteriores redacfes para publicacéo e
para discussao em apresentagdes” (Corbin & Strauss, 2008, pag, 231).

Posteriormente a andlise dos dados, é aconselhavel fazer um aprofundamento
de revisdo bibliografica para que se possa comparar e contrastar resultados que
emergem com os estudos (Creswell, 2007).

A redacdo do texto € a ultima etapa desta metodologia. A redacdo de uma
investigacao utilizando a Grounded Theory mantém e expde a forma e o contetdo de
trabalho analitico realizado. Ao contrario de outras metodologias, a Grounded ndo se
concentra em autores mas sim nas ideias e nos esquemas criados (Charmaz, 2009).

As teorias realizadas com base nesta metodologia exploram o empirico e
constroem estruturas analiticas com vista ao alcance do hipotético. Na Grounded
Theory ocorre um processo de descoberta que se desenvolve nas etapas de escrever
e reescrever. Enquanto se escreve, surgirdo novos insights e novas ideias, o que
facilita a compreenséo das relagfes entre as categorias e permite tirar conclusées a
partir delas (Charmaz, 2009).

3. Procedimentos
Num primeiro momento foi necessario escolher qual a metodologia a utilizar para

gue fosse possivel ir de encontro ao objetivo definido. Com base na analise de
estudos anteriormente realizados, recorreu-se a uma metodologia qualitativa em que
se utilizou a Grounded Theory, anteriormente descrita, como quadro de referéncia.
Optou-se por esta metodologia porque se pretende conhecer a forma como
méaes e pais percebem as diferengas entre ambos na vivéncia desta Sindrome. O

objetivo principal foi conhecer a opinido acerca dessas diferengas sem que houvesse
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interferéncia de medidas e instrumentos j4 existentes que pudessem limitar as
narrativas.

A Grounded Theory é uma metodologia que permite expandir a teoria existente a
partir dos dados obtidos (Corbin & Strauss, 2008; Charmaz, 2009); construir teoria na
auséncia de investigacdo anterior relacionada com o objeto de estudo (Corbin &
Strauss, 2008) e a necessidade de se definir de forma empirica temas que devem ser
sujeitos a investigacéo (Ford, 2005).

Para além disso, os métodos qualitativos permitem entender o significado da
experiéncia destes pais acerca do problema dos seus filhos, de forma a obter detalhes
sobre fenédmenos internos como os pensamentos e emocdes, que se tornam dificeis
de estudar através de outros métodos de pesquisa (Locke, 2001).

Nesta investigacdo foi necessério ter em conta as dificuldades em obter uma
amostra significativa que permitisse a realizacdo de uma analise quantitativa. Assim,
recorreu-se a uma metodologia qualitativa que permite realizar uma abordagem aos
significados pessoais que se mostram muito importantes na forma como estes pais e
estas maes lidam com esta problematica.

Num segundo momento, recorreu-se a realizacdo de entrevistas abertas e nédo
diretivas aos pais e as maes dos portadores da Sindrome de X-Fragil. As entrevistas
foram realizadas de forma separada e em locais onde os participantes se sentiram
confortaveis para facilitar a recolha de informacdo. Posteriormente, as entrevistas
foram transcritas e analisadas utilizando os procedimentos da metodologia Grounded

Theory.

3.1 Pergunta de investigagao

A questéo de investigagdo € fundamental para guiar o processo de investigacao.
Na Grounded Theory esta questao inicial permite ajudar o investigador a definir os
limites do fenbmeno que se pretende estudar e ndo a formular hipéteses sobre ele.
Contrariamente a formulagcdo de hipoteses, a questdo de investigacdo exige que
uma resposta descreva o fenébmeno de forma detalhada e que o explique na sua
totalidade.

Assim, para definir a questdo de investigagdo foi necessério ter em conta que
esta deve identificar o processo, a entidade ou o objeto a estudar. No presente
estudo, as questdes de investigacdo foram: “Sera que ha diferencas na forma como
maes e pais veem esta problematica?”; “Quais as principais diferengas?”; “A que se

devem estas diferengas?”.
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3.2 Recolha de dados
De acordo com a Grounded Theory a recolha de dados pode realizar-se através

de diversas técnicas. Neste estudo foi utilizada a entrevista que é considerada um
método vantajoso para a recolha de dados em variados tipos de pesquisa qualitativa.
A entrevista € uma “conversa orientada” (Lofland & Lofland, 1984, 1995), que permite
um exame detalhado de uma experiéncia, representando um método Util para a
investigacao interpretativa (Charmaz, 2009).

A entrevista, enquanto instrumento metodoldgico, consiste numa ferramenta
interativa (Gonzalez Rey, 1999) que adquire sentido dentro de um espaco dialdgico,
em que o estabelecimento do vinculo entre o pesquisador e 0s sujeitos investigados
cumpre uma funcdo essencial na qualidade dos indicadores empiricos produzidos
(Spradley, 1979).

As entrevistas foram agendadas telefonicamente e foi sempre explicado a familia
gual a natureza e objetivos do estudo. No entanto, nesse momento a pergunta de
partida nunca foi enunciada e foi sempre evitada qualquer referéncia aos resultados
esperados.

Depois de acordado com o pai e/ou mae, foi marcado o encontro no domicilio da
familia ou noutro local escolhido pela mesma, com o cuidado de garantir a
confidencialidade e 0 a vontade durante a recolha de informacao.

A entrevista foi realizada de forma individual, mesmo quando num casal ambos
foram entrevistados. No inicio das entrevistas foram obtidos o consentimento formal e
alguns dados de caraterizacdo do entrevistado e da crianca/jovem. De seguida, as
entrevistas foram gravadas, sempre com a autorizagdo do entrevistado. As entrevistas

tiveram uma duracéo de uma a duas horas.

Para garantir o sucesso da entrevista procurou-se criar uma boa relagédo entre o
entrevistador e o entrevistado, para tal tiveram-se em conta 0s seguintes aspetos:

- As carateristicas e a identidade social do investigador;

- O local onde de realizou a entrevista, de modo a que o entrevistado se sentisse
a vontade e seguro para falar;

- O significado e a representacdo que o entrevistado atribui a entrevista, para

gue perceba o que se espera da sua participagao;
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- A adequacdo da linguagem para que o entrevistado perceba o que é
perguntado e para que o entrevistador entenda 0 que o entrevistado pretende
transmitir;

- O limite de perguntas, realizou-se apenas uma pergunta de partida e, sempre
gue foi necessario fazer uma outra questao, teve-se em conta o fato de se realizar
uma pergunta mais geral para que o entrevistado ndo se sentisse desrespeitado e
para que nao fosse invadida a sua privacidade;

- A reformulacéo de perguntas, sempre que o entrevistado ndo percebe o que é
guestionado, deve-se reformular de forma a manter o foco sem acrescentar
informacéo, para que o entrevistado se sinta a vontade para dar mais informacao ou
para fazer qualquer esclarecimento;

- Por fim, ndo se devem desvalorizar informagdes relevantes, pelo contrario

estas devem ser utilizadas para perguntas adicionais.

E importante salientar que a pergunta de investigacéo se definiu a partir de uma
pergunta de investigacdo mais vasta de um estudo mais vasto em que se pretendia
saber quais os momentos mais significativos do desenvolvimento do filho/a na vida
destas familias. No estudo de Franco (2013) “Pessoas, contextos e percursos”, o
principal objetivo foi perceber quais os momentos mais significativos na vida destas
criancas e que mais marcaram o seu percurso de desenvolvimento. No entanto, a
pergunta de investigacao analisada nesta investigacéao foi:

- Na sua opinido, ha diferencas na forma como pais e maes lidam com a

problematica do X-Fragil?

3.3 Analise dos dados
Apos a recolha de informacao, as entrevistas foram transcritas e analisadas com

base nos procedimentos definidos pela Grounded Theory, em que tanto a recolha de
dados como a sua ordenacgéo e andlise ocorrem de forma simultanea.

Numa fase inicial, foram analisadas trés entrevistas de maes e trés entrevistas
de pais. A primeira etapa da andlise de dados foi a codificacdo aberta. As entrevistas
foram codificadas linha a linha, por forma a garantir que ndo se perdiam informacdes
importantes. De seguida, organizaram-se os cédigos e foram integrados num grupo
inicial de categorias. Nesta etapa, surgiu um maior nimero e diferentes categorias e

subcategorias que no resultado final.
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Na etapa seguinte foram analisadas mais duas entrevistas a pais e duas
entrevistas a maes. Realizou-se novamente a codificacdo aberta com a técnica da
codificacdo linha a linha e foi necessario reformular as categorias e as subcategorias,
para que se pudessem reorganizar e integrar os novos cédigos.

