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Resumo: Este estudo teve como objetivo caracterizar as associagdes de pessoas com doengas raras, como
uma importante fonte de apoio psicossocial. Foram realizadas entrevistas a 38 participantes de 23
associacdes e delegacdes de pessoas com doencgas raras, vinculadas ao Centro de Genética Preditiva e
Preventiva. Das andlises emergiram trés categorias conceptuais: (1) missdo das associacdes; (2) contexto
do trabalho associativo; e (3) estratégias e oportunidades. Os principais obstaculos ao papel das
associa¢des como fonte de apoio as pessoas doentes e suas familias foram: (1) dificuldade em encontrar
voluntarios; (2) baixo nivel de literacia sobre doencas raras; (3) pouco envolvimento dos profissionais de
saude e populacio; e (4) dificuldade em obter financiamento. Os resultados mostraram que as associagdes
tém um papel fundamental na defesa dos direitos das pessoas com doencas raras, sendo possivel potenciar
o seu trabalho, maximizando a integracdo com os servigos de saude e a sua visibilidade.
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Rare disease associations in Portugal: An important source of psychosocial support: This study
aimed at characterizing the rare disease patients’ associations, as a relevant source of psychosocial support.
Thirty-eight participants were interviewed, from 23 patients’ associations (or its regional sections),
connected to Centro de Genética Preditiva e Preventiva. Three conceptual categories have emerged in their
discourses: (1) mission of their associations; (2) current context of associative work; and (3) strategies
used and existing opportunities. The most common limitations were (1) the difficulty in finding volunteers;
(2) the low literacy about rare diseases; (3) the limited involvement of professionals and of the general
population; and (4) difficulties with funding. Our results showed that associations do play a key role in the
advocacy for patients with rare diseases; and that it is possible to reinforce their articulation with existing
resources, facilitating their integration with healthcare services and, thus, maximizing their visibility.

Keywords: Patients’ associations; Rare diseases; Advocacy; Portugal.

Doengas raras sdo aquelas que afetam um pequeno nimero de pessoas, em comparagdo com outras
doencas da populacdo em geral (Richter et al, 2015) e nas quais os tratamentos e a investigacdo sdo
insuficientes (Griggs et al., 2009). Na Europa, a definicdo de doenca rara é a que afeta menos de 1 em cada
2000 pessoas (Barbosa & Portugal, 2018; Harari, 2016;). Até a data, foram identificadas mais de 7000
doengas raras.

Desta forma, as associagdes sdo uma fonte importante de informac¢iao em doengas raras e no apoio
ao pequeno grupo de pessoas afetadas por cada uma dessas doencas (Rabeharisoa, 2008). Uma associag¢do
é um grupo de individuos geralmente voluntdrios que decidem partilhar os seus conhecimentos e
atividades de forma regular e que é consensualmente considerada como importante naquilo que é a vida
democratica de uma sociedade desenvolvida (Viegas, 2004). O desenvolvimento deste tipo de participagdo
social afirmou-se principalmente em Franca, nas décadas de 60 e 70, o que resultou na constituicdo de
associa¢des da mais diversa indole. Esta prolificagdo do movimento associativo contribuiu para o aumento
da solidariedade, através da participagdo civil (Coelho, 2008), que transpde para o espago publico os

1 Morada para correspondéncia: Rua Julio Amaral de Carvalho 45, 4200-135 Porto. E-mail: milenaph@ibmc.up.pt. Este artigo foi apoiado por
uma bolsa de investiga¢do com a referéncia UnlGeNe-BIM-PSI atribuida a Mestre Catarina Costa.
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problemas vividos na esfera privada, reformulando-os e tornando-os objeto de discussdo publica (Viegas,
2004).

Por outro lado, a sensibilizacdo das pessoas para a drea das doengas raras parece vir a crescer nas
ultimas décadas, espelhada na criacdo de grupos de defesa dos direitos das pessoas doentes, na divulgacao
da informacdo através da internet, no aumento do interesse dos media e no maior financiamento para
centros de referéncia especializados e para investigacdo sobre as doencas raras e medicamentos 6rfios
(Griggs et al.,, 2009), no sentido de se destinarem a prevencio, diagndstico ou tratamento de doengas raras
muito graves que ponham a vida em perigo, sejam cronicamente debilitantes e que afetem até cinco em
cada 10 mil pessoas (Tovar, 2014).

A experiéncia de vida marcada pela doenga pode condicionar os individuos por fatores ligados a sua
situacdo de saude, ao contexto de vida e a percecdo de exclusdo social por serem socialmente
percecionados, tantas vezes, como “diferentes” (Shaw & McCabe, 2007). Esta perspetiva de “diferenca” com
carater excludente, deve ser combatida desde a linguagem procurando distinguir-se a doenca da pessoa
doente, humanizando a pratica médica (Cavalheiro, 2009) e a prépria literatura cientifica.

