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RESUMO

Este trabalho propde-se abordar a pro-
blematica da depressdo em doentes com poli-
neuropatia amiloidética familiar, e reflectir
também a sua expressao noutros pacientes
com outras patologias genéticas de inicio tar-
dio, nomeadamente a doenca de Machado-
Josef. Séo referidas as caracteristicas associa-
das a estas patologias, quer sintomaticas quer
de evolugéo e no que de particular a sua con-
dicdo hereditaria e familiar impde na vida
destes pacientes, contribuindo para o desenca-
dear de patologia depressiva. Partindo da
compreensao das organizagdes psicolégicas e
alteracdes psicopatoldgicas encontradas, abor-
dam-se finalmente formas de intervencéo uti-
lizadas.

Parte-se da experiéncia pessoal, do traba-
Iho clinico e de investigacdo que a autora tem
vindo a desenvolver de forma continuada des-
de ha varios anos na Unidade Clinica de Pa-
ramiloidose do Hospital Geral de Santo Anté-
nio no Porto, e também no Centro de Genética
Preditiva e Preventiva, Unigene, Instituto de
Biologia Molecular e Celular.
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INTRODUCAO

Este trabalho propGe-se abordar a problema-
tica da depressdo em doentes com polineuropatia
amiloidética familiar, e reflectir também a sua ex-
pressdo noutros pacientes com outras patologias
genéticas de inicio tardio, nomeadamente a do-
enca de Machado-Josef. Referiremos as caracte-
risticas associadas a estas patologias, quer sinto-
maticas quer de evolugao e no que de particular a
sua condicdo hereditaria e familiar imp6e na vida
destes pacientes, contribuindo para o desencade-
ar de patologia depressiva. Abordaremos final-
mente formas de intervencdo utilizadas.

Parto da minha experiéncia pessoal, do tra-
balho clinico e de investigacdo que tenho vindo
adesenvolver de forma continuada desde ha va-
rios anos na Unidade Clinica de Paramiloidose
do Hospital Geral de Santo Anténio, no Porto, e
também no Centro de Genética Preditiva e Pre-
ventiva, Unigene, Instituto de Biologia Molecu-
lar e Celular.

Em trabalhos anteriormente realizados (Ali-
ce Lopes, Manuela Fleming,1996), pretendeu-
se identificar nos doentes PAF organizagdes psi-
copatoldgicas e aspectos de organizacgdo psiquica
usados por estes doentes para lidar com as difi-
culdades de vida e sofrimento mental impostos
pela doenca. Pudemos verificar também, pela
avaliacdo e investigagdo clinica no quadro da
consulta psiquiatrica, que havia nestes pacien-
tes um predominio da patologia depressiva
acompanhada ou ndo por sintomatologia ansio-
sa. Estes quadros depressivos poderiam na sua
maior parte incluir-se na patologia da adapta-
¢do, sendo menos significativos em frequéncia
outros a incluir em quadros depressivos major.

Em trabalho de investigagdo mais recente
(em fase de apresentagdo de relatdrio) pudemos
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avaliar, para além do impacto psico-social de
uma medida de tratamento (o transplante he-
patico) sobre os doentes com paramiloidose, de
novo e de forma mais aprofundada, os aspectos
de organizagao psicoldgica e defesa mental, bem
como formas de descompensacdo emaocional e
psicopatoldgica, nos quais a depresséo toma as-
pectos relevantes.

As doengas genéticas de inicio tardio, nomea-
damente aquelas de que nos iremos ocupar neste
trabalho (polineuropatia amiloidética familiar,
doenga de Machado-Josef) séo entidades clinicas
que apresentam entre si algumas caracteristicas
semelhantes, de naturezas varias (quanto a evo-
lucéo da patologia, inicio na idade adulta, expec-
tativa negativa de cura ou tratamento, caracteris-
ticas hereditarias, necessidade de aconselhamen-
to genético) que sdo certamente fundamentais
para a compreensdo das alteracdes emocionais e
psicopatoldgicas (onde se incluem as perturbagdes
depressivas) que podem acompanhar o desenro-
lar da existéncia dos sujeitos que delas padecem, e
também das suas familias.

