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RESUMO

Objetivo: Demostrar os principais cuidados de enfermagem voltados para o paciente
portador da doenca de fabry, e destacar os diversos cuidados realizados pela equipe de
enfermagem. Metodologia: Trata-se de um estudo com coleta de dados a partir de fontes
base de dados secundarias, por meio de levantamento bibliografico, como referencial
metodoldgico para a realizacdo da pesquisa. Resultados: Em uma sociedade altamente
evoluida, onde a maioria da populacdo possui acesso livre a uma grande variedade de
fontes de informacGes e tecnologias, existem patologias que ainda permanecem
totalmente desconhecidas para maioria das pessoas, 0s enfermeiros sdo fundamentais no
tratamento da doenca de Fabry. O cuidar culturalmente congruente com as necessidades
de criancas e adolescentes renais cronicos pode ser descrito como uma acao intencional
de cuidar estabelecida pela interacdo dos saberes cientificos e a valorizacdo dos saberes
culturais dessa clientela. Concluséo: Conclui-se que, diante dos estudos, a doenca de
fabry (DF) além de rara, é uma doenga complexa e que exige um tratamento especifico.
Os profissionais de enfermagem sdo fundamentais nos cuidados da DF pois com seu
conhecimento tedrico e préatico realizam assisténcias que possibilitam uma orientacdo e
procedimento seguros para melhora na qualidade de vida do paciente.

Palavras-Chave: Doenca de Fabry, Cuidado de Enfermagem, Doencas Raras.

ABSTRACT

Objective: To demonstrate the main nursing care provided to patients with fabry disease,
and to highlight the different types of care provided by the nursing team. Methodology:
This is a study with data collection from secondary data sources, through a bibliographic
survey, as a methodological reference for the research. Results: In a highly evolved
society, where the majority of the population has free access to a wide variety of sources
of information and technologies, there are pathologies that still remain totally unknown
to most people. Culturally congruent care with the needs of children and adolescents with
chronic kidney disease can be described as an intentional action of care established by the
interaction of scientific knowledge and the valorization of the cultural knowledge of this
clientele. Conclusion: We conclude that, according to the studies, besides being rare, the
fabry disease (FD) is a complex disease that requires a specific treatment. Nursing
professionals are essential in the care of the DF because, with their theoretical and
practical knowledge, they provide assistance that enables a safe orientation and procedure
to improve the patient's quality of life.

Keywords: Fabry disease, Nursing Care, Rare Diseases.

1 INTRODUCAO
Os erros inatos de metabolismo (EIM) s&o compostos por um grupo de diferentes
doencgas genéticas raras e caracterizam-se pela presenca de mutacfes patogénicas em

genes que causam codificacdes nas enzimas envolvidas em alguma parte do metabolismo,
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atingindo pelo menos um para cada mil nascimentos (SOUZA et al, 2010; SCRIVER et
al, 2001).

Dentre os EIM, estéo as doencas lisossomicas, que séo representadas por cerca de
50 desordens hereditarias, causadas por deficiéncias de proteinas de carater lisossomais,
podendo provocar falhas de 6rgdos e mortes prematuras (SOUZA et al, 2010). As
primeiras doencas lisossdmicas reconhecidas foram a doenca de Gaucher, em 1882, e a
doenca de Fabry, em 1898, que incluem anormalidades Osseas, organomegalia e
distdrbios de sistema nervoso central e periférico (SOUZA et al, 2010).

A doenca de Fabry é uma doenca genética rara de heranca vinculada ao
cromossomo Xe diferenciada pela mutagcdo no gene de alfa-galactosidase A (ABL)
causando uma deficiéncia da hidrolase dessa enzima (VILELA et al., 2020). A enzima
ausente ou reduzida atividade conduz a incapacidade de catabolizar globotriaosilceramida
(Gb3) e glicoesfingolipidos relacionados com o resultado de um armazenamento
intracelular progressivo de Gb3 em varios tecidos e 0rgdos e uma concentracao
plasmaética elevada de liso-Gb3 (SEYDELMANN et al, 2015).

Conforme o fendtipo apresentado da doenca, ela pode se apresentar de trés
maneiras: forma classica, forma de inicio precoce e forma atenuada, que sao
diagnosticadas tardiamente. Sua incidéncia estimada é de 1 em 40.000 a 100.000 pessoas
do sexo masculino (SARTORI et al, 2012). Os primeiros sintomas no sexo masculino e
feminino incluem angioqueratoma, dor musculares, sintomas gastrointestinais como
diarreia e microalbumindricos.

Posteriormente, podem ocorrer quadros de insuficiéncia renal progressiva,
insuficiéncia cardiaca e acidente vascular cerebral. A esperanca de vida encurtada e
morbidade dos pacientes de Fabry estdo fortemente relacionadas com o grau de
danificacdo dos 6rgdos (ARENDS, HOLLAK & BIEGSTRAATEN, 2015).