0 papel das associa¢des adquire, assim, uma importancia significativa, pela rede de relacdoes que
estabelecem, tornando as pessoas portadoras de doenca e as suas familias conscientes dos meios e dos
recursos disponiveis que lhes permitem intervir e reivindicar os seus direitos (Torpe, 2003). O contributo
das associagdes é igualmente valioso na luta pela cidadania, autonomia, defesa dos direitos fundamentais
e pela diferenca (Rabeharisoa, 2008), dimensdo que vai além do reconhecimento da diversidade, explora o
sentimento de pertenca (Pais & Menezes, 2010) e enfatiza o papel da negociacao de decisdes (Rappaport,
1981).

Apesar de toda a relevancia demonstrada pelo associativismo, o seu potencial educativo ndo tem
sido suficientemente problematizado do ponto de vista cientifico (Epstein, 2008). Em Portugal, pouco se
conhece acerca do trabalho destas associa¢des, da sua tipologia, das suas necessidades, entre outras
caracteristicas. Este estudo exploratério teve como objetivo dar um contributo para a caracterizacdo das
associacdes de representantes e auto-representantes de pessoas com doencas maioritariamente raras em
Portugal e destacar o papel relevante que as mesmas tém no apoio as pessoas com esta doenca,
esclarecendo os seus contributos e necessidades.

METODO

Para este estudo descritivo exploratério acerca do papel das associacdes de pessoas com doencas raras
como uma importante fonte de apoio psicossocial, optamos por uma metodologia qualitativa, através de
entrevistas semiestruturadas gravadas e transcritas. A abordagem qualitativa proporciona uma perspetiva
mais profunda e abrangente do tema, especialmente relevante quando se pretende aprofundar os
conteudos relativos a determinada linha de investigacdo (McLeod, 2001), como neste caso é o papel e a
caracterizagdo das associa¢des de pessoas com doengas raras em Portugal. Foram convidadas a participar
um total de 28 associagdes com as quais o CGPP possuia alguma colaboragdo prévia (participagdo em
reunides clinicas, contatos diretos dos seus associados, atividades de promocao de satide, etc). A técnica da
entrevista semiestruturada é considerada um método de elei¢cdo para o entrevistador, que pode colocar
questdes adicionais para aprofundar os temas e o significado das respostas (Gubrium & Holstein, 2001).
Recorreu-se a andlise temdatica com o objetivo de alargar o conhecimento sobre o tema, através da
identificacdo e andlise de padrdes de significado a partir dos dados qualitativos (Braun & Clarke, 2006;
McLeod, 2001). O estudo teve aprovacio pelo Comité de Etica do Instituto de Biologia Molecular e Celular
(IBMC) e da Ordem dos Psicélogos Portugueses (OPP).

Participantes

Participaram neste estudo 23 associacoes, entrevistadas individualmente com a presen¢a de um ou mais
elementos representativos das mesmas cujos testemunhos representam a realidade dos associados.
Quanto ao numero de entrevistados, foram 38 participantes com origem em 2 “associa¢des-chapéu” (ou
federagdes), 14 associacdes de pessoas com doenca e 7 delegacdes ou nucleos da regido norte. Os
participantes foram 18 mulheres e 20 homens: 15 pessoas com doenca, 14 familiares e amigos de pessoas
com doenga e 9 profissionais de satde, todos eles parte integrante dos corpos diretivos das associa¢des
representadas. As areas formativas dos profissionais de satide centravam-se na terapia ocupacional,
psicologia, medicina, biologia e enfermagem.

Instrumento
Elaboramos um guido da entrevista com o objetivo de servir como guia-orientador, esclarecendo os
objetivos propostos (Tabela 1). Nas entrevistas semiestruturadas foram realizadas questdes sobre a
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experiéncia psicossocial do trabalho dos dirigentes associativos, mais concretamente: (a) as expectativas,
(b) os objetivos, (c) as atividades, (d) os apoios, (e) as necessidades e (f) as dificuldades.

Tabela 1. Questdes da entrevista semi-estruturada usada para o primeiro contacto com as associacdes.
Questoes

Como surgiu a Associagdo?

Quais eram as expectativas iniciais, associadas a sua criagdo?
Nos dias de hoje, qual é a vossa missao?

Quais sdo os vossos principais objetivos?

Que tipo de atividades desenvolvem?

Quantos associados representam?

Qual a tipologia dos vossos associados?

NN

Que meios de comunicagdo utilizam no contacto com os vossos associados?

9. Que meios de comunicagdo utilizam no contacto exterior?

10.Que tipo de apoios recebem?

11.Quais sdo as vossas necessidades atuais?

12.Quais sdo as principais dificuldades sentidas para desenvolver o trabalho associativo?
13.0 que tem sido desafiador?

14.0 que tem sido inspirador?

15.0 que acham que seria importante ainda fazer-se?

16.Com que projetos de investigacdo, investigadores, instituicdes tém estado relacionados?
17.Qual é o retorno que tém obtido desses contactos?

