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Resumo

Introdugao: Os cuidados paliativos pediatricos (CPP) sdao uma abordagem para
melhorar a qualidade de vida das criangas com doencgas graves e progressivas e de
seus responsaveis. Apesar de sua importancia crescente, a oferta e a
implementagdo de CPP ainda enfrenta desafios significativos, especialmente no
contexto de doencgas raras. Objetivo: explorar os desafios e praticas relacionados
aos cuidados paliativos em criangas com doengas raras, destacando a necessidade
de estratégias eficazes para enfrentar essas dificuldades e garantir cuidados
integrais e adequados. Método: Foi realizada uma revisao integrativa da literatura,
com foco em artigos publicados entre 2019 e 2024. A busca foi realizada nas
seguintes bases de dados: Medline e PubMed. Utilizou-se uma combinagédo do
descritor booleano “AND”, com as seguintes palavras-chaves: "cuidados paliativos
pediatricos," "doengas raras" e "cuidados integrados" para identificar estudos
relevantes. A amostra final consistiu em 6 artigos selecionados por sua relevancia
para o tema. Resultados e Discussao: A revisao revelou desafios como a escassez
de diretrizes especificas para CPP em doencas raras, a falta de formacao
especializada para profissionais de saude, e a necessidade de uma abordagem
multidisciplinar mais coordenada. Foram avaliados estudos de diferentes tipos,
incluindo transversais e longitudinais, realizados em diversos locais de pesquisa e
com publicos variados. Observou-se que a integragao de equipes multidisciplinares
e a educagao continuada sio cruciais para superar essas barreiras. Além disso, a
variabilidade na oferta de CPP entre diferentes regides e paises destaca a
importancia de politicas publicas e investimentos adequados. Consideragdes
Finais: Para melhorar os cuidados paliativos pediatricos em criangas com doencgas
raras, € essencial promover a formacdo profissional e desenvolver diretrizes
especificas.

Palavras-chaves: Cuidados paliativos, pediatria, doengas raras, qualidade de vida.



Abstract

Introduction: Pediatric palliative care (PPC) is an approach aimed at improving the
quality of life for children with severe and progressive illnesses, as well as for their
caregivers. Despite its growing importance, the provision and implementation of PPC
still face significant challenges, especially in the context of rare diseases. Objective:
To explore the challenges and practices related to palliative care in children with rare
diseases, highlighting the need for effective strategies to address these difficulties
and ensure comprehensive and adequate care. Method: An integrative literature
review was conducted, focusing on articles published between 2019 and 2024. The
search was performed in the following databases: Medline and PubMed. A
combination of Boolean descriptors "AND" with the following keywords was used to
identify relevant studies: "pediatric palliative care," "rare diseases," and "integrated
care." The final sample consisted of six articles selected for their relevance to the
topic.Results and Discussion: The review revealed challenges such as the lack of
specific guidelines for PPC in rare diseases, insufficient specialized training for
healthcare professionals, and the need for a more coordinated multidisciplinary
approach. Studies of various types, including cross-sectional and longitudinal,
conducted in different research settings and with diverse populations, were
evaluated. It was observed that the integration of multidisciplinary teams and
continuous education are crucial for overcoming these barriers. Furthermore, the
variability in PPC availability across regions and countries underscores the
importance of adequate public policies and investments. Final Considerations: To
improve pediatric palliative care for children with rare diseases, it is essential to
promote professional training and develop specific guidelines.

Keywords: Palliative care, pediatrics, rare diseases, quality of life.



Introducao

Algumas doencgas sao classificadas como raras devido a baixa frequéncia
com que ocorrem na populagao (até 65 pessoas em cada 100 mil individuos) (MS,
2014). Essas condigdes, caracterizadas por sua prevaléncia extremamente
reduzida, podem afetar um numero muito pequeno de individuos em comparagao
com doengas mais comuns. A raridade dessas enfermidades impde desafios
significativos tanto no diagndstico quanto no tratamento, pois a escassez de casos
pode limitar o desenvolvimento de pesquisas clinicas e a disponibilidade de terapias
eficazes. Além disso, o impacto emocional e psicolégico sobre os pacientes e suas
familias pode ser exacerbado pela falta de compreensao e suporte especializado
(Luz et al., 2015).

A maioria das doencgas raras apresenta heranca mendeliana e a aplicagao
mais ampla das tecnologias de sequenciamento genético revelaram as causas de
novas doencas raras, identificando novas mutacdes responsaveis por diversos
disturbios previamente definidos (Tambuyzer et al., 2020)

Estima-se que existam de 6 a 8 mil tipos diferentes de patologias que se
configuram como doengas raras, € a maior parte delas €& oriunda de fatores
genéticos — embora também possam decorrer de causas ambientais, infecciosas,
imunoldgicas, entre outras. Ainda segundo a OMS, aproximadamente 300 milhdes
de pessoas vivem com doencga rara no mundo. No Brasil, sdo 13 milhdes, de acordo
com material publicado pelo Ministério da Saude em 2022 (Ms, 2022).