De modo a atingir a saturacao tedrica, foram analisadas mais duas entrevistas a
dois pais que ndo acrescentaram novas categorias mas que enriqueceram as
existentes. ApoOs alcancada a saturacdo tedrica, surgiram assim cinco categorias
principais.

A analise dos dados teve sempre em atencdo o processo de comparagao
constante, o que fez com quem se estivesse sempre a questionar os cédigos e a
categorizacdo inicial. Nesta fase de codificacdo aberta os cddigos encontram-se
proximos com o que maes e pais relataram acerca da sua opinido sobre a existéncia
ou ndo de diferencas e quais séo elas. E importante referir, que sempre que possivel,
foram utilizadas palavras retiradas das entrevistas para constituir os codigos.

Apo6s o emergir das grandes categorias, procedeu-se a codificacdo axial. Nesta
fase, os cddigos foram organizados em cinco grandes categorias: Papéis atribuidos,
troca de informacdo, compreensdo, dificuldades e relacdo com o filho. A ideia central
gue emergiu € que, segundo a opinido destes pais e maes, existem diferencas na
forma como estes lidam com o percurso de desenvolvimento dos seus filhos com X-
Fragqil.

Para cada grande categoria tematica foram emergindo as subcategorias
correspondentes, bem como as respetivas propriedades e dimensdes. Nesta fase
houve também o cuidado de respeitar sempre a forma como maes e pais relatam as
suas percecdes. Cada categoria difere na forma de organizar as suas subcategorias,
propriedades e dimensfes. Procurou-se também procurar nos dados pistas que
possibilitassem a compreensdo das relagbes que existem entre as diferentes
categorias.

Durante todo o processo de andlise de dados foram sendo realizados
memorandos. Os memorandos comegaram a ser construidos na codificagdo aberta.
Estes foram essenciais para registrar todo o processo, consideragdes e dire¢cdes do
estudo, nomeadamente os problemas e interrogagdes, a identificacdo e caraterizagédo
de cada uma das categorias, bem como a descrigdo das suas propriedades e
dimensdes. O processo de realizacdo de memorandos permitiu a organizacdo de

conceitos mais abstratos.
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Para além dos memorandos foram também realizados diagramas ao longo da
andlise. A construcdo de diagramas comecou a ser mais pertinente na fase da
codificacdo axial, pois na codificacdo aberta ainda ndo estavam estabelecidas as
relacdes entre categorias. Assim, na codificagdo axial os diagramas mostraram-se
fundamentais para classificar as varias relacdes entre categorias e subcategorias.
Estes diagramas foram-se tornando mais complexos com o avancar da andlise de
dados.

A codificacdo seletiva iniciou-se com a estruturacéo da teoria. A elaboracdo dos
diagramas foi essencial para a descoberta da categoria central.

E importante referir que o objetivo central da Grounded Theory é compreender
as relagBes entre os conceitos, qual a sua explicacdo e como se constroem e
interagem uns com os outros. Nesta metodologia importa perceber como se organizam
diferentes processos e como 0s elementos e carateristicas das varias categorias

permitem a compreensao da relacdo entre os conceitos.

4. Cuidados Eticos e Deontoldgicos

Este estudo atende aos requisitos éticos apropriados de uma investigacao desta
natureza, em que se prevé a realizacdo de uma entrevista aberta para recolher os

dados e em que ha uma relacdo muito préxima com os participantes.

Assim, no decorrer da recolha de dados teve-se em atencao:

a) A participacao voluntaria no estudo e o consentimento prévio do sujeito;

b) As informagdes constantes da ficha de consentimento informado sé&o claras e
adequadas;

c) E salvaguardado o anonimato dos participantes em todas as fases de analise
de dados e artigos ou relatérios que serdo produzidos.

d) E contemplada a possibilidade de desisténcia dos participantes do estudo a
gualquer etapa do processo de recolha de dados;

f) Foi criado um espaco de esclarecimento de duvidas relativamente a
participacdo no estudo;

g) Foi explicada a possibilidade de divulgacéo dos resultados da investigacéo.
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Capitulo V - Resultados e discusséo

Depois de terem sido esclarecidos a metodologia de analise e os procedimentos
utilizados, serdo apresentados e discutidos os resultados do presente estudo.

Como referido anteriormente, colocou-se aos pais a pergunta: “Na sua opinido,
ha diferencas na forma como mae e pai lidam com esta problematica?”. A partir desta
pretendeu-se verificar se, na opinido destes pais e maes, ha diferencas na forma como

estes lidam com a existéncia da Sindrome de X-Fragil e quais séo essas diferencas.

Segundo os procedimentos da Grounded Theory, a categoria central, que foi
definida numa fase posterior a constituicdo das outras categorias principais, sera
apresentada no final por forma a facilitar a compreensédo da analise dos dados. As
restantes categorias serdo descritas pela ordem que foram surgindo na analise, ndo
seguindo assim qualquer ordem de importancia. No final da apresentacédo de todas as
categorias de analise, sera feita uma organizacao final de todas elas, por forma a

descrever as relacdes existentes.

As entrevistas realizadas possuem na sua codificacdo o nimero da entrevista
analisada, a inicial “P” para pai e “M” para mae e por fim, a idade da crianca ou jovem.
Por exemplo: 1P-7 corresponde a primeira entrevista analisada a um pai cujo filho tem

7 anos de idade.

Ao perguntar as maes e aos pais se na sua opinido existiam diferencas, apenas
um pai respondeu que ndo notava a existéncia de diferencas.

“Penso que ndo... ndo me apercebo disso, ndo me parece que haja diferengas.” 1P-8

No entanto, ao longo da sua narrativa € descrito um conjunto de diferencas na

forma como a Sindrome é vivida por maes e pais.

Nas restantes entrevistas quer as maes quer 0s pais responderam que existem
diferencas na forma como se lida com esta problematica.
“Claro que é entre a minha mulher e eu, ha uma abordagem diferente.” 2P-5
“E tudo vivido de forma diferente (...)” 3P-16
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“Ha diferencas na postura da parentalidade” 2M-5

Na opinido destes pais e maes, estas diferencas podem ser explicadas por
diferentes fatores, nomeadamente o fato de a mée ser portadora:

“Sim, ser portadora se calhar também pode explicar estas diferencas.” 2P-5

“Eu... acho que... nem em todas acontece o sentimento de culpa... eu acho que

ndo... e acho que de ser educadora fez com que eu tivesse mais tempo de luto” 5M-14

De acordo com a literatura, diante do quadro da Sindrome de X-Fragil que é
transmitida de geracao para geracéo, sendo a mae a principal transmissora é possivel
gue haja uma alteracdo no autoconceito parental que pode originar um maior nivel de
stress nestas maes (Cherubini, Bosa & Bandeira, 2008).

Os resultados obtidos relativos a presenca de diferencas de género na forma
como é vivida a deficiéncia vdo de encontro ao que é descrito na literatura cientifica
gue descreve a existéncia de diferencas na forma como maes e pais lidam com a
deficiéncia do filho (Beckman, 1991; Davis, 2008; Gupta, 2010; Head, 2007; Pelchat et
al., 2003).

E através desta existéncia de diferencas que se desdobram todas as outras
categorias de andlise. Estas categorias correspondem aos aspetos em que mais se
verificam estas diferencas, nomeadamente: Papéis atribuidos; Troca de informacao;

Relacdo com o filho; Compreensao do problema e Dificuldades sentidas.

1. Papéis atribuidos

A primeira categoria que emergiu da andlise das narrativas refere-se aos papéis
atribuidos as maes e aos pais relativamente aos cuidados prestados aos filhos (fig. 3).
Esta categoria é importante na andlise porque as diferencas séo influenciadas pelos
esteredtipos sociais e papéis convencionais em que maes e pais tém um papel
diferente na educacéo e cuidados prestados ao filho. Assim, as mées cabe cuidar dos
filhos enquanto que o pai participa mas de forma menos ativa, dando apoio.

“Acho que isto aqui também se trata um bocado daquilo que é a educacgao tradicional,

quer dizer, as mulheres... Que é uma convencéo (...)” 3P-16
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Fig. 3 - Categoria “Papéis Atribuidos”
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a) Papéis Convencionais
Na subcategoria “papéis convencionais” que séo influenciados pela educagéo

tradicional em que homens e mulheres experimentam papéis diferentes. As mulheres
deixam muitas vezes de trabalhar para poderem cuidar dos filhos ou entdo assumem o
papel de principais cuidadoras mesmo que trabalhem fora de casa, enquanto que 0s
pais saem de casa para trabalhar.