Procedimento de recolha e analise de dados

Inicialmente, contactimos as associacGes via email e, apds aceitarem participar, visitimos as suas sedes e
apresentdmos um documento informativo com a descricdo do estudo. Seguidamente, os intervenientes
preencheram um consentimento informado relativo a sua participacido no estudo e a autorizagdo para o
registo em video das entrevistas. Nos casos das associa¢cdes sem sede fisica ou em que nao foi possivel a
nossa deslocacao, realizdmos as entrevistas no CGPP.

As entrevistas foram gravadas em video com o consentimento dos participantes, transcritas na
integra, e verificadas quanto a sua precisao. O formato video prendeu-se com a utilizacao de excertos das
filmagens para a realizagdo de um documentdrio final. Os participantes foram informados e consentiram
esta recolha e divulgacdo de imagens no encerramento do programa de intervencio. Até esta divulgacao, a
Unica pessoa que acedeu as imagens e conteddos foi a investigadora principal do estudo, assegurando a
privacidade e confidencialidade dos dados.

A duracao total das 23 entrevistas realizadas foi de 12 horas e 24 minutos, sendo a duragdo média
de 1 hora e 22 minutos e tendo a entrevista mais curta uma duracdo de 31 minutos e a mais longa 1 hora e
57 minutos. As associacdes de pessoas com doencas raras entrevistadas estdo localizadas,
maioritariamente, na regido norte, mas também na regido centro e sul do pais. A designac¢io especifica das
associacdes e a sua localizagdo geografica ndo serd mencionada neste trabalho, por motivos de
confidencialidade e anonimato assegurados aos participantes aquando da sua participagao.

Participaram neste estudo 23 associacdes de pessoas com doenca ou as suas delegacdes,
selecionadas apds elaboracdo de uma listagem com todas as associagcdes de pessoas com doencas
maioritariamente raras em Portugal e da selecdo das que, no ambito clinico ou laboratorial, estavam mais
relacionadas com o trabalho realizado no CGPP. As associa¢des entrevistadas surgiram, grande parte,
devido a falta de informagdo e de apoio acerca dessas doengas. Foram criadas a partir 1979 e envolvem
cerca de 17500 pessoas associadas. Contudo, o nimero de pessoas envolvidas nas associa¢des é muito
maior, se refletirmos no nimero de pessoas doentes e familiares que nio sdo associados e participam na
vida associativa. A recolha de dados baseou-se na realizacdo de entrevistas a uma amostra de
representantes e auto-representantes dos corpos diretivos das associacdes de pessoas com doengas raras
a nivel nacional e respetivas delegacdes ou nicleos da regido norte do pais, sendo este o tnico critério de
inclusao.

Embora o guido de entrevista abrangesse varios temas, nenhuma categoria de codificagdo foi
definida a priori e os temas emergiram dos dados. As transcri¢gdes das entrevistas semiestruturadas foram
lidas repetidamente e analisadas através do método de andlise temdtica de Braun e Clarke (2006). Este
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método é amplamente utilizado para identificar padrdes e temas dentro dos dados recolhidos, sendo
apropriado quando a questao de investigacdo é ampla e se pretende explorar aprofundadamente o tema.

O processo de andlise de dados envolveu a identificagio de temas e subtemas dentro de cada
entrevista, sendo posteriormente efetuada a comparacgido entre todas as entrevistas, a aprimoracdo dos
subtemas e a construcdo de um mapa conceptual (Figura 1). Em todo o processo de andlise, efetudmos a
triangulacdo interna, método que permite confrontar as visdes dos investigadores e detetar as
coincidéncias e as divergéncias (McLeod, 2001).

RESULTADOS

De acordo com os pressupostos metodolégicos utilizados no presente artigo, a andlise tematica das
transcri¢des das entrevistas resultou em trés principais temas conceptuais: (1) ‘a missao’, (2) ‘o contexto
atual do trabalho associativo’ e (3) ‘as oportunidades do trabalho associativo’. A Figura 1 ilustra a estrutura
destas trés categorias conceptuais, incluindo os subtemas.

Dimensdes e Subdimensdes

Tema 2: O contexto
Tema 1: A missdo atual do trabalho
associativo

» Estigmatizagio; ]
Surgimento das Missdo e tipologia * E?;f—liélit;?;?;? da populagao e dos
Associagoes das atividades « Envolvimento insuficiente da comunidade
cientifica;
» Dificuldade na transigdo da vida escolar para
l a vida adulta;
» Acessibilidade limitada;
c L « Falta de financiamento;
« Lonvivios; « N&o reconhecimento do papel das
« 1979-2017 » Angaria¢do de fundos; associagdes; pap
. ;;s?gigdus = Suporte social; « Diagnésticos tardios ou néo conclusivos;
« Terapias; « Resposta insuficiente da Medicina
. Fuml_a({‘qes;_u ) Reprodutiva;
+ Sensibilizacao; i » Longo tempo de espera para consultas;
O ST ITETET « Carater voluntario do trabalho associativo;
+ Apoio tecnico; » Dispersdo dos doentes;
= Apoio de transporte. « Desamparo pelos orgdos de comunicagio
social;
« Pouca participagio dos doentes e da
sociedade civil.
Tema 3: As

oportunidades do
trabalho associativo

Aumento das Iigag695 com associagﬁes europeias;

Criagdo de centros de referéncia;

Criagdo de um grupo de especial interesse nas questdes da

genética na APMGF;

Criagdo de plataformas de recursos;

Criagdo de registos e bases de dados;

Criagdo de um novo modelo de referenciagdo para a genética

médica;

Maior valorizagdo e verba para investigacéo;

Maior contributo e disseminagéo das oportunidades de

financiamento existentes;

« Criagdo de grupos de interven¢do psicoeducativa, programas
de capacitagdo das associagoes e protocolos de colaboragao
entre as associagies e centros de investigacdo e diagndstico;

+ Associagdo Portuguesa dos Profissionais do Aconselhamento

Genético.