Entre as doencas raras, destacam-se a Distrofia Muscular de Duchenne, que
€ uma condicdo genética que causa degeneracdo muscular progressiva (Meryon,
1851), e a Fibrose Cistica, que compromete os pulmdes e o sistema digestivo com
MuCO espesso e pegajoso (Reis & Damaceno, 1998). A Sindrome de Rett que resulta
em perda de habilidades motoras e de comunicagdo (Schwartzman et al., 1999), e a
Esclerose Lateral Amiotréfica (ELA) e Doenga de Huntington que séo
neurodegenerativas, levando a deterioragdo cognitiva e motora (de Paiva et al.,
2022; Silva et al., 2021).

Diante dos diagndsticos precoces e avangos terapéuticos que possibilitam a

sobrevivéncia em longo prazo de pacientes com doencgas raras, os cuidados



paliativos vém ganhando cada vez mais espago nos servigos de saude, com o
objetivo de promover o alivio do sofrimento e a melhora da qualidade de vida do
individuo (Inca, 2024).

O termo "paliativo" deriva do verbo "paliar", que significa alivio ou mitigacao
de sintomas. Cuidados paliativos referem-se a intervengdes que visam proporcionar
alivio dos sintomas e melhorar a qualidade de vida dos pacientes, mesmo quando a
cura nao é possivel. Esses cuidados sao essenciais para manejar o sofrimento e
oferecer suporte integral aos pacientes e suas familias (Dos Santos et al., 2020)

Ao longo dos anos, o conceito de cuidados paliativos evoluiu
significativamente. A Organizagao Mundial da Saude (OMS), que inicialmente definia
cuidados paliativos como "cuidados totais e ativos direcionados a pacientes sem
possibilidade de cura" (1990), atualizou sua definicdo para incluir a prevengao e
alivio do sofrimento de pacientes e suas familias que enfrentam doencas
potencialmente fatais. Essa abordagem agora abrange ndo apenas o sofrimento
fisico, mas também os aspectos psicoldgicos, sociais e espirituais dos pacientes e
de seus familiares (Organization, 2018)

A implementacgao dos cuidados paliativos pediatricos iniciou em 1982, com a
fundacdo do Helen House, o primeiro hospice pediatrico no Reino Unido (Dos
Santos et al., 2020) . Hospices sao instituicdes dedicadas a promog¢éo da qualidade
de vida 24 horas por dia para pacientes criticos, especialmente quando o tratamento
curativo falhou e as condi¢cdes sociais e médicas impossibilitam a continuidade do
cuidado em casa. Normalmente, sdo encaminhados para esses hospices pacientes
com sintomas graves que estdo em um estagio avangcado de doencga, necessitando
de cuidados intensivos e suporte durante o processo final de vida (Castilho et al.,
2021; Lo et al., 2021; Siden et al., 2014).

Em 2009, o Brasil reconheceu a necessidade de cuidados paliativos
pediatricos, uma area fundamental para o bem-estar das criangas com doencas
graves e incuraveis. Esse reconhecimento levou a consideracdo de diversas
caracteristicas especificas dessa especialidade, incluindo aspectos éticos, culturais
e religiosos que influenciam o atendimento. Além disso, o aumento no numero de
criancas diagnosticadas com patologias complexas e irreversiveis reforcou a
urgéncia de implementar e adaptar praticas de cuidados paliativos que possam
oferecer suporte integral e sensivel as necessidades individuais de cada paciente e

suas familias (Dos Santos et al., 2020).
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Os cuidados paliativos pediatricos (CPP) diferem significativamente dos
cuidados paliativos para adultos devido as particularidades das necessidades das
criangas. Esses cuidados devem considerar o estagio de desenvolvimento fisico,
emocional e cognitivo da crianga, exigindo estratégias adaptadas a cada faixa
etaria. Os CPP tém como objetivo a prevengao, identificacdo e tratamento de
sintomas em criangas com doengas cronicas, progressivas e avangadas, sendo
apropriados para qualquer fase da doenca. A indicagao precoce dos CPP é crucial,
idealmente desde o diagndstico, pois permite oferecer suporte adequado para o
alivio da dor e o controle dos sintomas desde os estagios iniciais da doenca. Essa
abordagem especializada é essencial para proporcionar um suporte integral,
respeitando as complexidades do desenvolvimento infantii e as necessidades
individuais de cada paciente, e pode melhorar significativamente a qualidade de vida
da crianga e de seus responsaveis, proporcionando alivio e conforto ao longo de
todo o percurso da doenga (Castilho et al., 2021)

O histérico dos cuidados paliativos pediatricos revela um aumento continuo
no numero de criangas que necessitam dessa abordagem, o que ressalta a
necessidade urgente de novas estratégias de tratamento paliativo. Esse
crescimento demanda o desenvolvimento de novas politicas publicas e a formacao
de equipes de assisténcia dedicadas, com o objetivo de garantir cuidados integrais e
eficazes para as criancas. Adaptar as praticas e recursos disponiveis & essencial
para atender de forma adequada as necessidades emergentes e proporcionar
suporte abrangente tanto para os pacientes quanto para suas familias
(Organization, 2018).