AS DOENGCAS GENETICAS DE INICIO
TARDIO:

Circunstancias do adoecer depressivo

A polineuropatia amiloidética familiar é
uma doenca genética de caracteristicas autosso-
micas dominantes. Manifesta os primeiros sin-
tomas entre os 22 e 0s 38 anos, com uma dura-
cao média de evolucdo entre 0s 7 e 0s 14 anos. O
quadro clinico é composto por multiplas mani-
festaces, que decorrem da infiltracdo de subs-
tancia amiléide em varios 6rgdos e sistemas, do-
minado o mais das vezes pela infiltracdo daque-
la substancia nos troncos nervosos.

Estes pacientes vao sofrendo limitagdes pro-
gressivas e inexoraveis, entre perturbacGes di-
gestivas, cardiacas, genito-urindrias, dermatolé-
gicas, motoras e sensitivas dos membros. Duran-
te muito tempo, sem qualquer esperanca de cura
ou tratamento (a ndo ser de suporte e paliativo),
evolui para a morte ap6s prolongado periodo de
caquexia, quer em consequéncia de afecgdes se-
cundarias quer de perturbac6es da conducao
cardiaca.
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Sera de realcar o facto de ser uma doenca
altamente incapacitante e que provoca graves
deformagdes da imagem corporal, repleta de as-
pectos "repulsivos': emagrecimento acentuado,
incapacidade motora e sensitiva, alteracoes tro-
ficas da pele, diarreias incontrolaveis, inconti-
néncia urinaria, vémitos. A sua evolugéo é
acompanhada de uma retrac¢do progressiva e
gue acaba por ser total, da vida s6cio-profissio-
nal e familiar dos pacientes.

Desde os primeiros anos da década de 90, o
transplante hepético tem sido realizado nestes
pacientes como meio de impedir a produgdo de
proteina anormal circulante (TTR-Met30) e tra-
var assim a progressao da doenca. Constituindo-
se como uma esperanca, "uma luz ao fundo do
tanel" para o que é habitualmente vivido como
"um tdnel sem saida", o transplante, com todas
as vicissitudes que Ihe estao ligadas (escassez de
o6rgdos, oportunidades, mortalidade associada,
caracteristicas stressantes do proprio tratamen-
to) é também fonte de novas expectativas, ansi-
edades, frustracBes e sobrecarga emocional.

A doenca de Machado-Josef é também uma
doenca genética de caracteristicas autossomicas
dominantes. Sendo uma doenca degenerativa do
Sistema Nervoso Central, € também altamente in-
capacitante e letal; as suas manifesta¢fes sdo pre-
dominantemente neuroldgicas, com relevo para
sintomatologia de uma ataxia cerebelosa, entre
outra. E tipicamente uma desordem da vida adul-
ta, com idade média de inicio nos 40 anos. A du-
racdo média de sobrevivéncia é de 21 anos. Nao
existe qualquer tratamento para a doenca.

Embora estas patologias de atingimento pre-
dominantemente a nivel neuroldgico tenham
caracteristicas diferentes do ponto de vista sinto-
matico, elas apresentam semelhancgas no que
respeita a sua evolucao na existéncia dos sujei-
tos e implicages na vivéncia familiar, impondo
padrdes de sobrecarga psicolégica semelhantes
gue podem desencadear descompensagdes emo-
cionais nomeadamente de natureza depressiva.