Até 1950 a mulher continuou a ter o papel de cuidar dos filhos e ser uma boa
esposa. Ela ocupa um papel fundamental na familia. Através do papel da maternidade
€ concebida como um elemento imprescindivel na unidade familiar (Favaro, 2007).

As maes, para além de principais cuidadoras, assumem uma forte ligacdo com
os seus filhos, a qual pode ser explicada pela relagdo de vinculacdo. Esta ligacéo é
descrita pelos pais como uma forte envolvéncia.

“As mées sdo pessoas envolvidas (...)” 3P-16

“Mae é mae, os pais depende das situagdes (...) 3M-16

“Sei que ele também trabalha bastante e depois tem ali a L. que também esta um
bocadinho mais por casa.” 4P-7

“A mae talvez também nao tenha tanto tempo para estar com ele porque as mulheres

tém sempre mais coisas para fazer do que os homens” 1P-8

Os pais, sendo descritos como mais fortes, vivem um dia de cada vez sem
grandes preocupacfes e sem pensar muito nos problemas, dando apoio ao filho e a
mulher.

“(...) as maes fazem tudo por eles, s6 pede ajuda ao pai quando é preciso (...)”
5P-14
“(...) a gente esta ca para ver como é e para apoiar.” 2P-5

“Se for preciso eu ajudar ela sabe que pode contar comigo.” 1P-7

b) Carateristicas associadas
A segunda subcategoria denominada “carateristicas” refere-se aos atributos

associados as maes e aos pais de acordo com os papéis que lhe sdo associados.

As mées sao descritas pelos pais como pessoas organizadas, ageis, com uma
grande forca interior que lhes permite o poder de executar diversas tarefas e cuidar
dos filhos. As maes possuem uma grande facilidade para cuidar dos outros e séo

muito emotivas.
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“Ela é uma pessoa que se sentem bem em prestar esse tipo de cuidados e com 0s
filhos funciona bem, é uma pessoa muito despachada, muito organizada nesse
aspeto.” 6P-19

“(...) uma forga interior, se calhar se fosse ao contrario néo a teria.” 6P-19

“Ela tem mais tempo e consegue fazer mais as coisas (...)” 1P-7

“A emocéo é tanta (...)"7P-4

De acordo com o0s esterebtipos sociais associados ao género, as mulheres

diferem dos homens pela sua emocionalidade mais rica e variada (Giddens, 1994).

Por outro lado, os pais s&o descritos por maes e pais como inseguros e distantes

nos cuidados prestados aos filhos, principalmente nos primeiros meses de vida.
“(...) elas tém a parte da envolvéncia e estéo ali eles que podem dar um bocadinho
daquele distanciamento para poder contrapor algumas situagées”
3P-16
“Os homens normalmente tém este distanciamento e que... (...) iSso é uma coisa da
sociedade.” 3P-16
“(...) sempre foi muito inseguro em relagdo aos filhos (...)imagino a forga que fazia
para lhe pegar, (...) o dar o biberdo ndo se colocava, porque era eu quem devia

amamentar (...)” 2M-5

O homem encontra dificuldade para separar a sua individualidade das fungbes
de pai, o que dificulta o dialogo com a familia e, em especial, com os filhos (Gomes &
Resende, 2004).

Estas diferencas entre envolvéncia e distanciamento séo vistas, por alguns pais,
como complementares visto que muitas vezes é necessario que um elemento se
consiga distanciar para conseguir resolver os problemas.

“E é um bocado um lado que complementa o outro” 2P-5
“Elas tém a parte da envolvéncia (...) e eles podem dar um bocadinho daquele

distanciamento.”3P-16
Em sintese, as principais diferencas tanto na opinido de mées como na opinido

de pais sdo influenciadas por aquilo que é esperado pela sociedade relativamente aos

papéis desempenhados por cada sexo. As maes sdo vistas como o elemento que
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cuida da casa e da familia, ja os pais sdo o elemento forte, aquele que apoia a familia,
gue trabalha e que se distancia dos problemas. Sdo vistos como menos emotivos que
as maes e demonstram alguma dificuldade na prestacao dos cuidados basicos nos
primeiros tempos de vida.

Para autores como Carrion, Cérdoba e Collado (2003) e Milgran e Atzil (1988),
as mulheres estdo mais predispostas a sofrer influéncias dos aspetos afetivos e
pessoais da vida, enquanto que os homens se preocupam mais com as condicdes
econOmicas e profissionais. Essa tendéncia pode ser explicada em funcdo das
diferencas de autoconceito de cada sexo, as quais podem estar associadas as
influéncias sociais que determinam a forma de pensar, agir e comportar-se, o0 que se
verifica nos resultados obtidos.

Os resultados obtidos vao também de encontro aos resultados de Neely-Barnes
& Dia (2008) em relacdo ao fato de maes de criancas com qualquer deficiéncia

passarem mais tempo a cuidar dos seus filhos do que os pais.

2. Trocade informacéo

Uma segunda categoria de respostas relativamente a natureza dos papéis
desempenhados refere-se a troca de informacéo relativamente a experiéncias, davidas
e expetativas. Apds a rececdo do diagnéstico da Sindrome de X-Fragil, os pais
sentem-se sozinhos e precisam de encontrar alguém que 0s possa esclarecer, alguém
gue tenha passado pela mesma experiéncia com quem possam partilhar as suas
angustias e as suas experiéncias pessoais.

A Sindrome de X-Fragil, embora cada vez mais estudada, ainda €& pouco
conhecida o que pode trazer algumas duvidas aos pais. A troca de informagéo permite
a melhor compreenséo do problema e o conhecimento de estratégias para lidar com
ele.

A categoria “troca de informagao” (fig. 4) surge porque também na hora de
partilhar informacéo, duvidas e experiéncias ocorrem diferengas de género. Pais e
mées referem diferengas quanto ao modo como trocam informag&o. Em alguns casos,
as maes necessitam de falar com outras pessoas, de partilhar as suas experiéncias,
de saber que néo estéo sozinhas.

“(...)eu dizia-lhe que ia ser bom para nés, que iamos ver outros casos que iamos

partilhar experiéncias, conselhos que acho que é fundamental a partilha, acho que é

mesmo um ponto essencial disto tudo (...)” 1TM-7
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“(...) eu queria era conhecer outras pessoas, hdo me quis isolar, eu queria era

conhecer, saber” 3M-16

E ainda descrito que algumas vezes, apesar da necessidade de partilhar, estas
maes apresentam algumas dificuldades nesse processo.
“Sei que ha outras mées que (...) ficam ali a matutar (...) a ideia e ndo querem falar”
3M-16

“(...) ha mées que, ndo evitam o problema mas ndo querem falar disso” 3P-16

Ja os pais parecem estar menos envolvidos na partilha de informagdo com
outras familias. Tendem a ser menos ativos nessa tarefa e apenas se sentem a
vontade para falar com outros homens.

“(...) quando me comecei a relacionar com as pessoas da associacao ele dizia
que nao sabia em que é que aquilo me ia ajudar.” TM-7

“(...) nao se sentia preparado para conhecer os mitudos” 1M-7

“(...) ndo querem ou néo partilham tanto se calhar se os homens se juntarem mais

eles falam todos sozinhos, nés se calhar falamos logo” 3M-16

Em sintese, a partilha de experiéncias e a procura pelo apoio de outras familias
tende a verificar-se mais por parte das maes. No entanto, também ha aquelas que nao
guerem partilhar. J4 os pais, acabam por partilhar mas junto de pessoas do mesmo
Sexo.

“(...) isso faz um bocado a diferencga, as pessoas terem a iniciativa para depois
partirem para a internet para (...) ajudar os outros e partilharem, acho que isso é

importante mas acho que parte mais delas” 1P-7
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Fig. 4 - Categoria “Partilha de Informacao”

Os resultados obtidos parecem ir de encontro a alguns estudos realizados sobre
as diferengas entre mées e pais de criangas com deficiéncia que demonstram que as
maes tendem a ser melhores comunicadoras interpessoais e de grupo (Pelchat et al.,

2003) e procuram mais o apoio formal (profissional) e informal (pares, familia) como

estratégias de coping para promover o bem-estar psicologico (Lee, 2009).
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3. Compreenséo do problema

A terceira categoria refere-se as diferengas encontradas na forma de entender o

problema.

Nesta categoria pretende-se analisar quais as diferencas no que concerne a

visdo de mées e pais sobre a forma como percecionam a doenca, o que fazem para a

entender e quais 0s sentimentos que deste processo advém.