O presente trabalho, ndo s6 examina as praticas de cuidados paliativos
pediatricos, mas também os desafios especificos enfrentados por profissionais de
saude, familias e pacientes pediatricos com doencgas raras, compreendendo como
esses cuidados podem ser adaptados para otimizar a qualidade de vida e o suporte
emocional para criangas e suas familias.

Para nortear esta investigacao, propde-se a seguinte pergunta: "Quais sdo os
principais desafios para a implementacdo de cuidados paliativos em criangas com
doencas raras?" A partir dessa questdo, o estudo busca explorar os desafios e
praticas relacionados aos cuidados paliativos em criangcas com doencas raras,
destacando a necessidade de estratégias eficazes para enfrentar essas dificuldades

e garantir cuidados integrais e adequados.
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Materiais e Métodos

Este estudo caracteriza-se como uma revisao integrativa, visando sintetizar e
analisar a literatura existente sobre cuidados paliativos pediatricos em doencgas
raras.

Conforme Soares et al. (2014), para a elaboragdo de uma revisao integrativa
€ necessario seguir seis fases, sendo: primeira fase, a elaboragdo da pergunta
norteadora, a qual deve ser formulada de forma clara e bem fundamentada, com
base em referencial tedrico e respectivos conceitos claros, pois esta ira direcionar
todas as etapas da revisdo; segunda fase, busca da amostra na literatura, que deve
ser ampla e diversificada, contemplando a procura em bases eletrénicas, busca
manual em periddicos, as referéncias descritas nos estudos selecionados, o contato
com pesquisadores e a utilizagcdo de material ndo-publicado; terceira fase, que se
trata da coleta de dados nos artigos selecionados, sendo necessaria a utilizagdo de
um instrumento previamente elaborado capaz de assegurar que a totalidade dos
dados relevantes seja extraida, minimizar o risco de erros na transcricdo, garantir
precisdo na checagem das informacgdes e servir como registro; quarta fase, que € a
analise critica dos estudos incluidos, a qual demanda uma abordagem organizada
para ponderar o rigor e as caracteristicas de cada estudo; quinta fase, a discussao
dos resultados, em que, a partir da interpretacdo e sintese dos resultados,
comparam-se os dados evidenciados na analise dos artigos ao referencial tedrico;
sexta fase, que consiste na apresentagao da revisao integrativa, que deve ser clara
e completa, para permitir ao leitor avaliar criticamente os resultados.

A delimitagdo do tema foi realizada utilizando-se a estratégia PICOS que é
composta por 5 itens: a populagédo, ou o paciente, ou o problema abordado (P); a
intervencao ou a exposicao que sera considerada (l); a comparagao da intervencgao
ou da exposicdo quando esta for necessaria e relevante (C); os desfechos ou
resultados clinicos de interesse (O); e o (S), relacionado aos tipos de estudos a
serem incluidos na revisao (Araujo, 2020).

Desta forma, o primeiro elemento da estratégia (P) consiste nas criangas e
adolescentes com doenga rara; o segundo (I), os cuidados paliativos pediatricos e o

quarto elemento (O) desafios na implementacédo dos CPP.
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A pesquisa foi conduzida utilizando as bases de dados MedLine, por meio da
plataforma Biblioteca Virtual em Saude (BVS), e PubMed, abrangendo
exclusivamente artigos eletronicos.

Para a composi¢ao da estratégia de busca, foi utilizado o operador booleano,
"AND". A aplicagcdo desse operador restringiu a busca ao combinar termos,
resultando em um total de 26 artigos. Esse refinamento demonstrou que o uso do
"AND" é eficaz para direcionar a busca a estudos mais relevantes e especificos,
limitando os resultados a materiais que abordam simultaneamente os topicos de
interesse.

Apos uma analise criteriosa, foram selecionados artigos que atendiam aos
seguintes critérios: publicados entre 2019 e 2024 e nos idiomas inglés e portugués,
relevancia citacional em pesquisas cientificas, dados quantitativos robustos e alta
qualidade metodoldgica. As palavras-chave empregadas na busca incluiram "rare
diseases" AND "pediatric AND palliative care".

Os critérios de exclusao adotados incluiram a indisponibilidade dos textos
completos, a falta de alinhamento com a tematica proposta, e a data de publicacao
anterior aos ultimos cinco anos. Com base nesses critérios, 26 artigos foram
inicialmente selecionados. Apds a triagem, um numero significativo de artigos foi
excluido devido a falta de foco especifico no tema e por ndo tratarem diretamente
de doencgas raras pediatricas. Em seguida, os artigos remanescentes passaram por
uma leitura dos resumos, revelando que alguns apresentavam duplicidade de
informagdes, abordando resultados ja presentes em outros estudos, sendo
selecionados para analise ao final 6 estudos (figura 1).