Algumas vezes na infancia e frequentemen-
te na adolescéncia (principalmente em relacao
aos paramiloidéticos), estes pacientes viveram a
doenca num dos progenitores. Vivenciaram en-
tdo um sem numero de problemas ligados a au-
séncia real, pela morte, ou forcada pela incapa-
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citacdo e depressdo a que a doenca leva, e que
vao desde lutos precoces e muitas vezes dificeis,
até a alteragdo do normal desenrolar existencial,
tendo tido os doentes enquanto criangas, ado-
lescentes ou jovens adultos, que assumir papéis
de parentificacdo por substitui¢do do progenitor
doente ou ja desaparecido, em contextos famili-
ares ja desestruturados pela presenca da doenca.
Os processos hormais do desenvolvimento psi-
coldgico sdo assim frequentemente complicados
por factores exteriores, ligados a essa doenga, no-
meadamente os adolescenciais com grandes per-
turbagdes, por exemplo, dos processos de indi-
viduagdo/autonomia.

Deste modo, a natureza hereditaria destas
patologias faz com que, por um lado, na maioria
dos casos 0s doentes se tornem muito precoce-
mente testemunhas do evoluir da doenga nos
seus familiares mais préximos (um dos progeni-
tores) e, por outro, haja, por assim dizer, uma
presenca constante de um fantasma com ela re-
lacionada no seu imaginario.

A vida destes sujeitos constrdi-se imersa nes-
se fantasma ameacador que é a possibilidade co-
nhecida de poder vir a desenvolver uma patolo-
gia grave e fatal que se sabe qual é e como é!

A vivéncia da doenca, desenrolar-se-ia a trés
tempos: a doenca que foi presenciada/vivida
num dos progenitores (num passado mais ou
menos remoto), a doenca a viver ou que ja se
vive no préprio, a doenca que pode vir a ser ou
também ja é nos descendentes. Existe deste
modo uma dimensao psicoldgica, mental, que
perpassa a existéncia destes sujeitos, muitas ve-
zes ndo objectivavel (diriamos, mantendo-se
numa dimensdo pré-consciente), perceptivel
muitas vezes indirectamente pelas consequén-
cias ao nivel das suas decisGes ou ndo decisdes
sobre opgdes de vida, que sdo patentes nas his-
torias dos doentes, na organizagdo de projectos
existenciais, nos seus relacionamentos interpes-
soais e, em primeiro lugar, na qualidade da or-
ganizacdo (ou falta dela) das relacGes e estrutu-
racdo familiares (Alice Lopes, Manuela Fleming,
1998).

As caracteristicas de transmissibilidade e de
evolucdo clinica impdem-se ao longo da exis-
téncia destes pacientes como presenga constan-
te no imaginério individual e familiar, como se
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para além da doenca fosse também legado
(transmitido "geneticamente™) um fantasma
dela, actuante psicolégica e emocionalmente de
modo continuado.

Na&o sera pois de admirar que os pedidos de
consulta psicol6gica e psiquiatrica sejam diversi-
ficados e provenham de sujeitos muito diversos:
de adolescentes trazidos por mées portadoras ou
jadoentes, de pacientes ainda assintomaticos ou
em fase de inicio dos primeiros sintomas, de su-
jeitos a procura de teste preditivo ou requeren-
do diagndstico pré-natal e naturalmente, de pa-
cientes com a doenca em fase mais ou menos
avangada.

A evolucdo existencial dos individuos (do-
entes ou ndo), pertencentes a familias com do-
encas genéticas de inicio tardio, é caracterizada
entdo pela presencga continuada daquilo que po-
deriamos designar como elementos de sobrecarga
psicoldgica e que seriam constituidos por:

1. Incerteza e espera — sendo doencas que
se iniciam na vida adulta, instalam-se ao longo
da vida inmeros factores desta natureza, no-
meadamente no que diz respeito ao reconheci-
mento e diagndstico da doenga, seja no proprio
seja nos familiares, ascendentes, descendentes
ou colaterais. Incerteza e espera quanto ao mo-
mento de eclosao da doenca, desencadeando-se
assim elementos de desestabilizagdo emocional
no periodo pré-sintomatico, com desencadea-
mento de distarbios afectivos ansiosos ou de-
pressivos. Incerteza e espera, mais recentemen-
te, e para os doentes paramiloiddticos, nos peri-
odos de candidatura e realizacdo do transplante
hepatico.