Figura 1. Dimensdes e subdimensdes resultantes da andlise dos resultados.
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Os resultados sdo ainda descritos usando excertos de transcrigdes que sdo acompanhados por um
c6digo que identifica a associagao respetiva.

Tema 1. A Missao

O primeiro tema diz respeito ao enquadramento das associacdes de pessoas com doenca na sociedade e a
missdo das mesmas. Neste tema evidenciam-se os seguintes subtemas: surgimento das associagdes e
missdo e tipologia das atividades. Salienta-se a motivacgdo intrinseca das pessoas associadas na tentativa
de dar resposta aquilo que sentem como falta de informacio e respostas para pessoas com doencas raras
em Portugal.

Portanto, diria que é assim uma criagdo um bocado por carolice, um bocado por falta absoluta e
completa de respostas e de institui¢6es ou organizagées deste género em Portugal. (Associagdo 1)

Eu fui mde em 1994 (...) ao fim de dois anos e meio a minha filha foi diagnosticada com esta patologia
e eu vi-me um bocadinho ‘O que é que existe em Portugal? Quem é que me pode ajudar nesta nova
caminhada?’ e deparei-me que em Portugal ndo existia nada. Ndo havia associagbes, ndo havia
informagdo. A pouca informagdo que alguns médicos tinham era muito pouca (...) na altura também
ndo havia teste genético. Comecei a tentar procurar familias, pessoas que tivessem filhos com a mesma
doenga (Associagdo 6)

As atividades que as associa¢des organizam sdo principalmente convivios, atividades de suporte
social e de angariacio de fundos para permitirem a sua sustentabilidade. Algumas associagdes
providenciam ainda terapias, tais como psicologia, fisioterapia, terapia da fala e nutricdo, bem como
organizam congressos, semindrios e conferéncias. Outras associagdes promovem formagdes para
cuidadores (formais e informais) e pessoal técnico, e atividades de sensibilizacdo nas escolas, hospitais e
juntas de freguesia. Por fim, ha associa¢cdes que prestam apoio alimentar, apoio em ajudas técnicas, como
cadeiras de rodas, apoio para transporte das pessoas doentes para consultas e fornecimento de
medicamentos. E interessante notar que a missdo das associagdes enquanto promotoras do apoio
inexistente noutros meios e instituicdes formais, se traduz em fun¢des muito objetivas e transversais, desde
a formacdo de pessoal técnico ao provisionamento de bens essenciais.

Tema 2. O contexto atual do trabalho associativo

0 segundo tema que emergiu da leitura dos dados recolhidos aborda questdes relacionadas com o contexto
nacional atual, bem como os problemas e obstaculos que enfrentam as associa¢des. Um dos problemas mais
referidos pelos participantes foi a estigmatizacdo de determinadas doengas e condig¢des clinicas, o que se
reflete na distingdo negativa das pessoas com doencas hereditarias em relacdo a todas as outras, através
da discriminacdo, e que pode conduzir a marginalizacdo e a exclusdo social. Esta exclusdo atravessa desde
juizos de valor do comportamento das pessoas doentes até a falta de respostas institucionais para
determinadas doengas em determinadas fases do ciclo de vida. Por exemplo:

E, as vezes, eu caio ou isto ou aquilo e muita gente diz ‘Ah, jd vai com os copos’. Dantes eu ia do trabalho,
chegavam ao pé de mim ‘Entdo, jd bebeste uns copos?”. (Associagdo 2)

(...) ainda hd firmas que se souberem que é descendente da doenga, que tem a doenga ou pode ter a
doenga jd ndo o quer para trabalhar. (Associacdo 3)

Esta estigmatizacdo aponta para vdrias discussdes fulcrais neste tema, como a baixa literacia da
populacio e dos profissionais, que é também um dos condicionamentos mais referidos pelos membros dos
corpos diretivos que alertam para a resposta médica nem sempre ser a mais adequada. Esta lacuna diz
respeito ao fraco conhecimento cientifico acerca das doengas, bem como ao envolvimento insuficiente da
comunidade cientifica nas atividades das associagoes:

Ndo hd mal nenhum em o médico estar ld e ‘olhe, eu tenho esta dilvida’ ‘pois, ndo sei, mas posso ir ver’.
No fundo é como um professor, um professor também ndo sabe tudo. E se ndo sabe também tem de ter
a humildade de dizer ‘ndo sei, vou ver e jd te respondo’. (Associagdo 4)