Apoés a selecdo dos artigos, os textos foram examinados e as informacdes
mais relevantes, tais como: objetivos e principais resultados foram incluidas na

revisao integrativa.
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Rastreamento
da base de
dados

Registros identificados

nos bancos de dados:

Pubmed =23
MedLine=3

Registros selecionados :

16 estudos

Registros selecionados
para a leitura do resumo:

12 estudos

Registros para leitura
integral: 10 estudos

Registros selecionados
para o estudo: 6 estudos

Registros removidos antes
da triagem: Registros
duplicados=10

Registros excluidos:

Revisdo Bibliografica =4
estudos

Registros excluidos apods a
leitura do resumo:
Estudos sobre adultos = 2
estudos

Registros excluidos por
néo atenderem os
critérios: 4 estudos

Figura 1: Fluxograma da selec&o de estudos.

Resultados

Entre os

estudos

avaliados,

observou-se

uma predominancia de

delineamentos transversais, com pesquisas qualitativas realizadas na Europa e

Estados Unidos.

A Tabela 1 apresenta a classificacdo detalhada dos estudos incluidos nesta

revisao.

Tabela 1: Classificacao dos artigos revisados com base em seus focos principais.

Titulo

Autores

Pais de origem

Ano

Tipo de estudo

The experience of parents of
children with

rare diseases when
communicating with
healthcare professionals:
towards an

integrative theory of trust

(Goémez-
Zuhiga et al.,
2019)

Espanha

2019

Pesquisa
qualitativa

Challenges and Priorities for
Pediatric Palliative Care
Research in the U.S. and
Similar Practice Settings:
Report

From a Pediatric Palliative
Care Research Network
Workshop

(Feudtner et
al., 2019)

EUA

2019

Estudo qualitativo

Parental experiences and
coping strategies when
caring for a child receiving

(Verbene et
al., 2019)

Holanda

2019

Estudo qualitativo
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paediatric palliative care: a
qualitative study

Family caregivers of children (Lyon etal.,, |EUA 2022 Estudo de

and adolescents with rare 2022) intervencao piloto
diseases: a novel palliative
care intervention

Advance Care Planning for (Lyon etal.,, |EUA 2024 Ensaio clinico
Children With Rare Diseases: | 2024)

A Pilot RCT

Navigating the Unique (Walkowiak et | Pol6nia 2024 Estudo
Challenges of Caregiving for | al., 2024) qualitativo
Children

with Rare Diseases: Are the
Care Experiences of All
Caregivers

the Same? A Focus on Life-
Limiting Rare Diseases

Fonte: Dados da Pesquisa, 2024.

Os estudos selecionados para revisao abordam trés focos principais
relacionados a doencas raras pediatricas. O primeiro foco esta voltado aos cuidados
paliativos e ao apoio familiar para essas criangas. Os estudos realizados por Lyon et
al., 2022, e Lyon et al., 2024 concentram-se em intervengdes para melhorar o
cuidado paliativo, enquanto o estudo de Verberne et al., 2019 explora as
experiéncias e estratégias de enfrentamento dos pais ao cuidar de criangas em
cuidados paliativos. Esses estudos visam aprimorar a qualidade de vida das
criangas e o suporte as suas familias.

No segundo tépico, os estudos abordam a comunicagao e a experiéncia dos
pais nesse contexto. O estudo de Gdédmez-Zuniga et al., 2019 investiga como a
comunicagao entre pais e profissionais de saude afeta a construgdo de confianca e
a experiéncia familiar, destacando a importancia de uma comunicacgao eficaz.

O terceiro foco esta centrado nas prioridades e desafios da pesquisa em
cuidados paliativos pediatricos. O estudo de Feudtner et al., 2019 analisa os
principais desafios e prioridades em ambientes de pratica pediatrica nos EUA,
identificando lacunas na pesquisa e areas criticas para melhorar os cuidados
paliativos em criangas com doencas raras. Além disso, o estudo de Walkowiak et al.,
2024 examina os desafios Unicos enfrentados pelos cuidadores de criancas com
doencas raras que limitam a vida, explorando se essas experiéncias sao
semelhantes entre os diferentes cuidadores e suas necessidades especificas.

A Tabela 2 apresenta uma visdo detalhada dos objetivos e dos principais

resultados de cada estudo, oferecendo uma analise clara das contribuigdes.