O comprometimento da funcdo renal é uma das maiores complicacdes que o
paciente pode ter, e € extremamente comum que se desenvolva na maioria dos homens e
num subconjunto de mulheres com a doenga de Fabry, e que geralmente nao sdo tratadas.
A implicagdo cardiaca é outra consequéncia provocada frequentemente em pacientes com
doenga de Fabry, sendo uma das causas mais importantes para a expectativa de vida
reduzida e doencas relacionadas com a morte. Também séo relatadas varias manifestagdes
cardiacas, incluindo sintomas de insuficiéncia cardiaca, angina de peito e arritmias,
(SEYDELMANN et al, 2015).
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Os profissionais de enfermagem séo indispensaveis no tratamento e no cuidado
com os pacientes envolvendo doencas de um modo geral em qualquer area de saide. Nos
tratamentos de pacientes diagnosticados com doenca de Fabry, essa realidade ndo é
diferente, dos quais os enfermeiros sdo fundamentais para que sejam alcancados
resultados satisfatorios (PENNAFORT, QUEIROZ & JORGE, 2012).

2 OBJETIVO
Demostrar os principais cuidados de enfermagem voltados para o paciente
portador da doenca de fabry, e destacar os diversos cuidados realizados pela equipe de

enfermagem.

3 METODOLOGIA

Trata-se de um estudo com coleta de dados a partir de fontes base de dados
secundarias, por meio de levantamento bibliografico, como referencial metodoldgico para
a realizagdo da pesquisa, utilizou-se a seguinte pergunta-norteadora: “como se da os
cuidados da equipe de enfermagem para com o paciente com doenca de fabry?”.

Como critérios de inclusdo, utilizou-se artigos de idioma portugués e espanhol, no
periodo de 2010 a 2020, que retratam a tematica referente a cuidados de enfermagem
voltados ao paciente com doenca de fabry, independente da abordagem da pesquisa com
enfoque nos cuidados ao paciente assistido pela equipe de enfermagem.

Os descritores utilizados para a realizagdo da pergunta foram: “cuidados de
enfermagem and doenga de fabry”, sendo possivel encontrar nas bases de dados LILACS
e BDENF o total de 235 artigos, dentre os quais foram excluidos com base nos critérios
incluséo 37 e selecionados 13 para a realizacdo do estudo.

4 RESULTADOS E DISCUSSOES

Ap0s a amostra aprofundada dos artigos encontrados, finalizou a amostra final em
5 artigos originais, que foram lidos, organizados e sintetizados na categoria tematica:
Cuidados de enfermagem aos pacientes diagnosticados com doenca de Fabry.
Cuidados de enfermagem aos pacientes diagnosticados com doenca de Fabry.

Em uma sociedade altamente evoluida, onde a maioria da populagao possui acesso
livre a uma grande variedade de fontes de informagdes e tecnologias, existem patologias
que ainda permanecem totalmente desconhecidas para maioria das pessoas. A doenca de

Fabry é um verdadeiro exemplo disso. Sendo assim, sabe-se que é fundamental que se
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tenha um maior conhecimento sobre essa doenca por parte da populacao e principalmente
pelos profissionais da saude, para que seja mais rapida uma associacdo dos sintomas a
verdadeira causa (SOUZA, 2013).

A doenca de Fabry é um erro inato do metabolismo dos glicoesfingolipideos, em
especial da globotriasilceramida, resultante da atividade ineficiente da enzima alfa-
galactosidase A. O gene que codifica esta enzima esta localizado no bragco longo do
cromossomo X (Xq 22.1), portanto gerando um padrdo tipico de heranca recessiva ligada
ao cromossomo X (RAMASWAMI, 2011).

Os enfermeiros sdo fundamentais no tratamento da doenca de Fabry. O cuidar
culturalmente congruente com as necessidades de criangas e adolescentes renais crénicos
pode ser descrito como uma acdo intencional de cuidar estabelecida pela interacdo dos
saberes cientificos e a valorizacdo dos saberes culturais dessa clientela; desenvolvido por
meio de acles e decisdes de cuidados emergidos das necessidades dos sujeitos, desde o
momento em que receberam o diagnostico da doenca até a recuperacdo da autonomia ante
o tratamento dialitico (PENNAFORT, QUEIROZ & JORGE, 2012).

As acles e os cuidados prestados as pessoas com doenca renal e suas familias
ainda sdo escassos, assim como os trabalhos que consideram suas vivéncias, ante a
experiéncia da doenca cronica. Pondera-se que o enfermeiro ignora o fato de que as
crengas surgem com base nos significados elaborados pelo paciente e sua familia sobre a
doenga cronica e que estas influenciam as decisbes tomadas, as acdes e o0s
comportamentos adotados, o que resulta em constantes imposi¢des nas formas de cuidar
desvinculadas daquilo que as familias acreditam e adotam (PENNAFORT, QUEIROZ &
JORGE, 2012).