2. Caracter cronico e prolongado perio-
do de evolucéo da doenca — estas sdo patolo-
gias que se desenrolam e evoluem ao longo va-
rios anos, de forma cronificada, atingindo pro-
gressivamente niveis diversos da vida da pessoa
(fisico, social, familiar) e finalmente a totalidade
de uma existéncia, exigindo necessariamente
patamares progressivamente mais elevados e
complexos de capacidade de adaptacao.

3. Elementos que se prendem com as
consequéncias devastadoras da propria do-
encga.

Estas consequéncias exprimem-se funda-
mentalmente em duas ordens de efeitos:
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a) Ao nivel da pessoa - véo desde a gravida-
de dos sintomas que é necessario enfrentar, as
alteragdes da imagem corporal, a perda de auto-
nomia, até ao que poderiamos designar por
ameaca ou perda real de estatuto social/profissi-
onal e familiar, e consequentemente o senti-
mento mais profundo de uma ameaca de perda
de identidade e objectivos vitais.

b) Ao nivel familiar — falamos aqui dos lutos
frequentes (perda de um progenitor), muitas
vezes em idades precoces, a que 0s pacientes es-
tdo inimeras vezes sujeitos, ou as alteracdes da
organizacao familiar que esses desaparecimen-
tos ou doencga nos progenitores implicam.

4. Caracter de incurabilidade de que a
doenga se reveste — ndo existindo até ha relati-
vamente pouco tempo qualquer esperanca para
0s pacientes (o que tendo-se alterado para os do-
entes paramiloiddticos continua a ser verdade
para os pacientes com doenca de Machado-Josef),
este facto € muitas e repetidas vezes expresso pelo
que os doentes designam de "sentimento de se
verem perante um tunel sem saida".

Perpassam a existéncia destes pacientes senti-
mentos contraditorios que se inscrevem nas Vvi-
véncias anteriormente expostas, e que este tipo
de patologias impde pelas suas proprias caracte-
risticas: sentimentos de abandonar (e culpabilida-
de associada) e medo de ser abandonado, desejo
de proteger e medo de ndo ser protegido, medo
de dependéncia e ansiedade de separacéo.

Do trabalho de investigac&o realizado com pa-
cientes paramiloiddticos anteriormente referenci-
ado, no qual foram usados como instrumentos de
avaliacdo a analise de contelido de entrevistas
semi-estruturadas e testes projectivos (Rorschach),
foi possivel retirar algumas conclusdes:

» Confirmar que as problematicas de perda e
luto (inimeras vezes complicado e néo re-
solvido) sdo predominantes na existéncia
dos pacientes PAF.

* Que estas perdas se situam em varios pla-
nos ou areas, ao longo do percurso exis-
tencial dos sujeitos: no plano da realidade
externa (perda ou doenga de um dos pro-
genitores na infancia e adolescéncia, per-
das progressivas funcionais e de integrida-
de fisica, perda de capacidades sociais no-
meadamente em termos profissionais)
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bem como no plano da realidade interna
(perda da integridade/identidade do sujei-
to, repercussdes no vivido interno da reali-
dade objectiva).

< Que o nivel comunicacional intra-familiar
em torno da realidade doenca é baixo, ex-
pressando os pacientes alguns sentimentos
de apoio familiar, ainda que a partilha
emocional fosse sentida como deficitaria.

* As emoc0es e sentimentos predominante-
mente expressos eram de teor depressivo
(abandono, culpa, tristeza, vivéncia corpo-
ral lacunar e fragmentada) e narcisico (rai-
va, vergonha, inferioridade, perda de inte-
gridade).

* Os medos de perda de autonomia motora
e de dependéncia foram os mais frequen-
temente expressos.

= Como principais mecanismos de defesa psi-
coldgicos face ao sofrimento encontramos
a negacdo, fuga a realidade, banalizacao,
pobreza fantasmatica e somatizagao.