Tabela 2: Visao geral dos estudos selecionados.
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Titulo Autores Objetivo Principais Resultados

The experience of parents of (Gémez- Explorar como a comunicagdo entre médicos e O estudo identificou "ajuste da confianga mutua" como
children with Zuiiga et pacientes afeta a vida cotidiana das familias de a categoria central. Isso envolve equipe que inspiram
rare diseases when al., 2019) criangas com doengas raras, dada a complexidade | confianga nos pais através de atitudes como

communicating with
healthcare professionals:
towards an

integrative theory of trust

dessas condigdes e o contexto emocional delicado.

humanidade, sensibilidade, empatia, transparéncia,
abertura na comunicagéo, apoio a proatividade dos
pais e disponibilidade constante.

Challenges and Priorities for

(Feudtner et

O objetivo do artigo é identificar e esclarecer os

Os principais resultados do artigo identificam cinco

Pediatric Palliative Care al., 2019) desafios e prioridades na pesquisa em cuidados desafios na pesquisa em cuidados paliativos
Research in the U.S. and paliativos pediétricos. Através de um workshop da pediatricos: diversidade dos pacientes e tamanho
Similar Practice Settings: Report Pediatric Palliative Care Research Network, o artigo | reduzido da populacéo, interdependéncias dinamicas
From a Pediatric Palliative Care busca orientar investigadores e financiadores sobre | entre a crianca e a familia, limitagées na medigdo de
Research Network Workshop areas criticas para o avango da pesquisa. Além resultados, restrigdes na forga de trabalho e
disso, visa promover a formagéo de investigadores | infraestrutura, e a carga da pesquisa sobre os
e o desenvolvimento de recursos essenciais para participantes. Além disso, sete prioridades emergentes
melhorar a qualidade de vida de criangas com foram destacadas, incluindo fortalecer a formagéao de
doencas graves e suas familias. A intengao é investigadores, desenvolver recursos essenciais,
fornecer uma base solida para futuras investigagdes | avangar na medigao de sintomas, melhorar a gestao
e intervengdes na area. de qualidade de vida, aprimorar a comunicagédo sobre
objetivos de cuidado, entender o impacto familiar e
analisar sistemas de cuidado e politicas.
Parental experiences and (Verbene | O objetivo do estudo foi entender as experiéncias e | O principal resultado do estudo é que, apesar das
coping strategies when caring etal., 2019) | estratégias de enfrentamento dos pais que cuidam | diferencas nas trajetérias das doencas malignas e nao
for a child receiving paediatric de criancas com doencas limitantes ou malignas, as experiéncias e estratégias de
palliative care: a qualitative ameacadoras a vida. A pesquisa revelou que pais enfrentamento dos pais foram bastante similares. As
study enfrentam ansiedade constante, incerteza e tensdo | entrevistas destacaram experiéncias comuns de
sobre decisdes de fim de vida. ansiedade, incerteza e tenséo sobre decisdes de fim
de vida, e estratégias semelhantes de enfrentamento,
como suprimir emogdes e buscar apoio.
Family caregivers of children (Lyon et Desenvolver e testar uma intervengdo de cuidados | A intervengdo FACE-Rare foi considerada

and adolescents with rare

al., 2022)

paliativos para cuidadores familiares de criancas

extremamente Util por todas as familias, e as
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diseases: a novel palliative care
intervention

com doengas raras (FAmily-CEntered pediatric
Advance Care Planning-Rare (FACE-Rare)).

avaliagdes indicaram alta satisfagao e qualidade na
comunicagao.

Advance Care Planning for (Lyon et Avaliar a eficacia inicial da intervencéo de Os resultados mostraram que os cuidadores que
Children With Rare Diseases: A | al., 2024) planejamento antecipado de cuidados pediatricos participaram da intervengdo FACE-Rare relataram
Pilot RCT (pACP) chamada FAmily CEntered (FACE) e maior sentido e paz em compara¢do com 0s
FACE-Rare na qualidade de vida das familias de cuidadores do grupo de tratamento padrao (TAU), com
criangas com doengas raras, que frequentemente uma diferenca estatisticamente significativa.
sdo condigdes limitantes e/ou exigem cuidados
constantes.
Navigating the Unique (Walkowiak | Investigar as experiéncias de cuidadores de O estudo revela que os cuidadores de criangcas com
Challenges of Caregiving for et al., 2024) | criangas com doengas raras, especialmente doencas raras enfrentam desafios Unicos, além de

Children

with Rare Diseases: Are the
Care Experiences of All
Caregivers

the Same? A Focus on Life-
Limiting Rare Diseases

aquelas limitantes para a vida, analisando se
enfrentam diferentes aspectos de cuidado com
base em fatores como a entidade clinica, a
gravidade da doenga, a idade da crianca e os
recursos disponiveis. O estudo busca destacar os
desafios enfrentados por esses cuidadores e a
necessidade de intervengdes de suporte
personalizadas, contribuindo para a compreenséao
das suas necessidades emocionais e praticas, com
o intuito de melhorar os servigos e o suporte
oferecidos a eles.