Eu marquei reunides profundas com todos os diretores dos centros de satde. (...) Faldmos com todos os
diretores dos centros de satide. Foram extraordindrios, tivemos uma recetividade bestial. (...) Criaram
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em mim ou em hos uma expectativa extraordindria. Sabe quantos clinicos estiveram presentes no nosso
evento, ligados a centros de satide? Zero. (Associagdo 5)

Adicionalmente, os dirigentes associativos referem uma grande dificuldade na transi¢ao das pessoas
doentes da vida escolar para a vida adulta naquelas doencas que se manifestam mais precocemente e uma
acessibilidade limitada que condiciona a vida laboral, financeira e familiar dos doentes e dos seus entes
queridos, espelhando a exclusao social supracitada:

As nossas jovens a partir dos 18 anos tém de sair da escola oficial. E o que é que acontece? Respostas a
partir dos 18 anos a nivel de instituicées hd muito poucas e o que hd tém listas de espera infinitas.
(Associagdo 6)

Referem ainda a falta de financiamento por parte do Estado, das entidades publicas e privadas, pelo
que o voluntariado é, muitas vezes, o seu Unico meio de subsisténcia. O facto de se tornarem Instituicdo
Particular de Solidariedade Social (IPSS) parece ser uma saida para algumas, ao contrario de outras que
ndo conseguem obter esse estatuto:

Nés pagamos do nosso bolso, portanto, aquela questdo do voluntariado... Isto é esgotante andarmos em
voluntariado hd 10 anos, a termos de pagar do nosso bolso. (Associagdo 1)

Porque nds temos outra dificuldade. N6s ndo somos IPSS, ndo é? E depois é-nos barrada muita coisa
por ndo sermos IPSS. (Associagdo 8)

Recorda-se, com certeza, da luta que tivemos para que o medicamento fosse licenciado. E porque é que
assim foi quando havia paises na Europa onde jd estava perfeitamente licenciado? Paises esses que ndo
tinham grande representatividade em termos de niimero de doentes e nés tivemos grande dificuldade.
(...) N6s aqui vamos para o Parlamento e nada e nada. (Associagdo 5)

Varios corpos diretivos referiram também o problema do ndo reconhecimento do papel potenciador
das associagdes nos cuidados de satide. Apontam que os centros de referéncia deveriam ser um motor desse
reconhecimento, no entanto, continuam a falhar nos recursos humanos e na divulgacdo do trabalho das
associacoes:

O que nds pretendiamos era que houvesse uma interligacdo entre os centros de referéncia e as
associagdes e que o doente soubesse que hd uma associagdo (...) (Associagdo 9)

Para além disso, os dirigentes associativos relatam que muitas entidades ndo conseguem ver as
associa¢des como possiveis parceiras para o desenvolvimento de trabalho colaborativo:

As pessoas ndo podem ver as associagées como uma ameaga. Uma associagdo é um parceiro - e tem de
ser um parceiro - de confiangca porque as associagdes estdo-se a preparar, cada vez mais, ndo para
substituir o Servigo Nacional de Satide, mas para terem respostas técnicas, o mais profissionais possivel!
(Associagdo 10)

Os diagnésticos tardios ou ndo conclusivos, o longo tempo de espera para consultas de Genética e
outras e a resposta insuficiente da Medicina Reprodutiva continuam a ser apontadas como falhas graves
do Servico Nacional de Saude, onde as associa¢des, muitas vezes, sdo confrontadas para darem respostas
que vao além das suas capacidades:

Hd pessoas que nos contactam porque tém um diagndstico errdtico ou o diagndstico ndo é ainda certo
ou ndo hd conclusées. Enfim, hd uma série de fatores que fazem com que as pessoas nos contactem a
espera que nos tenhamos uma resposta e por vezes nés ndo temos essa resposta exatamente porque nos
falta resposta do lado de 14 (...) (Associagdo 10)

As vezes, hd ali quase uma guerra aberta com os médicos de familia a pedir o P1 para passar para a
especialidade. Quando finalmente conseguem, é feito o pedido de encaminhamento e depois a consulta
demora meio ano para ser marcada ou as vezes um ano para ser marcada. Entretanto nesse periodo
de tempo, a doenga vai evoluindo e vdo surgindo dificuldades. (Associagdo 11)
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O carater voluntario do trabalho associativo foi também encarado pelas pessoas participantes como
um obstaculo relevante. A maioria dos dirigentes relata a dificuldade sentida no recrutamento de pessoas
para fazerem parte da estrutura das associacdes, devido a limitagdes da vida quotidiana como a falta de
tempo:

Somos todos voluntdrios. Eu trabalho de x a x e ainda encontro espago para trabalhar. Todos os que
fazem, fazem assim! Temos de ter a nogdo se dizemos claramente que uma associagdo tem este cardter,
sobre voluntariado, as pessoas tém o seu trabalho, temos de pensar que sdo pessoas reais (...)
(Associagdo 4)