Assim, devido a complexidade de dimensdes que compdem esta categoria,

durante a andlise de dados surgiram 5 subcategorias (fig. 5) que agrupam as

diferencas.

v
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Fig.5 — Categoria “Compreensé&o” e as suas subcategorias
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a) Intensidade
A subcategoria intensidade refere-se ao aprofundamento que é feito do

problema e a énfase que |lhe é atribuida na vida destas maes e destes pais. Maes e
pais ndo aprofundam o problema de forma igual.

As mées tendem a viver mais o problema, a pensar mais sobre ele, a fazer
balancos sobre os aspetos com ele relacionados (como por exemplo, o tipo de
tratamentos que os filhos podem fazer).

“(...) eu acho que as maes vivem sempre tudo mais intensamente.” 4M-7

“(...) na generalidade as maes sentem as coisas de outra forma.” 4M-7

“Eu acho que as maes vivem mais a situagcdo.” 4P-7

“(...) acho que vivo tdo de perto como a minha esposa, embora ela se preocupe mais”
4P-7

“vive tudo isto de forma mais intensa” 2P-5

“(...) mas de um modo geral as maes vivem um bocado mais... veem a doenca em Si

mais intensamente.” 2P-5

Por outro lado, os pais parecem experienciar todo este processo com menor
intensidade.

“(...) vivo um bocado a parte boa, as brincadeiras, aquilo que ele faz, os seus

progressos, o desenvolvimento em si...” 2P-5

“eu acho que nés generalizamos (...)” 4M-7

“Levam isto com mais ligeireza... "ok, vamos ao café e", e nés ndo.” 5M-14

”

“(...) a outra parte é viver com aquela preocupacéo... € eu ndo penso muito nisso

b) Interesse
Esta subcategoria refere-se as diferencas relativas ao empenho e ao esfor¢o que

é feito por mées e pais no conhecimento da doenca. Muitas vezes, para compreender
o problema é necessario ter curiosidade e procurar informacdo, aprofundar as
carateristica do problema ajudam a aumentar os conhecimentos sobre ele.

De acordo com os dados, as méaes tendem a ser mais empreendedoras neste
processo, fazem mais pesquisas sobre o tema e sdo mais dindmicas na partilha da
informacédo que encontram. Para além disso, marcam presenga em iniciativas que

permitam o esclarecimento da Sindrome, como € o caso de workshops e congressos.
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“ela é mais dindmica do que eu nesse aspeto e esta mais empenhada do que eu em
resolver.” 4P-7

“Mas eu acho que sao as maes que vao muito mais para a frente” 4P-7

“elas andam ali sempre a tentar ir buscar coisas e ndo as ponho |4 mas também
ando.” 4P-7

“ela ja estava mais organizada” 7P-4

Ja os pais realizam alguma pesquisa mas afirmam que sdo as mulheres que
aprofundam mais, sdo elas que tomam a iniciativa de procurar novas respostas. Nos
congressos, aproveitam o convivio para se abstrair do problema.

“(...) ela aprofunda muito mais as coisas, esta muito mais no computador...”2P-
“Os pais aproveitam um bocadinho para se abstrairem um bocado da situagdo que se

deparam diariamente” 4P-7

E importante referir que, na opinido de uma das méaes entrevistadas, ha pais que
nao tém interesse em saber pormenores acerca do problema.

“(...) ha outros que ndo querem nem saber.” 3M-16

c) Percecéo
Esta subcategoria diz respeito as diferencas que ocorrem na forma como maes e

pais percecionam a informacéo acerca do problema.
As mées acham que ha uma percec¢do maternal mais intensa que lhes permite
compreender que algo nao esta bem com o seu filho.
“as maes tém mais aquele sexto sentido, que tanto se fala, que tém as mulheres”
4M-7
“Eu acho que elas sabem desde muito cedo que algo se passa com os filhos
(...)" 4M-7

“Ela tem uma percegéao das coisas muito mais intensa (...)” 1TM-8
No entanto, hd uma mée que afirma que demorou muito tempo a perceber o que

Se passava.

“Se calhar levei mais tempo, por perceber o que é que vinha ai, nao sei.” 5M-14

55



No caso dos pais, estes sdo descritos como tendo menos consciéncia do
problema. No entanto, essa consciéncia parece aumentar com o passar do tempo.

“(...) parece que ele ndo tem tanta consciéncia, agora sim, mas até aqui...” TM-8

‘néo tem tido tanta consciéncia da gravidade/da realidade como eu...” 1M-8

“Em relagédo ao problema do A., tenta perceber todos os dias mais um bocadinho.”

2M-5

E importante referir que um dos pais entrevistados afirma que é a mulher quem o
auxilia a perceber o que se passa com o filho e que Ihe transmite informacdes, o que o
ajuda a perceber melhor as coisas pois a informacgéo ja esta digerida.

“(...) eu ao inicio andei baralhado.” 7P-4
“(...) a informag&o a mim ja me chega muito mais crivada(...)” 7P-4

“(...) ja chega tudo mais peneirado.”7P-4

d) Aceitacéo
Apoés a percecdo do problema e de se conhecerem as suas carateristicas, 0s

pais enfrentam a dificil tarefa de assimilar a informacéo e se adaptar a nova realidade
da deficiéncia, é tempo de se aprender a lidar com novas situacdes e de construirem
novas expetativas.

Esta subcategoria remete-se a compreensao da forma como se procede esta
aceitacdo. Novamente se verificaram diferencas nesta fase do processo de
compreensao.

Os dados obtidos remetem para uma melhor aceitacdo por parte das maes, elas
enfrentam a situacdo e preparam-se para agir.

“As maes acho que se agarram logo” 5M-14

“acho que os pais levam mais tempo a aceitar, do que nés maes” 5M-14

No entanto, também ha maes que demoram mais a aceitar e outras que nao
aceitam a situacdo. De acordo com a opinido de uma das mées esta aceitacdo esta
muito relacionada com a personalidade de cada mulher.

“(...) ha aquelas que ndo aceitam mesmo e pronto” 5M-14

“(...) n6s mées é mais um misto, depende de cada uma de nés” 5M-14
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Alguns pais apresentam um perfil de aceitagdo mais rigido, vivendo em negacao
durante algum tempo ou até mesmo desvalorizando os indicios de que algo nédo esta
correto no seu filho.

"ok, o meu filho est4 bem, ndo é nada disto", ndo querem encarar tanto de frente

como as maes” 3M-16

‘os pais em geral, ndo aceitam logo (...)” 5M-14

‘benso que demoram mais a aceitar” 4M-7

“os pais tém sempre desculpa para tudo” 4M-7

‘os pais querem ajudar os filhos mas ndo se mentalizam” 5P-14

‘os pais tém sempre aquele discurso, isso ndo é nada., sdo coisas da tua cabeca e
isso vai passar.” 4M-7

“Portanto a minha reagé&o ao inicio foi de completa negacgéo.” 7P-4

“Quando cai em mim, (...) percebi (...) que temos que agir.” 7P-4

No entanto, também h& alguns pais que aceitam logo. Todavia, quando chega a
hora de dar a conhecer o problema do filho aos amigos esse processo tende a ser
mais doloroso para estes pais.

“Alguns conseguem encarar a situagcao para a frente e ok, vamos la embora a
isto e vamos resolver” 5P-14

“nao foi o meu caso porque na altura o X. aceitou bem e estava ja convencido
tanto como eu que alguma coisa se passava com o A.” 4M-7

“Mas também houve aquela parte de dar a conhecer a amigos, (...) isso para ele

foi mais dificil de aceitar.” 4M-7

Em sintese, os dados demonstram que as mades tendem a aceitar com mais
facilidade o problema do seu filho enquanto que os pais tendem a negar e a

desvalorizar.

e) Expetativas
Apo6s o processo de aceitagdo é fundamental que os pais tenham consciéncia

das dificuldades e potencialidades dos seus filhos. As expetativas refletem o que é
esperado por mées e pais relativamente ao que os seus filhos poderao alcancar, quais

as tarefas que estes podem desempenhar.
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Normalmente as maes estdo muito preocupadas com a aprendizagem, as suas
expetativas recaem sobre as capacidades cognitivas, tais como as aprendizagens
escolares e a autonomia, bem como o processo de socializacao.

“Estamos muito mais preocupadas e queremos que eles aprendam, a nivel
cognitivo, (...) saberem estar em sociedade, serem autbnomos.” 5M-14

“ele tem de ser puxado... a mae puxa um bocado mais por ele” 7P-4

Ja os pais encontram-se preocupados com a felicidade dos seus filhos, com o seu

bem-estar, ndo dando muito enfoque a aprendizagem.