O diagndstico é feito com base no quadro clinico, na histéria familiar e na procura
ativa da doenga em grupos de risco (“screenings’), como pacientes em dialise, pacientes
com hipertrofia miocardica sem causas aparentes e pacientes com acidentes vasculares
enceféalicos precoces (CAUDRON, et al 2005). Um exame fisico completo (por exemplo,
angioqueratoma, opacidades corneanas) e testes de percep¢do sensorial ndo invasivos
simples poderiam fornecer pistas para o diagndstico da doenca de Fabry. Beneficios
clinicos iniciais notificados de terapia de reposi¢ao enzimatica incluem a reducdo da dor
neuropética, e manejo adequado da dor residual a um nivel toleravel e funcional pode
melhorar substancialmente a qualidade de vida dos pacientes (PENNAFORT, QUEIROZ
& JORGE, 2012).
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em 1987 o0s

Bulechekiniciaram, na Universidade de lowa, desenvolveram um trabalho de constitui¢cdo

Contudo, pesquisadores liderados por McCloskey e
da classificagéo das intervencdes de Enfermagem (NIC). O projeto foi estimulado pelo
Livro NANDA, porque, quando um enfermeiro concretiza um diagndstico de
enfermagem, precisa fazer algo sobre isso. Antes da NIC néo existia nenhuma linguagem
unificada que comunicasse e informasse as atuacdes de enfermagem. A NIC, assim como
a NANDA, foi codificada em uma estrutura taxonémica de mdaltiplos niveis. Essa
codificacdo foi proposta para facilitar o seu uso nos sistemas de informacgéo
computadorizados, além de facilitar sua manipulacdo pelos enfermeiros, de forma que

pudesse ser articulada com outros sistemas de classificagoes.

Quadro 1 — Diagnosticos de enfermagem baseado na NANDA.

Sinais e Sintomas

Diagnostico de enfermagem

Prescrigdes de enfermagem

Dor muscular méos e pés

Dor cronica relacionada a
incapacidade fisica, evidenciado
por alteragbes das capacidades
de continuar atividades fisicas.

Realizar levantamento da dor,
incluindo 0 local, as
caracteristicas
(inicio/duracdo/frequéncia).

Angioqueratoma

Integridade da pele prejudicada
relacionada a destruicdo de
camadas da pele, evidenciando
fatores de desenvolvimento.

Incentivar na hidratacdo didria
da pele.

Hipoidrose

Hipertermia  relacionada &
diminuicdo da capacidade de
transpirar, evidenciado por
aumento de temperatura corporal
acima dos parametros normais

Monitorar
frequéncia.
Minimizar excesso de roupas,
cobertores.

Controlar elevacdo persistente
da temperatura.

temperatura com

Estilo de vida sedentario
relacionado a falta de motivacéo
falta de interesse, evidenciado
por escolha diéria sem exercicios
fisicos

Orientar paciente sobre
beneficios da atividade fisica

Risco de desequilibrio
eletrolitico relacionado  a
disfuncéo renal, efeitos

secundarios a  tratamentos

medicamentosos

Orientar paciente sobre
alimentacdo adequada, mais
saudavel e na ingestdo hidrica

Risco de infec¢do, pele rompida
(exemplo: procedimentos
invasivos).

Lavagem das mé&os durante e
depois do procedimento.

Fonte: North American Nursing Diagnosis Association, (2009).

O Quadro 1 demonstra as a¢Oes de enfermagem necessarias para o tratamento

da Doenga de Fabry segundo livro NANDA - North American Nursing Diagnosis

Association.
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5 CONCLUSAO

Conclui-se que, diante dos estudos, a doenga de fabry (DF) além de rara, € uma
doenga complexa e que exige um tratamento especifico. Os profissionais de enfermagem
sdo fundamentais nos cuidados da DF pois com seu conhecimento tedrico e pratico
realizam assisténcias que possibilitam uma orientacdo e procedimento seguros para
melhora na qualidade de vida do paciente. Sabendo que a equipe de enfermagem tem
fundamental importancia para a recuperagdo do paciente. Os cuidados de enfermagem
voltados aos pacientes de DF devem atender todas as suas necessidades, logo, obtendo
uma melhor recuperacéo, proporcionando acolhimento ao paciente e aos seus familiares,
com isso, diminuindo a taxa de mortalidade.

O diagnostico precoce é uma ferramenta essencial para a melhoria do paciente,
pois sua reabilitacdo esta diretamente relacionada com o grau de comprometimento dos
orgdos. Os fatores de risco sdo, por tanto, componentes que podem levar o paciente ao
tratamento, conforme sua forma clinica, 0 mesmo pode impedir a progressdo da doenca

ou minimizar seus sintomas.
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