Essa dificuldade vai ao encontro da pouca participacdo das pessoas doentes e da sociedade civil, que
se traduz na fraca adesdo as atividades por parte de cidaddos que nido tém a doenca ou que nio estdo
diretamente ligados a ela por razdes familiares, profissionais ou afetivas:

(...) Temos sempre a dificuldade em chamar, conseguirmos chamar gente. Até para divulgar a doenga.
Muita gente ouve falar, ndo sabe os problemas que esta doenga tem, o que causa... E estamos com essa
dificuldade. (Associagdo 12)

A dispersdo das pessoas doentes é outra grande dificuldade do ponto de vista dos dirigentes, na
medida que as associagdes ambicionam chegar a todas estas pessoas, mas ndo tém condi¢des financeiras e
estruturais para o fazer:

(...) ndo podemos constantemente ir fazer um domicilio a Vila Real ou a Braganga ou Braga. Isso é
insuportdvel para a associagdo (...) Interessa-nos muito chegar, alids, o nosso grande objetivo é esse: é
chegar aqueles doentes que ndo podem vir ter connosco porque hd muitos. (Associagdo 13)

Por fim, a falta de relevancia dada pelos 6rgios de comunicac¢io social é outro obstaculo mencionado
pelos dirigentes associativos, por ndo refletir o proficuo trabalho desenvolvido pelas associaces e nio
conferir as atividades das associacdes a dimensao que elas desejariam alcangar. Por exemplo:

(...) Eu fiquei muito contente porque tivemos no programa que o encerramento ia ser feito pelo Senhor
Presidente da Reptiblica, o Professor Marcelo Rebelo de Sousa (...) Estavam todos: a TVI, SIC e RTP.
Todos presentes. (...) No final do dia cheguei a casa, liguei a televisdo para ver o que é que iam falar e
entdo viu-se Marcelo Rebelo de Sousa no final do encontro e as perguntas que lhe colocaram ndo tinham
nada a ver com o encontro. (Associagdo 10)

As oportunidades do trabalho associativo

Na terceira e ultima dimensdo inserem-se as potencialidades, as estratégias que foram identificadas e que
podem aumentar a visibilidade do trabalho associativo. Assim, como oportunidades atuais foi referida a
necessidade de aumento das ligagdes com associa¢des europeias, aspeto que ainda se encontra numa etapa
embrionaria. Esta ligacdo permite uma rica troca de experiéncias e € um veiculo para o recrutamento de
novos conhecimentos e novas ideias que possam otimizar o trabalho das diversas associagdes em Portugal:

Fazemos parte também da associagdo europeia, no sentido também de podermos trazer conhecimento
a estas familias, trazer conhecimento aos médicos, trazer mais-valias. (Associagdo 6)

A criagdo de centros de referéncia para um maior nimero de doengas raras é também uma
oportunidade para elevar as competéncias de prestacido dos cuidados de saude e participar em projetos de
investigacdo que podem trazer novas descobertas:

O que nds pretendiamos era que houvesse uma interligacdo entre os centros de referéncia e as
associacdes e que o doente soubesse que hd uma associagdo que disponibiliza voluntdrios (...)
(Associagdo 9)

Outra oportunidade é a recente criacdo de um grupo de especial interesse nas questdes de genética
na Associagdo Portuguesa de Medicina Geral e Familiar (APMGF), com o objetivo de tornar os médicos de
familia mais capacitados e mais bem preparados para dar respostas a estas doencas. A este respeito,
verificou-se que as associa¢des de pessoas com doen¢a que mantinham um elo de ligagdo com os
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profissionais de saide nos corpos diretivos ou cientificos, tinham mais bases estruturais, maior sucesso e
maior amparo:

O facto de nés termos ali um apoio cientifico tdo grande e alguém que nos vai conduzindo... E ter
disponibilidade e carolice também para acompanhar uma associagdo de doentes é de louvar.
(Associagéo 8)

Algo também importante para o trabalho das associa¢des é a criacdo de plataformas de recursos
onde esteja disponivel de forma gratuita e acessivel um resumo das diversas oportunidades para as pessoas
doentes, espalhadas por todo o pais:

(...) E sistematizar informagdo, é fazer com que a busca de informagdo ... ndo seja de semanas de
procura intensiva e de filtragem, mas que seja um banco de dados das associagées... “ok, esta associagcdo
existe”, (Associagdo 4)

A criagdo de registos e bases de dados foi referida também como fundamental para a maioria das
doengas raras representadas nestas associagdes, tanto para o aumento do seu conhecimento
epidemioldgico e planificagdo de cuidados, como para a investigacdo e os ensaios clinicos:

(...) Ndo temos a base de dados e a informagdo que temos é toda através de sdcios, ou familiares que
conhecem e que ouvem falar da associa¢do e passam palavra... Assim ndo conseguimos chegar onde
queriamos chegar. (Associagdo 12)