“(...) os pais é mais o café, borgas” 5M-14
“Ok, isto esta a correr bem, portanto tranquilo, ndo é preciso puxarmos muito
mais” 7P-4

‘néo pensar no aspeto negativo e focar-me muito... Caramba ele é feliz” 7P-4

Os resultados vao de encontro ao que é descrito na literatura cientifica que
remete para a existéncia de diferencas relativamente as expetativas. As expetativas
das mées sdo mais autocentradas e dao énfase aos cuidados basicos prestados a
crianca, em que se enquadra a aprendizagem e a autonomia. Ja as expetativas dos
pais centram-se mais nas atividades externas, como é o caso de atividades de lazer
(Pelchat, 2003).

Em sintese, podemos observar que as principais diferencas na compreensao do
problema se manifestam em diferentes dimensdes. As maes, de uma forma geral,
vivem o problema com mais intensidade e mais preocupacdo. Para além disso,
apresentam uma maior facilidade em aceita-lo e estdo preparadas para agir nas
diversas dificuldades que dele advém. Esta aceitacdo deriva de uma percecdo mais
intensa do problema que decorre de grande interesse em conhecer através de
pesquisas. As maes apresentam expetativas relacionadas a autonomia e
desenvolvimento cognitivo dos seus filhos enquanto que as expetativas dos pais se

relacionam com a felicidade do filho e 0 seu bem-estar apesar das dificuldades.
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4. Relagdo com o filho

A relacdo de maes e pais com os seus filhos é fundamental no estudo de
familias de criancas com deficiéncia. Esta relacdo € condicionada por diferentes
aspetos da vida de cada pessoa, nhomeadamente 0s papéis que cada pessoa
desempenha no seio da familia, a compreenséo que tem acerca do problema, a forma
como partilha as suas experiéncias e procura conhecer as dos outros.

Esta categoria refere-se as diferencas relatadas entre pais e maes na forma
como se relacionam com os seus filhos.

Também nesta categoria de analise se encontraram diferencas. Estas diferencas
ocorrem em diversos aspetos da relacdo estabelecida entre mées e filhos e pais e

filhos com Sindrome de X-Fragil. Estes aspetos seréo focados nas 4 subcategorias de
andlise (fig. 6).

‘l, Relagdo com o filho

Maes Pais

. Imposicao de
Mais permissivas Permissividade Regras
Exigem demasiado

Apoio
Muito envolvidas Envolvimento Mais distanciamento
Muito emotivas

Demasiado
P - protetores
Muito protetoras rote¢do Grande

preocupacao

Relacso d Inseguranca
elaga% g Cumplicidade Mais auséncia
exciusividade Mais distancia

Mais a vontade

Fig. 6 — Subcategorias da categoria “Relag&o”



a) Permissividade
Esta subcategoria remete-nos para uma relacdo em que ndo existem barreiras,

em que tudo é permitido e facilitado, em que nao existem regras. A permissividade é
um estilo parental que sobressai pela compreenséo, tolerancia e afetividade. Pais
permissivos atribuem poucas puni¢des e evitam sempre que possivel o exercicio da
autoridade ou a imposi¢ao de regras e restricoes.

De acordo com os dados, a permissividade é verificada principalmente na
relagcdo de maes e filhos. Nao havendo referéncia a existéncia de uma relagdo de
permissividade de pais com os filhos. No entanto, € de notar que apenas 0s pais
caraterizam a relacdo de maes e filhos como permissiva.

“Transcende um bocado mais com a mée do que comigo” 1P-8
“(...) ela deve ser mais permissiva nalgumas coisas” 1P-8

“a mae permite mais” 1P-8

Em contrapartida, a relacdo dos pais com os seus filhos tendem a ser uma
relacdo mais rigida em gue domina a imposi¢cdo da obediéncia e do respeito pela
autoridade. Neste tipo de relacdo ha imposicdo de regras que tém que ser respeitadas

pela crianca.

A relacao de rigidez é descrita por maes e pais como sendo o tipo de relacao
estabelecida entre os pais e os filhos.
(...) sinto que ele ndo respeita muito a mae. (...) Com o pai aquilo até treme, fica
em sentido...” 6P-19
“Porque as vezes parece que ele quer exigir dele demasiado” 1M-8
(...) de facto ele era e ainda é muito rigido” 2M-5

‘tento impor-lhe regras” 1P-8

b) Envolvimento
Esta subcategoria pretende esclarecer qual é o grau de entrega de maes e pais

na relacdo com os seus filhos, quais os principais sentimentos e o grau de
proximidade existente.

Assim, os dados obtidos conduzem-nos para uma perspetiva que sugere que
sdo as maes que mais se envolvem na relagdo com os seus filhos. Sao elas que
mimam os seus filhos, que se encontram preparadas para fazer tudo o que lhes é

possivel para que eles se sintam bem.
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“As mées sdo mais dadas, fazem tudo por eles” 5P-14
‘A emocédo é tanta (...)” 3P-16
“Entidade materna que tem aquela envolvéncia toda” 3P-16
J& os pais encontram-se envolvidos na relacdo mas de forma mais instrumental,
de dar apoio e nédo tanto de forma emocional.
“Os pais acompanham, fazem o que é preciso, mas la esta: maes...” 5P-14

“(...) fiz de tudo para o manter feliz, dentro dos possiveis” 5P-14

c) Protecéo
Esta subcategoria diz respeito a forma como maes e pais protegem 0s seus

filhos dos perigos. Nesta subcategoria ndo se verificou uma grande diferenca entre

maes e pais o que sugere que ambos s&o protetores na relacéo. E importante salientar

gue as méaes afirmam que os pais sdo mais protetores e o0s pais afirmam que séo as
maes que protegem mais os seus filhos.

“Existe um lado mais protetor, a mae é como se diz um bocado mais galinha” 2P-

5

“Tu ndo és um pai galinha, és um pai peru. Para, deixa-0s.” 2M-5

No entanto, os pais tendem a superproteger os filhos com medo que eles
sofram de represalias e, muitas vezes, a protecdo faz com que impecam o filho de
experimentar novas situacoes.

“Ele é demasiado protetor com medo que... sempre muito negativo.” 2M-5
‘e ele em vez de o deixar passar pelos buracos, ou ndo, mas deixa-lo

experimentar... comegou: “desvia-te, trava... desvia”.” 2M-5

Os resultados demonstram que a prote¢do por parte dos pais hormalmente esta
relacionada com as expetativas que tém em relacdo aos filhos, protegendo-os das

suas limitagbes. J& as mées parecem proteger os filhos num sentido mais afetivo.

d) Cumplicidade
A cumplicidade é uma relacdo que se vai construindo desde o momento da

concecdo até ao final da vida. Ela vai sendo construida todos os dias através das
experiéncias que maes e pais vao tendo com os seus filhos. No entanto, esta relagédo
de cumplicidade néo € igual na relagédo de pais e filhos e mées e filhos, ela pode ser

influenciada pelos papéis sociais, pela dedicacdo na relacdo ou até mesmo pelo
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conhecimento que mées e pais tém dos seus filhos, das suas potencialidades e
limitacdes.

Assim, de acordo com os dados obtidos, verificou-se que a relacdo de
cumplicidade é mais forte entre maes e filhos. Os pais, talvez por se encontrarem mais
tempo fora de casa ou até mesmo por aquilo que € definido pelos papéis
convencionais, tendem a manter uma menor relacdo de cumplicidade com os filhos e
até mesmo uma certa inseguranca.

“nos trabalhos de casa porque ele traz algumas coisas para fazer e eles nao
conseguiam fazer um com o outro” 1M-8
“era s6 com a mae” 1M-8

“ele sente-se mais a vontade com a mae” 1P-8

Em sintese, como podemos ver na fig. 6, as maes adotam um estilo parental de
permissividade na relacdo com os seus filhos, envolvem-se totalmente na relacao,
fazendo tudo o que estd ao seu alcance para verem os filhos felizes. Este
envolvimento faz com que os filhos se sintam mais a vontade na relacdo com as maes.

Ja os pais sdo descritos como demasiado protetores, inseguros principalmente
nos primeiros meses de vida dos filhos, o que condiciona um pouco os cuidados ao
filho, mais distantes na relacdo e tendem a adotar um estilo parental autoritario,
impondo regras e exigindo demasiado dos seus filhos.

Os resultados obtidos vao de encontro a literatura cientifica que demonstra que
as maes de criancas deficientes demonstram uma maior eficacia parental do que os
pais (Kersh, 2006).