experiéncias comuns. Os cuidadores relatam
dificuldades especificas que refletem a diversidade das
condigdes, resultando em uma reducgédo na qualidade
de vida, aumento da ansiedade e depresséo, e
estresse relacionado ao diagndstico e ao cuidado das
criangcas. Muitos se sentem isolados e
sobrecarregados com o papel de coordenadores de
cuidados, enfrentando dificuldades significativas ao
navegar pelo sistema de satde. Apesar desses
desafios, os cuidadores encontram apoio em grupos
de autoajuda, suporte entre pares e profissionais de
saude, o que destaca a necessidade de intervengdes e
suporte adaptados as suas necessidades especificas.
Esses achados sublinham a importancia de politicas
de salde mais direcionadas e iniciativas de apoio que
considerem as experiéncias variadas dos cuidadores
de criangcas com doencas raras.
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Desta forma, observa-se que, embora os estudos abordem diversas
caracteristicas das doencgas raras pediatricas, existe uma conexao entre os
cuidados paliativos, a comunicagdo familiar e os avangos nos diagnosticos

genéticos.
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Discussao

Os cuidados paliativos pediatricos tém se dedicado a aliviar a dor e a
melhorar a qualidade de vida da crianga e de suas familias. A tomada de
decisbes compartilhadas e a coordenacdo dos cuidados sdo caracteristicas
importantes para enfrentar esses momentos delicados. A introducdo dos
cuidados paliativos é apropriada e muitas vezes ideal desde o momento em
que a doenga é diagnosticada. A equipe de cuidados paliativos pediatricos
geralmente inclui profissionais como médicos, enfermeiros, assistentes sociais,
especialistas em desenvolvimento infantil e psicologos (Norris et al., 2019).

O estudo de Feudtner et al. (2019) contribui de maneira significativa para
a compreensao dos desafios e prioridades na pesquisa em cuidados paliativos
pediatricos. Os principais desafios identificados incluem a diversidade dos
pacientes, o tamanho reduzido da populagao, as interagdes dinamicas entre a
crianga, a familia e a evolucdo da doenca, dificuldades na medicao de
resultados, limitagcbes na forgca de trabalho e a percepg¢ao de sobrecarga nos
participantes da pesquisa. Além disso, foram delineadas prioridades
emergentes, como o fortalecimento da formacado de pesquisadores na area,
desenvolvimento de recursos essenciais, avancos na medicdo de sintomas,
melhoria na gestdo de sintomas e qualidade de vida, aprimoramento da
comunicagao e das decisdes sobre os objetivos de cuidado, compreensao do
impacto nas familias e a necessidade de melhorias nos sistemas de cuidado e
politicas de saude. Esses achados complementam a visdo de que o cuidado
paliativo pediatrico deve ser um processo continuo, centrado na crianga e na
familia, e embasado em estratégias colaborativas que envolvem todos os
aspectos do cuidado.

Segundo Tambuyzer et al. (2020), houve avancgos significativos no
campo das doengas raras, refletindo uma evolu¢ado importante nas estratégias
de tratamento. A colaboracdo global e o compartihamento de dados
diagnosticos sao essenciais para permitir diagndsticos mais rapidos e precisos.
Além disso, o engajamento dos pacientes desempenha um papel crucial ao
assegurar que suas perspectivas sejam integradas no processo de

desenvolvimento de tratamentos. Essa abordagem abrangente visa nao
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apenas aumentar a eficacia das intervencdes, mas também melhorar a
qualidade de vida dos pacientes com doencas raras.

Segundo Germain et al. (2021), a combinagdo de testes genéticos
familiares com triagens neonatais revelou-se uma estratégia eficaz para
identificar membros da familia afetados por doencas genéticas raras, como a
doenca de Fabry. A pesquisa analisou 89 publicagcbes e encontrou 365
probandos, resultando na descoberta de 1.744 familiares afetados, com uma
média de 4,8 membros adicionais por probando. Embora 65% dos probandos
fossem do sexo masculino, a maioria (65%) dos familiares identificados através
do teste genético eram mulheres. Esses dados indicam que a triagem em
populagdes de risco, como pacientes em terapia de substituicdo renal ou com
cardiomiopatia hipertréfica, pode ser uma abordagem eficaz para ampliar o
diagnostico e o suporte as familias afetadas por condigbes genéticas raras.
Além do diagndstico precoce, a estratégia para o cuidado de criangas com
doencas raras deve incluir um tratamento especifico as suas necessidades,
bem como suporte psicolégico e aconselhamento para ajudar as familias a
enfrentarem o impacto emocional do diagndstico e do tratamento.

Segundo Lima (2022) os cuidados paliativos oferecem diversos
beneficios aos pacientes, incluindo alivio dos sintomas, estabelecimento de
metas terapéuticas por meio de um plano de cuidado personalizado e maior
envolvimento do paciente e da familia. Esses cuidados promovem a
preservacdo da autonomia do paciente, reduzem o sofrimento de todos os
envolvidos e podem também contribuir para a reducéo de custos no sistema de
saude.