A problematica predominante da perda im-
plica uma necessidade do Outro que parece ndo
estar 14, pelo menos num nivel emocional mais
profundo, j& que a comunicacdo parece ser tdo
deficitaria. Sendo assim poder-se-ia dizer que o
apoio que os doentes afirmam existir, se realiza-
ria a um nivel predominantemente funcional. E
provavel também que nestes pacientes coloca-
dos progressivamente numa extrema depen-
déncia de cuidados fornecidos por outros (fami-
liares ou co-habitantes), a expressao relacional
da agressividade encontre acrescidas dificulda-
des face a situaces reais ou fantasiadas de aban-
dono e retaliacdo, o que levaria a um sentimen-
to interno de ainda maior perda.

Perante as vivéncias de perdas existenciais,
perdas narcisicas, e 0 medo da dependéncia, nes-
tes pacientes, em que a partilha e a comunicagdo
emocional é deficitaria, os afectos depressivos e
narcisicos vao eclodir de modo predominante im-
plicando desinvestimentos sociais e pessoais, que
por sua vez corroboram a depressao.

Perante estas circunstancias, torna-se entao
compreensivel que haja necessidade de mobili-
zagdo de defesas poderosas, inconscientes, que
tornem toleravel o sofrimento psicolégico asso-
ciado a vivéncia da doenca.
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A somatizagdo, como mecanismo de defesa
mental muito importante nestes pacientes, ma-
nifestando-se por vezes como um agravamento
de sintomatologia prépria da doenca, e associa-
do as dificuldades fantasmaticas e de mentali-
zacdo que estes pacientes tém, pode por fre-
guentemente problemas de diagnéstico diferen-
cial, ja que a aceitagdo da existéncia de proble-
mas emocionais €, por vezes, muito problemati-
ca, como se fosse mais facil aceitar uma dor/sin-
toma no corpo, do que aceder a uma dor mental
decorrente do sofrimento psicoldgico associado
a doenca, do pensar a doenca e as fantasias e
angustias a ela ligadas. N&o é também surpreen-
dente que outro dos mecanismos de defesa mais
relevante para lidar com o sofrimento psiquico
seja a negacdo, exprimindo-se pelo evitamento
e/ou recusa em pensar e consequentemente fa-
lar de tudo o que directa ou indirectamente se
possa ligar a consciéncia da doenga.

A vulnerabilidade depressiva € pois uma re-
alidade para estes pacientes, tornando-se a de-
pressdo uma patologia frequente.

Tal como noutras patologias, € importante
discriminar outros factores, que se prendem, por
um lado, com as histdrias pessoais e familiares
dos doentes (os seus factores individuais) e que
estdo para além da doenca em si e, por outro,
com a existéncia de suportes familiares, sociais e
de acompanhamento médico, que minimizem
ou agravem as circunstancias de realidade da
vida dos pacientes.

ABORDAGENS TERAPEUTICAS

As descompensagdes depressivas nas doen-
cas genéticas de inicio tardio, como para qual-
quer outra situacdo de depressao em doenca fi-
sica, levantam questfes que se prendem com o
diagndstico (no que se refere a avaliagdo da gra-
vidade da situagdo, de diagndstico diferencial
(valorizagdo de sintomas fisicos e seu enquadra-
mento na doenga organica ou psiquidtrica), es-
colha de intervencdo terapéutica e nomeada-
mente a indicacdo e seleccdo de psicofarmacos
gue se adequem a patologia organica.

Os doentes paramiloidéticos, por exemplo,
com os seus problemas multi-sistémicos, a sa-
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ber, cardiacos, de disautonomia, emagrecimen-
to acentuado, digestivos, implicam uma selec-
¢ao cuidada dos anti-depressivos. A escolha feita
a partir do conhecimento do perfil farmacociné-
tico e dos seus efeitos colaterais, tem recaido na
mianserina e em alguns SSRIs.