5. Dificuldades sentidas

Ter uma crianga com qualquer tipo de deficiéncia néo é facil para os pais, estes
passam por periodos de choque e negacdo e, muitas vezes, estes sentimentos
provocam algumas dificuldades na relacdo com os seus filhos (Carvajal & Aldridge,
2011).

Assim, a categoria dificuldades sentidas apresenta as principais diferengas nas
dificuldades sentidas por pais e maes. Desde as dificuldades no desempenho dos
seus papéis sociais, passando pela partilha de experiéncias com outras pessoas e na

compreensédo do problema até a relagcao estabelecida com os seus filhos.
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As principais diferencas nas dificuldades sentidas encontram-se no tempo que

estes pais dedicam aos filhos, na ansiedade face a entrada dos filhos na escola, a

rejeicdo social e os sentimentos de negativismo e culpa (fig. 7) Estas diferencas

serdao descritas pormenorizadamente de seguida.

Dificuldades

v

Maes

Mais tarefas
Pouco tempo para si
préprias

Muita ansiedade que
tende a repetir-se

Aspeto muito marcante

Algumas sentem-se
culpadas por serem
portadoras

Pais

{ Tempo

Mais ocupados com o
trabalho

Yy

Ansiedade face a
escola

Ansiedade inicial

{ejeigéo social

Y

Revolta

{Negaﬂvismo
{ Culpa

y Y

Antecipacao do pior
cenario

Fig. 7 — Subcategorias da categoria “Dificuldades Sentidas”

a) Tempo

Como se verificou na analise anterior relativamente aos papéis desempenhados,

normalmente séo as maes quem cuidam dos seus filhos a maior parte do tempo, o que

faz com que as maes tenham menos tempo para si proprias e para a realizacdo de

outras tarefas.

“Sei que ele também trabalha bastante [outro pai]” 4P-7
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‘mas eu também né&o tenho tempo para mais.” 4P-7

“era um tormento porque era tudo para mim” 1M-8

Ja os pais preenchem o seu tempo com o trabalho, o que Ihes deixa pouco
tempo para acompanhar o seu filho, o que tera repercussfes na relagédo estabelecida
com 0 mesmo.

“Sei que ele também trabalha bastante [outro pai]” 4P-7

“(...) eu também néo tenho tempo para mais” 4P-7

b) Ansiedade face a escola
A entrada na escola é para o0s pais um periodo vivido com bastante ansiedade. E

um periodo que traz mudancas, novas etapas a atingir e € bastante complicado para
estes pais encontrarem uma escola que aceite o seu filho.

Enquanto que os pais sentem esta ansiedade numa fase inicial da entrada dos
seus filhos na escola, para as mées este periodo é vivido de forma mais intensa, o que
gera uma grande apreensividade quanto a adaptacdo do seu filho face a uma nova
realidade e a mudanca de uma escola para a outra.

“A ansiedade que a minha mulher teve, (...) na primeira vez, é natural.” 3P-16

“A ansiedade (...) volta a acontecer” 3P-16

Apesar da ansiedade ser sentida por ambos o0s progenitores, as maes
normalmente tendem a sentir uma maior pressdo e ansiedade face a entrada dos
filhos na escola. A analise dos resultados ndo revelou o relato de ansiedade noutras
situacdes da vida destas familias. No entanto, com a analise verificou-se que sao as
maes que tendem a experimentar maiores niveis de ansiedade no que concerne a

entrada na escola.

c) Rejeicdo social
Durante a procura por uma escola onde estes pais possam matricular os filhos,

ha respostas que nem sempre sdo agradaveis de ouvir. Muitas vezes as escolas
negam o acesso destas criangas ao ensino. Esta negagdo provoca sentimentos
diferentes em maes e pais.

Nas méaes esta situacdo gera ansiedade e frustracdo e este processo é
recordado como sendo um aspeto muito marcante no percurso de vida destas

criancas.
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“(...) mas é uma situagéo do privado, a minha mulher ficou muito sentida com
uma situagéo...” 3P-16
“(...) ela foi aos privados e negaram a situagéo...” 3P-16

“Foi uma coisa que a marcou muito” 3P-16

Ja os pais descrevem um sentimento de revolta face a esta rejeicdo dos seus
filhos. Esta rejeicdo € apenas relatada pelos pais aquando da entrada na escola, ndo
havendo dados que nos permitam saber se ha revolta noutras etapas da vida destes
pais.

“(...) as vezes também nos chocamos um bocadinho mais (...) as escolas

guerem-se pautar e depois nao aceitam estas situagoes” 3P-16

d) Negativismo
As dificuldades dos filhos geram nos pais sentimentos de prote¢cdo mas também

geram algum negativismo associado ao medo que algo possa acontecer com 0S Seus
filhos.

Este negativismo € experimentado por um dos pais que participou no estudo e
marca a forma como este encara a fragilidade do seu filho. O medo associado parece
também ter um grande impacto na relagcdo com o filho, que é traduzido por uma
superprotecéo.

“sendo sempre muito negativo, antecipando sempre o cenario pior que possa vir

a acontecer” 2M-5

e) Culpa
Enguanto que o negativismo aparece atribuido apenas aos pais, a culpa é um

sentimento que é associado a algumas maes por terem transmitido o X-Fragil aos
seus filhos. Este sentimento de culpa gera angustia.
‘nem em todas acontece o sentimento de culpa” 5M-14

“Sim, ser portadora se calhar também pode explicar estas diferencas.” 2P-5

Em sintese, podemos verificar que existem também diferencas no tipo de
dificuldades sentidas por pais e mées relativamente a deficiéncia do seu filho. Estas
diferencas demonstram que as maes tém menos tempo para si proprias pois estao
muito sobrecarregadas com o seu trabalho e com o cuidado prestado aos seus filhos.

As maes apresentam uma maior ansiedade face a entrada dos seus filhos na escola e
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em relacdo a rejeicao social por parte do sistema educativo. A culpa € um sentimento
experimentado por algumas destas maes.

Por outro lado, os pais experimentam um sentimento de negativismo que parece
decorrer do medo e da angustia de que algo de errado possa acontecer com 0 seu
filho. Os resultados obtidos vao de encontro a literatura que demonstra que as maes
de criancas com X-Fragil apresentam maiores niveis de ansiedade do que os pais e
maes de criangcas com outros tipos de deficiéncia apresentam um maior nivel de
ansiedade por causa de um maior niumero de tarefas domésticas e cuidados prestados
ao filho (Head & Abbeduto, 2007).

6. Categoria Central: Esteredtipos sociais

Face a questdo colocada, encontramos assim 5 categorias principais de
resposta. Devido & natureza desta questdo, emergiu como categoria principal a
categoria “Estere6tipos sociais” que descreve todas as diferengas encontradas e que
permite relaciona-las.

As principais categorias que emergiram foram entao:

a) Papéis atribuidos;

b) Partilha de informacéo;

¢) Compreensao do problema,;

d) Relagcdo com os filhos;

e) Dificuldades sentidas;
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Diferencas de Género

Esteredtipos sociais — Diferenca de Papéis

Compreensao Relacao Partilha de informacéo
M3 Pai a i
3es ais Mies pais Maes Pais
* Maior ¢ Aceitagdo —— eMai i
. Y aior *Mais
percegao dificil e Permissividade e Rigidez artilha isolamento
* Maior * Menor *Maior *Protegdo P
intensidade interesse envolvimento *N3o falam
e Enfrentamento * Maior muito
cumplicidade

|
!

Dificuldades
Maes Pais
1 h___________________________________________________
*Culpa eNegativismo
*Grande ansiedade face a escola *Revolta derivada da ndo aceitagao social
*Muitas tarefas eOcupagdo com o trabalho

Fig. 8 —Categoria Central “Esteredtipos Sociais”

Para além das diferencas genéticas entre 0s sexos, € esperado que homens e
mulheres se comportem de uma maneira diferente e assumam papéis diferentes, na
maior parte das sociedades (Amancio, 1994). West e Zimmerman (1991) sugerem que
as sociedades produzem e mantém diferencas de género que se tornam notorias
através de Varios processos bem como a socializagéo, a agdo das instituicdes sociais
e a interagdo entre as pessoas.

De uma forma resumida, os esteredtipos sociais sdo generalizacdes acerca dos

membros de um grupo e que derivam do processo cognitivo da categorizagdo. Para
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gue os esteredtipos possam ser considerados sociais devem ser partilhados por um
elevado numero de individuos (Tajfel, 1983). Entende-se por categoriza¢gédo social “o
processo através do qual se relnem 0s objetos ou acontecimentos sociais em grupos,
gue sao equivalentes no que diz respeito as acdes, intencdes e sistemas de crencas
do individuo” (Tajfel, 1983, p. 290).