A criacdo de um novo modelo de referenciacdo para a genética médica, que permita uma maior
flexibilidade e o acesso atempado foi também referida como uma estratégia para melhorar os servicos
disponiveis para as pessoas com doengas raras e as respetivas associacdes. Dos relatos dos dirigentes
surgiu a sugestdo adicional de integracdo de valéncias de entidades académicas que prestam estes servigos
de diagndstico e aconselhamento genético. Por exemplo:

N6s jd fizemos uma primeira abordagem a decisores noutro nivel, como disse grupos parlamentares e
representantes destes organismos, Conselho Nacional de Reprodugcdo Medicamente Assistida, mas
remetem que em tltima andlise tem a ver com o funcionamento das instituicées do SNS. (Associagdo 1)

Relacionado com o tépico anterior, os membros dos corpos diretivos remetem para a necessidade
de uma maior valorizacio e verba para investigacio e um maior contributo e disseminacdo das
oportunidades de financiamento existentes:

(...) E depois candidatamo-nos ao INR, todos os anos concorremos e temos conseguido ganhar alguns
projetos. Os valores sdo sempre muito baixinhos para as necessidades que os nossos doentes e os seus
familiares precisam. (Associagdo 14)

Outro fator potenciador referido é a possivel criagdo de grupos de intervencio psicoeducativa,
programas de capacitagdo das associagdes e protocolos de colaboragdo entre as associa¢des e centros de
investigacdo e diagnéstico, estratégias que aproximem a ciéncia e a sadde ao trabalho didrio das
associagdes no terreno:

Acho que hoje em dia ndo é tdo assim, mas passa por, por um lado, e sempre sempre sempre informar,
consciencializar, divulgar a doenga e, por outro lado, prestar todo o apoio possivel as familias (...).
(Associagéo 1)

A Associagdo Portuguesa dos Profissionais do Aconselhamento Genético (APPAG) mostrou também
ser uma oportunidade, na medida em que luta pelo reconhecimento da profissdo de aconselhamento
genético em Portugal, que poderd dar respostas diferenciadas as necessidades dos doentes enquanto
profissionais de satide que estabelecem a ponte entre as associagdes e os servicos especializados.

DISCUSSAO

Neste trabalho, exploramos o desenvolvimento das associa¢des de pessoas com doengas raras em Portugal
e o seu importante papel como fonte de apoio psicossocial ndo sé as pessoas doentes, mas também as
respetivas familias. Considerando os resultados obtidos e o proposto por Barbosa (2014), as associagoes,
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em particular as associagdes de pessoas com doencgas raras, possuem duas formas de agdo. A primeira é a
prioriza¢do de atividades que visam a propagacao de informacgao sobre as doengas. Para tal, as associagdes
utilizam folhetos, revistas, formagao de profissionais de satide e divulgacdo nas escolas. A segunda forma
de agdo destas associa¢des visa a representagdo das pessoas com doengas raras que as constituem, o que
inclui, entre outras, a sua participacdo em estudos e projetos investigacdo que tém como objetivo
aprofundar o conhecimento existente sobre a doenca.

No que diz respeito aos problemas e obstaculos que enfrentam as associacdes de pessoas com
doengas raras, os resultados deste estudo destacam a falta de informagdo. Uma vez que estas doencas sdo
consideradas raras, as lacunas informativas comegam, muitas vezes, nos proprios profissionais da satde, o
que se traduz num elevado tempo de espera para que a pessoa doente e a sua familia consigam obter um
diagnoéstico conclusivo (Faurisson, 2000). Este tempo de espera e o sofrimento psicoldgico e fisico
associado torna-se um fator determinante para a criacdo de algumas associagdes que acabam por emergir
como um lugar de partilha de experiéncias e de apoio mutuo (Allsop et al, 2004).

Destaca-se assim a relevancia do apoio social e afetivo encontrado nas associa¢des, que se tornam
um importante aliado no processo de reconstrucdo da identidade e da autoestima das pessoas com doencas
raras (Coelho, 2008; Telford et al, 2006). As associa¢des tornam-se também, mediadores entre as familias,
a sociedade e o Estado (Portugal, 2000), abrangendo ainda a denuncia publica de situagdes
discriminatorias (Stainton, 2005) explicitadas em alguns dos testemunhos recolhidos e que evidenciam o
papel protetor no combate ao estigma e a discriminacdo ainda associados a algumas doengas raras. Tal o
caso da grande luta pela aprovagdo de medicamentos.

Outro tema emergente no discurso das pessoas participantes neste estudo foi a insuficiéncia da
atencdo dos meios de comunicagdo social no apoio as associacdes de pessoas com doencas raras nas suas
campanhas de sensibiliza¢do. Aqui, é importante salientar que os canais institucionais existentes podem
ser poderosos aliados na promocao da visibilidade deste trabalho associativo e, consequentemente, da
literacia em satde, e das doencas raras em particular, no seio da populagio geral.