Para além da resposta psicofarmacolégica,
necessaria as vezes, a resposta psicoterapéutica,
mais ou menos elaborada, quase sempre numa
perspectiva focalizada, ¢ fundamental para es-
tes pacientes. A procura, compreensao e elabo-
racdo dos elementos psicolégicos e emocionais
gue se constituem como factores importantes no
desencadeamento e manutencédo do sofrimento
e muitas vezes, na impossibilidade de se estabe-
lecerem mecanismos de adaptagdo, torna-se in-
contornavel.

A aceitacdo emocional dos factos necessita de
tempo e oportunidades de escuta, de espagos psi-
coterapéuticos que se abram a possibilidade de os
doentes partilharem sentimentos, e ndo terem de
se fazer "fortes", mas antes poderem sé-lo cada
vez mais pela aceitacdo, sempre dificil, das enor-
mes fragilidades que a doenca impde.

O conhecimento das especificidades da do-
enca, implica também que se tenha concluido
sobre a necessidade de apoio psicologico em
momentos particulares em que a vulnerabilida-
de aumenta e os riscos de adoecer psicologica-
mente s@o maiores: na altura de decisdo e reali-
zacdo do teste pré-sintomatico, no momento de
escolhas relativas a procriacdo, no pré e post-
transplante hepatico, no inicio de instalagéo sin-
tomatica da doenca.

O acompanhamento destes pacientes imp&e
aos técnicos questdes que poderiamos enqua-
drar na esfera contratransferencial, que se pren-
dem com a gravidade da situacdo organica (tal
como noutras doencas cronicas e de desfecho fa-
tal). As ansiedades de fragmentag&o e de morte,
evacuadas num continente corporal, exprimem-
se por vezes de modo t&o intenso e incontrola-
vel, que a procura de um continente alternati-
V0, elaborativo, para tais angustias se torna difi-
cil; penso que pode ser necessario o abandono
de um quadro estritamente verbal, e que o tera-
peuta se permita, evidentemente de forma con-
trolada, uma aproximagcao tactil, ja que por ve-
zes a resposta sensorial parece ser a Gnica a que
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os doentes, em circunstancias extremas de re-
gressdo dos seus processos mentais, podem ter
acesso.

Por um lado, quando aparentemente ja nada
ha a fazer, o que é que se pode fazer? Por outro,
pode acontecer que se tenha medo, face ao desca-
labro da situacdo fisica e existencial, de abordar
certas questdes na consulta, e desse modo refor-
car aspectos de negagdo ou outros mecanismos
patoldgicos de defesa mental dos pacientes.

A aprendizagem sobre a doenca e com 0s
doentes, dos seus mecanismos mentais e das
suas vivéncias psicologicas € sempre o Unico
meio que podera permitir ao terapeuta pensar
com cada um dos pacientes, aquilo que ele ne-
cessita reconhecer internamente e pode aceitar
como quantum de dor mental.

A ajuda e suporte psicolégico s6 pode ser va-
lida num terreno que tera de ser tanto quanto
possivel de aproximacéo a realidade e a verdade
(também dos temores ou terrores internos e da
verdade da doenca e das suas circunstancias),
tornando possiveis patamares progressivos de
adaptacdo a doenca e suas vicissitudes.

Os pacientes tém-me confirmado a sua
imensa capacidade de transformag&o, aceitacdo
e resisténcia as condi¢des mais adversas.

E importante referir aqui, aimportancia que
tem nesta intervengao terapéutica o trabalho em
equipa multidisciplinar e de colaboragao com os
médicos mais directamente responsaveis pelos
doentes, gque permitird em cada momento uma
melhor sensibilidade e adequacdo de respostas
as suas necessidades.
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ABSTRACT

The author approaches the issue of depression in
patients with familial amyloidotic polyneuropathy
and in patients with other pathologies of delayed onset,
namely Machado-Josef disease. The symptomatic and
outcome characteristics associated to these pathologies
are also referred.

Key-words: Depression; Genetic pathologies.
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