Concluindo, os estereétipos de género sdo um conjunto de crencas partilhadas e
organizadas acerca das caracteristicas dos homens e das mulheres (Golombok &
Fivush, 1994; Williams & Best, 1990), no entanto estes pensamentos podem né&o
corresponder a realidade.

E através do processo de socializacdo dos papéis sexuais (socializacéo feita
essencialmente no seio da familia) que determinados papéis sociais sdo associados a
cada um dos sexos, definindo-se deste modo as diferencas no perfil de personalidade
de homens e mulheres (Amancio, 1994). O significado do género tem também
influéncia no comportamento, nas instituices sociais e sua organizacao, tais como o
trabalho, a reproducéo, os cuidados com as criancas, a familia e a educacao (Hare-
Mustin & Marecek, 1990a), como foi possivel verificar nos resultados do presente
estudo. As mées tendem a assumir um maior numero de tarefas domésticas e é-lhes
atribuida a responsabilidade de educar os filhos enquanto os pais trabalham para
sustentar a familia.

Relativamente a problematica do X-Fragil, maes e pais demonstram através das
suas narrativas que existem diferencas na forma como veem a deficiéncia do seu filho
e que essas diferencas sdo fortemente marcadas pelos estereétipos sociais de género
gue influenciam todos os aspetos da vida destas familias.

O homem encarado pela sociedade como o “pilar” da familia, mantém um certo
distanciamento do problema do seu filho, ja a mulher quer respostas e tenta encontrar
solucdes para as dificuldades do seu filho. Como também foi possivel demonstrar em
alguns estudos sobre as diferencas de género entre mées e pais relativamente a
deficiéncia, as mées tendem a ser mais ansiosas face as situacdes de adaptacéo

pelas quais os seus filhos tém que passar, como é 0 caso da entrada na escola.

Como podemos verificar na fig. 8, todas as categorias de resposta sdo
influenciadas pelos estereo6tipos sociais e pela diferengca de papéis. Assim, 0s
esteredtipos sociais marcam a forma como méaes e pais compreendem o problema,
como este é partilhado com o0s outros, por sua vez esta partilha vai influenciar a

compreensdo do problema, através do conhecimento de experiéncias de outras
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familias. A relacdo também é influenciada pelos estereétipos sociais que estdo na
origem da diferenca de papéis. Por fim, todas estas relacbes irdo determinar as
dificuldades sentidas por estes pais e maes na forma como experienciam todo o
percurso de desenvolvimento dos seus filhos.
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Capitulo VI = Conclusdes, implicacdes clinicas e direcdes
futuras

No nosso estudo pretendemos perceber se existem diferencas na forma como
maes e pais veem e lidam com a problematica do SXF.

As perguntas de investigacdo foram: “Na opinido de méaes e pais havera
diferenca na forma como estes lidam com o desenvolvimento do seu filho com SXF?”,
“Quais sao essas diferencas” e “Porque ocorrem?”.

Foram encontradas diferencas em 5 dominios diferentes: papéis atribuidos,
partilha de informacéo, compreensdo do problema, relacdo com o filho e dificuldades
sentidas. A categoria central demonstrou que todas as diferencas sédo fortemente
marcadas pela presenca dos estere6tipos sociais.

Relativamente aos Papéis atribuidos, que se referem aos papéis atribuidos as
maes e aos pais e as carateristicas que lhes sdo associadas, verificou-se que as maes
tém o papel de principais cuidadoras e 0s pais sdo vistos como o elemento forte da
familia, que trabalha e apoia a mulher e o filho, para tal estabelece algum
distanciamento.

A troca de informacéo relaciona-se com as experiéncias, dlvidas e expetativas.
Esta categoria de respostas mostrou que sdo as maes que partilham mais informacéao
e trocam experiéncias com outros pais.

A compreensdo do problema refere-se a visdo de maes e pais sobre a forma
como estes percecionam a doenca, o que fazem para a entender e quais 0s
sentimentos que deste processo advém. Os resultados mostraram que as maes tém
uma percec¢do mais intensa do problema, fazem mais pesquisas e aceitam o problema
mais precocemente do que os homens.

Na relacdo com os filhos analisou-se a forma como as diferencas na
compreensdo do problema, na troca de informagdo e nos papéis que mae e pai
desempenham influenciam a relagcdo com os seus filhos. Os principais resultados
mostram que as méaes sao mais envolvidas, mais permissivas e mais cumplices na
relacdo com os seus filhos. J& os pais mostram-se mais rigidos e superprotetores.

Por fim a categoria dificuldades sentidas foram analisadas as principais

dificuldades encontradas no desempenho dos papéis sociais passando pela partilha
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de experiéncias com outras pessoas e na compreensdo do problema até a relagédo
estabelecida com os seus filhos.

Das 5 categorias que foram analisadas neste estudo, emergiu a categoria central
“Esteredtipos Sociais/Diferencas de Papéis” que explica todas as diferencas
encontradas na analise das narrativas. Os Estere6tipos Sociais fazem parte do
processo de categorizacdo social que marca a forma como homens e mulheres se
comportam ndo s6 no dia-a-dia nas suas atividades profissionais como também na
relacdo com a sua familia e as tarefas que desempenham em determinado contexto.

Os resultados mostraram que as maes apresentam sentimentos de culpa pelo
fato de serem portadoras, uma grande ansiedade face a entrada do filho na escola e
um grande numero de tarefas para realizar. Ja os pais apresentam um sentimento de
negativismo associado ao medo de que algo possa acontecer com o filho. Ao contrario
das méaes o0 seu tempo encontra-se preenchido com o trabalho, o que deixa pouco
tempo para dedicar a familia, o que parece ter repercussées na relacdo com os filhos.

No que respeita as limitacBes/estudos futuros, podemos dizer que as narrativas
analisadas nesta investigacdo sao apenas opiniées.

Como sugestéo para estudos futuros, poder-se-a analisar a entrevista completa
realizada aos pais e maes no estudo de Franco (2013) em busca de evidéncias das
diferencas que ocorrem na forma como estes pais e maes lidam com a problematica
da SXF e nido apenas analisando a pergunta “Na sua opinido, ha diferengas como
maes e pais lidam com o problema do seu filho?”.

As pesquisas sobre as familias de criangcas com SXF tém-se revelado
insuficientes para a caraterizacdo das mesmas. Assim, a presente investigacdo visa
dar uma contribuicdo para a caraterizacdo das principais diferencas que ocorrem na
percecdo de maes e pais sobre a problemética da SXF. Os resultados deste estudo
apresentam relevancia para a pratica clinica, uma vez que ddo um contributo para o
conhecimento e compreenséo destas familias, fornecendo pistas para acao junto das
mesmas. Para além disso, este estudo ajuda na construcdo de respostas adequadas
as necessidades destas criangas e jovens e suas familias, nomeadamente os pais que

sao 0s principais cuidadores.
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1. Exemplo de codificacdo de uma entrevista

28P-5

Transcricao

Codificacédo Aberta

Considera que existem diferencas na forma de lidar com
esta perturbacdo do desenvolvimento entre pais e mées?
Claro que é entre a minha mulher e eu, h4 uma abordagem
diferente. Ela tem uma percep¢cdo das coisas muito mais
intensa, vive tudo isto de forma mais intensa... € eu vivo um
bocado a parte boa. Esta parte boa é: as brincadeiras, é aquilo
gue ele faz, os seus progressos, 0 desenvolvimento em si... a
outra parte € viver com aquela preocupacao... € eu nao penso
muito nisso. Eu vivo um dia de cada vez e a gente esta ca
para ver como é que a gente esta ca para apoiar. Mas esta
claro que a gente vive isto de maneira diferente, ela aprofunda
muito mais as coisas, esta muito mais no computador...

Ela é a portadora?

Sim, isso se calhar também pode explicar estas diferencas,
mas de um modo geral as maes vivem o bocado mais... véem
a doenca em si mais intensamente.

Neste caso particular... onde também no geral face as
perturbacbes?

Penso que de uma forma geral, as maes por norma vivem
mais as coisas, nds também temos o caso do André em que
existe preocupacgfes nela que ndo existem no pai. Existe um
lado mais protector, a mde é como se diz um bocado mais

"galinha". E é bocado, um lado que complementa o outro.