A organizacdo dos cuidados de satde para doencas raras surge nos discursos dos participantes neste
estudo como requerendo uma abordagem diferente e, por isso, com necessidade de reestruturac¢do. Pede-
se, entdo, uma abordagem multidisciplinar, organizada, centrada na pessoa com doenga, que se torna mais
eficaz e que parece gerar melhores resultados do que o modelo atual de cuidados (Van Groenendael et al.,
2015). Assim sendo, considerando o papel destas associa¢des, muitas vezes, como primeiro recurso das
pessoas com doengas raras, entendemos o seu valor social neste contexto de reestruturacdo como
incomensuravel. O conhecimento aprofundado que as mesmas possuem através do contacto préximo,
atento e constante com pessoas com doengas raras é preponderante no processo de reorganizar e melhorar
a atencdo psicossocial integral destas doengas através das suas associa¢des representantes.

Assim, parecem existir muitas estratégias e oportunidades para legitimar o trabalho essencial das
associagdes representadas neste estudo. O refor¢o de profissionais de satide nos seus corpos cientificos,
por exemplo, podera levar as associa¢des a ampliarem o seu alcance e a tornarem-se mais capacitadas para
dar resposta aos seus associados e as suas necessidades. Da mesma forma, sugere-se a integracdo de
diversas iniciativas clinicas na rede do Servico Nacional de Saide, nomeadamente centros de diagnéstico e
de investigacao das universidades e do Ministério da Ciéncia, Tecnologia e Ensino Superior, que tém vindo
ao longo dos anos a suprir lacunas assistenciais importantes, prestando cuidados de satide em areas onde
ndo existe uma resposta especializada ou atempada. Para a criagdo destas respostas especializadas, sera
ainda essencial incrementar as competéncias em genética dos profissionais da sadde, através da formacio,
facilitando o atendimento de pessoas com estas doencas nos cuidados de saide. Emerge também a
necessidade de uma maior valorizacdo da investiga¢do translacional, com o financiamento de projetos de
investigacdo que possam centrar-se na comunicacdo da ciéncia, em programas de intervencdo
psicoeducativos, projetos comunitdrios e outras formas de investigagdo ou acdo que permitam a
capacitagdo e intervencdo social nestes grupos e comunidades.

Por fim, ainda que ja existam outras iniciativas como a Estratégia Integrada para as Doencas Raras
(Diregdo Geral de Sadde, 2017), a Carta para a Participagdo Publica em Satude (Gat Portugal, 2017), o
processo de Revisdo da Lei de Bases da Saude (Diario da Republica Eletrdnico, 2018), a Orphanet (2018),
as pessoas participantes neste estudo elucidam através do seu discurso a importancia de estratégias
politicas mais especificas e centradas na melhoria de servigos e recursos que respondam as necessidades
de pessoas com doengas raras. Fica aqui claro o papel associativo naquela que é a constru¢do de uma
consciéncia politica em que cada pessoa com doenga se reconhece no interior de uma coletividade que cria
condi¢bes para a sua autodeterminacdo e autorrealiza¢io. Tal sublinha, mais uma vez, a importancia de se
atender as necessidades especificas das associagdes pelo seu papel decisivo no bem-estar biopsicossocial
das pessoas com doenca (Gohn, 2008).

Copyright © 2022 Associa¢do Portuguesa de Psicologia. Licensed under the Creative Commons Attribution Non-commercial No
Derivatives 116



Costa, Alonso, Sequeira & Paneque

Como limitagdes do presente estudo, realcamos a amostra de conveniéncia que apenas representa
uma parte da realidade das associagdes portuguesas de pessoas com doencas raras. Vale, no entanto,
destacar que foram aqui incluidas pessoas associadas, na qualidade de representantes e auto-
representantes dos distintos grupos associativos e com motivacao para participar neste processo e que, a
inexisténcia de uma listagem clara, completa e publica de todas as associagcdes de doencas raras em
Portugal, dificulta o processo de amostragem.

Nio obstante, este trabalho apresenta um carater pioneiro e oportuno, dada a realidade das
associacdes de apoio a pessoas com doengas raras em Portugal. Ainda que seja necessaria alguma
precauc¢do na andlise dos resultados pelas limitacdes inerentes a amostra, o estudo é particularmente
relevante porque sublinha informagdes pertinentes acerca do estado atual e das necessidades do trabalho
associativo, reforcando a pertinéncia do associativismo para a preservacdo e mobilizacdo do tecido social.

Apesar das limita¢des, o presente estudo contribuiu para a caracterizagdo de um grupo de
associacdes de doengas raras, que sdo frequentemente um meio de promogio do convivio e da participacdo
social, da vivéncia em comunidade, da ocupagio dos tempos livres e de preservacgido da identidade (Coelho,
2008).

Assim, varias necessidades estruturais de apoio do movimento associativo sdo também clarificadas
neste estudo, podendo informar possiveis estratégias sociopoliticas a serem implementadas para sua
otimizagdo. Parece ainda haver muito a ser feito para promover e otimizar o trabalho das associagdes de
pessoas com doencas raras. Considera-se, pois, que o carater exploratdrio deste estudo pode ser uma
alavanca para potenciar a integracdo destas associagdes e aumentar a sua visibilidade.
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