Compreender e utilizar terapias paliativas pode ser significativamente
aprimorado pela implementagao do sequenciamento genémico, uma tecnologia
que possibilita diagnosticos mais rapidos e precisos, facilitando a escolha do
tratamento mais adequado para melhorar a qualidade de vida dos pacientes. O
estudo de Bick et al. (2019) revelou que 30% das criangas que iniciaram
cuidados paliativos obtiveram seus diagnosticos através do sequenciamento
gendmico rapido, uma abordagem que nao so6 prioriza o conforto e bem-estar
das criangas, mas também evita intervengdes agressivas que poderiam nao
oferecer beneficios significativos. O avango das tecnologias de

sequenciamento tem impulsionado o diagnostico de doengas raras em
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pediatria, facilitando a identificagédo da doencga e aliviando o impacto psicoldgico
nas familias ao oferecer clareza sobre a condi¢cao dos filhos e conectar familias
com experiéncias semelhantes. No entanto, a implementagcdo do
sequenciamento gendmico na pratica clinica enfrenta desafios éticos e
operacionais, como a necessidade de consentimento informado e a
interpretacdo dos resultados. Para maximizar seus beneficios, € crucial que
essa pratica seja acompanhada por diretrizes claras e treinamento adequado
para os profissionais de saude, assegurando uma integracéo eficaz e centrada
no paciente.

As necessidades paliativas se estendem além do cuidado das criangas
com doengas raras e envolvem a familia como um todo. O estudo de Lyon et al.
(2024) destaca a intervencao FACE-Rare, que adota uma abordagem holistica
para identificar e priorizar as necessidades das familias por meio da ferramenta
de Avaliacdo das Necessidades de Suporte ao Cuidador (pCSNAT). Esta
intervencdo encoraja as familias a expressarem suas preocupacgbes € a
discutirem necessidades que vao além do cuidado fisico, abrangendo aspectos
emocionais, espirituais e praticos. As principais necessidades identificadas
incluem a busca por tempo pessoal, a compreensao das expectativas futuras e
a gestdo de questbes financeiras e legais. A intervencdo n&o s6 melhora o
manejo dos sintomas da crianga, mas também oferece um espago para os
cuidadores explorarem suas experiéncias e desafios, promovendo suporte
emocional e psicologico crucial. Além disso, enfatiza a importédncia do
planejamento antecipado, permitindo que as familias se preparem melhor para
decisbes de cuidado, resultando em um ambiente de cuidado mais integrado e
centrado na familia (LYON et al., 2024).

O estudo Walkowiak et al.,(2024), envolveu 401 cuidadores, sendo 175
responsaveis por criangas com fenilcetonuria (PKU) e 226 cuidadores de
criangas com doengas raras limitantes para a vida (LLRD). Os resultados
mostraram que os cuidadores de criancas com LLRD relataram desafios
emocionais significativamente maiores, incluindo maior estresse e conflitos
familiares, em comparagdo com os cuidadores de criangas com PKU. Além
disso, 60% dos cuidadores de LLRD expressaram preocupagdes financeiras
elevadas relacionadas ao custo de medicamentos e cuidados médicos,

enquanto apenas 30% dos cuidadores de PKU relataram preocupagdes
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semelhantes. Ambos o0s grupos, no entanto, indicaram que a falta de
informagdes precisas e atualizadas sobre as condi¢cbes de saude de seus filhos
e opcbes de tratamento era uma preocupacdo comum, evidenciando a
necessidade de suporte e recursos adequados para melhorar suas
experiéncias de cuidado.

A participagdo ativa das familias na tomada de decisbes e no
planejamento do cuidado é fundamental para criar uma abordagem de
cuidados adaptativa e responsiva as necessidades em constante mudanca.
Quando as familias estao envolvidas diretamente, elas ndo apenas contribuem
com perspectivas valiosas sobre as necessidades e preferéncias especificas
de seus entes queridos, mas também ajudam a moldar estratégias de cuidado
que evoluem com o tempo. Essa conexdo continua permite que os
profissionais de saude ajustem as intervencbes de acordo com as mudancgas
nas condi¢des dos pacientes e nas circunstancias familiares, garantindo que o
cuidado permanecga alinhado com as necessidades emergentes e os desafios
continuos (Lyon et al., 2024).

Lyon et al. (2022) destacam que a complexidade dos cuidados para
criangas com doengas raras frequentemente coloca esses pacientes e suas
familias em uma posicéo significativa entre os casos de doencas limitantes da
vida em hospitais pediatricos. Essas criancas enfrentam uma série de desafios
unicos que tornam o planejamento antecipado dos cuidados pediatricos crucial.
Esse planejamento facilita a discussao sobre metas de cuidados e escolhas de
tratamento que melhor atendem as necessidades individuais de cada crianga e
familia. A complexidade da situagdo reforga a necessidade urgente de
desenvolver e implementar estratégias que abordem de forma eficaz as
necessidades especificas dessas familias, oferecendo um suporte mais
adaptado e eficaz a sua realidade.