Abordagem diferente
Percecédo + intensa
Vivo parte boa
Brincadeiras, progressos
N&o penso muito nas
preocupacdes
Um dia de cada vez
Ver e apoiar
Maneira diferente

Aprofunda mais

Ser portadora explica as
diferencas
Mées vivem mais a

doenca em si

Vivem mais as coisas
Preocupag6es nela que
nao ha no pai
mae mais protetora
“galinha”

Lado que complementa o

outro
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2. Analise preliminar das primeiras trés entrevistas
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Mae

Pai

Diferencas

Entidade materna € quem = Na sociedade, os homens séo As mulheres tém um
cuida, é uma visao classica. vistos como mais fortes, com papel de cuidadadoras
P) o papel de dar forca as dos filhos, como se o
Mae esta sempre presente, mulheres. (P) seu papel fosse educar
€ gquem esta sempre = Os pais, como mais fortes, e tratar dos filhos,
incondicionalmente. (M) vivem um dia de cada vez, enguanto os homens
Segundo a educacao sem grandes preocupacdes e estdo presentes para
tradicional, quem cuida dos sem pensar muito nos gualquer necessidade
filhos é a mulher. (P) problemas, dando apoio a da mulher e/ou dos
mulher e aos filhos. (P) filhos.

Diferencga de papéis Homens vistos como
mais fortes do que as
mulheres.

Compreenséao do As maes vivem mais o = Parece que o pai ndo tem Maes sdo mais

problema problema, incidem mais tanta consciéncia do preocupadas e mais

sobre a doencga. (M) problema, no entanto ja vai conscientes sobre o
Tentam conhecer, procurar e tendo mais. (M) problema do que os
saber um pouco mais sobre = Ha pais que conseguem pais.
0 problema todos os dias. encarar bem o problema e Mulher tenta perceber
(M) decidem continuar a sua vida, as dificuldades e como
Focam-se muito na doencga, com vista a resolucéo das lidar com elas, fazendo
sdo mais preocupadas. (P) dificuldades. (M) pesquisas e tentando
As mulheres encaram o = Os homens normalmente saber mais.
problema de frente, sem tentam ndo se envolver tanto Maes sao mais
preconceitos e sem no problema para que seja envolvidas no problema
problemas em fazé-lo. (M) possivel encara-lo. (P) do que os pais.
Maes tém mais consciéncia = Pais, por vezes, ndo querem Mé&es preocupam-se
da gravidade do problema aceitar que o filho tem um mais do que os pais em
do filho, do que a doenca problema. (M) relagdo a doenca.
implica do que os pais. (M) = Alguns pais tém coragem de Maes mais preocupadas

Maes preocupam-se mais
com o problema e as suas

enfrentar o problema e seguir
em frente, encarando a

com as dificuldades,
enquanto gue os pais se

90




dificuldades do que os pais.
(P)

Mae faz mais pesquisas,
procura saber sempre mais
do que o pai. (P)

Ha maes que ndo evitam o
problema, mas que também
nao querem falar sobre ele.
(P)

Percecéo de todas as
implicacdes do problema
mais intensa, com mais
apreensao. (P)

situagéo. (M)

Normalmente, os homens
adotam uma postura de
distanciamento, nédo se
envolvem emocionalmente no
problema. (P)

Parece que o pai ndo
consegue perceber que o filho
tem limitacdes e que ha certas
formas de agir com ele que
devem ser adequadas. (M)
Alguns pais ndo negam o
problema do filho. (M)

No seio da familia, através da
educacao gue se recebe nela,
€ que se molda a forma com
que cada pessoa lida com a
situacdo. (P)

Pai sempre com a ideia de
gue os filhos sao frageis e que
se nao fossem protegidos a
toda a hora, algo de mal
poderia acontecer. (M)

Pai ndo vive com a
preocupacado acerca da
doenca e de tudo o que ela
pode provocar. (P)

Apesar do distanciamento dos
pais, por vezes ha situagdes
que chocam mais e que
preocupam. Apesar de se
falar em distanciamento, este
nao é total. (P)

focam mais na forma de
as ultrapassar.

Maes tém uma
percegado mais intensa
do que os pais.

Méaes mais envolvidas
emocionalmente no
problema do que os
pais.

91




Partilha As maes nao evitam o = Pai ndo fala nem conversa = Maes partilham mais

problema, mas também muito sobre o problema. do que os pais
nao querem falar sobre (M) = Pais partilham mais
ele, é como se fosse algo = Os homens n&o partilham com outros homens
gue esta presente, mas muito as suas experiéncias
gue nao se deve mexer. e sentimentos em relacao
(P) ao problema dos filhos. (M)
Queria conhecer outras = E um misto porque ha um
pessoas para poder saber sentimento entre o
mais. (M) esconder e o partilhar. (M)
N&o querem falar mas = Os homens talvez partilhem
ficam sempre com duvidas mais quando estéo so
e a pensar sobre elas. (M) homens presentes, ao
Ha méaes que nao evitam contrario das mulheres que
0 problema mas também falam logo. (M)
nao querem falar. (P)

Relagdo com os A mae permite mais que 0 = Os pais conseguem encarar = Mais permissivas

filhos filho faca atividades que a situacao. Entdo mais = Mais envolvidas

gosta e que quer fazer. (P) presentes ou nao = Pais muito protetores
Grande envolvimento por dependendo da situagéao, = Relacdo mais forte
parte da mae. (P) nao estdo sempre como as das mées com os
Mées preocupam-se muito maes. (M) filhos
com os filhos e precisam = O pai protege muito os = Os pais sdo mais

de os proteger. (P)
Relacdo de exclusividade
com a mae, 0 que nota
uma relacdo muito forte
mae-filho. (M)

As mdes vivem mais tudo
0 que envolve a

filhos de tudo o que os
pode magoar. (M)

O pai ndo deixava o filho
experimentar novas
situacdes com medo que
algo acontecesse. (M)

O pai ndo ajuda a mae com

exigentes
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perturbacao, vivem muito
a deficiéncia. (P)

“ Mae galinha “, expresséo
gue significa que a mae é
muito preocupada, sempre
com o filho debaixo de
olho, para tentar protege-
lo. (P)

A mée permite mais a
realizacdo de atividades
gue o pai proibe, talvez
porque nao tem tanto
tempo para estar com ele.
(P)

Muito envolvida na
relacdo, com muita
emocao, que gera muita
ansiedade e uma
preocupacao excessiva.
(P)

Envolvéncia materna, forte
ligacéo, fortes vinculos
logo a partir da gravidez, a
mulher passa a viver para
o filho. (P)

A sua relacdo € mais forte
com a mae, o0 que permite
gue se sinta mais a
vontade com ela. (P)
Crianca libertar-se mais

o filho, o que se torna um
tormento para a mae. (M)
Quando esta s6 com o pai a
crianga néo faz birras e
porta-se bem, acaba
sempre por haver conflito.
(P)

Também ha pais muito
envolvidos e preocupados
com os filhos. (P)

Pai ndo pensa tanto em
aspetos relacionados com o
problema, como a mae,
mas sim coisas boas, como
as brincadeiras e os
progressos. N&o pensa nas
dificuldades. (P)

O pai cumpre tudo arisca
do que lhe ensinaram nas
terapias e o que deve fazer.
(M)

Pai ndo gosta que o filho
qguebre as regras que lhe
impde, que ndo abuse em
termos de comportamento.
(P)

Quando vai sair s6 com o
pai, a crianga porta-se bem
porque o pai lhe imp&e
regras. (P)
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com a mae. (P)

= As mulheres fomentam a
envolvéncia com os filhos,
ao contréario dos pais. (P)

=

O pai jA acompanha mais o
filho nas tarefas e auxilia a
mé&e nos cuidados ao filho.
(M)

O pai ndo deixa o filho
experimentar novas
situacdes, dizendo-lhe
sempre o que deve fazer.
Parece que ha medo por
parte do pai que por o filho
ter um problema este néao
seja capaz de fazer seja o
que for sozinho. (M)

O pai exige muito da
crianca, nomeadamente na
realizacdo dos trabalhos de
casa. E de notar que
parece ndo ter nocao das
limitacGes da crianca. (M)
Quando faziam os trabalhos
de casa juntos, a crianca
acabava sempre a fazer
birra e a chorar. (M)

O pai afirma que cada vez
gue o filho sai com ele
apenas, se comporta bem e
gue se pode dever as
regras impostas. (P)

Pai impde regras com
intencdo de o educar e
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proteger. (P)

Pai € muito protetor,
preocupando-se imenso,
até excessivamente com o
filho. (M)

O pai é demasiado protetor,
0 que pode causar na
crianca uma futura atitude
de dependéncia. (M)

O pai ndo tem paciéncia
para as birras do filho. (M)
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