O desenvolvimento de caminhos de cuidado para doencgas raras
apresenta desafios singulares em comparacao com aqueles estabelecidos para
doencas comuns. Devido a sua natureza rara, com manifestacbes
heterogéneas e envolvimento de multiplos sistemas organicos, essas
condigbes demandam estratégias complexas de diagndstico e tratamento que
transcendem os métodos tradicionais de cuidado. A integracdo de inovagdes

disruptivas e a adaptagao a novos regulamentos e praticas s&o essenciais para



22

aprimorar o cuidado dessas condicdes raras, como destacado por Tumiéne e
Graessner (2021). Essas abordagens ndao s6 ampliam a eficacia dos cuidados,
mas também promovem um sistema de saude mais adaptavel e responsivo as
necessidades especificas dos pacientes com doengas raras (Tumiene &
Graessner, 2021).

Gbémez-Zuniga et al. (2019) ressaltam a importadncia crucial da
comunicacdo eficaz entre familias e profissionais de saude no manejo de
criangas com doencas raras. A pesquisa com dez pais revelou que a confiancga
na relagdo é fundamental e é construida através de comportamentos que
demonstram empatia, transparéncia e apoio a proatividade parental. A
mudanca de foco do tratamento para o cuidado é especialmente importante
quando a cura nao é viavel. O estudo identifica desafios significativos na
comunicacdo, evidenciando a necessidade de um didlogo mais claro e
empatico para alinhar as decisdes de cuidado paliativo com as necessidades e
preferéncias da familia. Além disso, destaca-se a importédncia de um suporte
continuo para as familias, que enfrentam desafios complexos, incluindo a
gestao de aspectos praticos e emocionais do tratamento, sugerindo que uma
abordagem mais humana e compreensiva deve ser explicitamente ensinada e
entendida como parte essencial do trabalho dos profissionais de saude.

O estudo de Verbene et al.,, (2019), enfatiza a importancia de os
profissionais de saude alinharem sua comunicagdo com as necessidades dos
pais, marcando conversas decisivas com antecedéncia para permitir que os
pais se preparem para discussdes dificeis e para melhorar a qualidade do
cuidado paliativo. Estratégias de enfrentamento incluem a supressdo das
emocgdes para manter um certo nivel de otimismo e dedicagdo ao cuidado
diario, a busca por apoio social, o controle ativo na organizagédo do cuidado e a
adaptacao continua as mudancas nas condi¢des de saude.

Portanto, para garantir um cuidado eficaz e humanizado para criangas
com doencgas raras, € necessario integrar uma abordagem multissistémica que
considere tanto as necessidades médicas quanto as emocionais. O diagndstico
precoce, possibilitado por triagens neonatais e testes genéticos familiares, é
essencial para iniciar tratamentos adequados e prevenir a progressao para
estagios mais avancados da doenca. Além disso, a introdu¢cdo de cuidados

paliativos desde o diagndstico é crucial para aliviar a dor e melhorar a



23

qualidade de vida, ndo apenas da criangca, mas também da familia. A
participacado ativa das familias nas decisées e no planejamento dos cuidados,
acompanhada por uma comunicacao clara e suporte emocional, constitui uma
estratégia altamente eficaz para proporcionar um cuidado abrangente e

centrado no paciente.
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Consideragoes finais

O diagnostico precoce, facilitado por triagens neonatais e testes
genéticos, € crucial para a gestao eficaz de doengas raras, permitindo iniciar
tratamentos que podem retardar a progressdo da doengca e melhorar
significativamente a qualidade de vida. A introdugdo precoce de cuidados
paliativos alivia o sofrimento, abordando n&o apenas os sintomas fisicos, mas
também oferecendo suporte emocional integral.

A participagdo ativa das familias no planejamento e na tomada de
decisbes é essencial. Esse envolvimento direto permite uma comunicagao clara
e empatica com os profissionais de saude, assegurando que as necessidades
emocionais e praticas do paciente sejam atendidas.

Avancos tecnolégicos, como o sequenciamento genémico, tém mostrado
grande potencial no tratamento dessas condi¢des. No entanto, € necessario
que sua implementagao siga diretrizes claras e éticas, garantindo treinamento
adequado para os profissionais € maximizando os beneficios.

A pratica dos cuidados paliativos pediatricos para doencgas raras exige
estratégias e politicas adaptadas, com énfase na colaboragéo global e no
compartilhamento de dados para o desenvolvimento de novas intervencoes
eficazes. Portanto, adotar uma abordagem abrangente e adaptativa, que
priorize o diagnostico precoce e oferega suporte integral as familias, é
fundamental para melhorar a qualidade de vida dos pacientes. Estudos
adicionais s&o necessarios para desenvolver e refinar estratégias que atendam

de forma mais eficaz as complexas demandas desse campo.
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