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Resumo

O objetivo deste trabalho foi demonstrar os tipos de tratamento e intervencdo de enfermagem
para a Doenca de Fabry através dos estudos ja realizados e publicados na literatura. Trata-se
de uma revisdo integrativa, de natureza qualitativa, que utilizou artigos disponibilizados na
Biblioteca Virtual em Salde, especificamente nas bases de dados da Literatura Latino-
Americana e do Caribe em Ciéncias da Salde e Medical Literature Analysis and Retrieval
System Online, no periodo de maio de 2016 a junho de 2016. Os descritores utilizados foram:
“cuidado de enfermagem”, “doenga renal”, “Fabry disease”, “Nursing care”. Foram
encontrados 42 artigos. Apds os critérios de exclusdo, obtiveram-se como amostra final 16
artigos, agrupados de acordo com o autor, ano de publicacdo, titulo, objetivo, tipo de estudo e
resultados. Os textos encontrados foram lidos, organizados e sintetizados na categoria
tematica: Cuidados de enfermagem aos pacientes diagnosticados com doenca de Fabry.
Através da andlise dos estudos foi possivel verificar que a Doenca de Fabry € complexa e
demanda tratamento especifico, sendo o enfermeiro um profissional atuante e importante
neste aspecto.

Palavras-chave: Cuidado de enfermagem; Doenca renal; Doenca de Fabry.

Abstract

The objective of this work was to demonstrate the types of treatment and nursing intervention
for Fabry's Disease through studies already carried out and published in the literature. It is an
integrative review, of a qualitative nature, which used articles available in the Virtual Health
Library, specifically in the databases of Latin American and Caribbean Literature in Health
Sciences and Medical Literature Analysis and Retrieval System Online, in the period from
May 2016 to June 2016. The descriptors used were: “nursing care”, “kidney disease”, “Fabry
disease”, “Nursing care”. 42 articles were found. After the exclusion criteria, 16 articles were
obtained as a final sample, grouped according to the author, year of publication, title,
objective, type of study and results. The texts found were read, organized and synthesized in
the thematic category: Nursing care for patients diagnosed with Fabry disease. Through the
analysis of the studies it was possible to verify that Fabry's disease is complex and demands
specific treatment, with nurses being an active and important professional in this aspect.
Keywords: Nursing care; Kidney disease; Fabry disease.
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Resumen

El objetivo de este trabajo fue demostrar los tipos de tratamiento e intervencion de enfermeria
para la Enfermedad de Fabry a través de estudios ya realizados y publicados en la literatura.
Se trata de una revision integradora, de caracter cualitativo, que utilizo articulos disponibles
en la Biblioteca Virtual en Salud, especificamente en las bases de datos de Literatura
Latinoamericana y Caribefia en Ciencias de la Salud y Sistema de Analisis y Recuperacion de
Literatura Médica en Linea, en el periodo de mayo de 2016 a junio de 2016. Los descriptores
utilizados fueron: “atencion de enfermeria”, “enfermedad renal”, “enfermedad de Fabry”,
“Atencion de enfermeria”. Se encontraron 42 articulos. Tras los criterios de exclusion, se
obtuvieron 16 articulos como muestra final, agrupados segun autor, afio de publicacion, titulo,
objetivo, tipo de estudio y resultados. Los textos encontrados fueron leidos, organizados y
sintetizados en la categoria tematica: Atencion de enfermeria a pacientes diagnosticados de
enfermedad de Fabry. A través del andlisis de los estudios se pudo constatar que la
enfermedad de Fabry es compleja y demanda un tratamiento especifico, siendo el enfermero
un profesional activo e importante en este aspecto.

Palabras clave: Atencion de enfermeria; Nefropatia; Enfermedad de Fabry.

1. Introducéo

Os erros inatos de metabolismo (EIM) sdo compostos por um grupo de diferentes
doencas genéticas raras e caracterizam-se pela presenca de mutacGes patogénicas em genes
que causam codificacfes nas enzimas envolvidas em alguma parte do metabolismo, atingindo
pelo menos um para cada mil nascimentos (Souza, Krug, Picon & Schwartz, 2010; Scriver,
Beaudet, Sly & Vall, 2001). Dentre os EIM, estdo as doencas lisossdmicas, que s&o
representadas por cerca de 50 desordens hereditarias, causadas por deficiéncias de proteinas
de carater lisossomais, podendo provocar falhas de érgdos e mortes prematuras (Souza, Krug,
Picon & Schwartz, 2010).

As primeiras doencas lisossémicas reconhecidas foram a doenca de Gaucher, em 1882,
e a doenca de Fabry, em 1898, que incluem anormalidades dsseas, organomegalia e distirbios
de sistema nervoso central e periférico (Souza, Krug, Picon & Schwartz, 2010).

A doenca de Fabry é uma doenca genética rara de heranca vinculada ao cromossomo X
e diferenciada pela mutagdo 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
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relacionados com o resultado de um armazenamento intracelular progressivo de Gb3 em
varios tecidos e 6rgdos e uma concentracdo plasmaética elevada de liso-Gb3 (Seydelmann,
Wanner, Stork, Ertl & Weidemann, 2015). Conforme o fenotipo apresentado da doenca, ela
pode se apresentar de trés maneiras: forma classica, forma de inicio precoce e forma atenuada,
que sdo diagnosticadas tardiamente (1). Sua incidéncia estimada é de 1 em 40.000 a 100.000
pessoas do sexo masculino (Sartori Junior, Leivas, Souza, Krug, Balbinotto & Schwartz,
2012).

Os primeiros sintomas no sexo masculino e feminino incluem angioqueratoma, dor
musculares, sintomas gastrointestinais como diarreia e microalbuminuricos. 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 oOrgdos (Arends, Hollak &
Biegstraaten, 2015).

O comprometimento da funcdo renal é uma complicacdo comum que se desenvolve na
maioria dos homens e num subconjunto de mulheres com a doenca de Fabry ndo tratada
(Wijburg et al., 2015). A implicacdo cardiaca é outra consequéncia provocada frequentemente
em pacientes com doenca de Fabry, sendo uma das causas mais importantes para a
expectativa de vida reduzida e doengas relacionadas com a morte. Também sdo relatadas
varias manifestacdes cardiacas, incluindo sintomas de insuficiéncia cardiaca, angina de peito e
arritmias (Seydelmann, Wanner, Stork, Ertl & Weidemann, 2015).

Quanto mais cedo iniciar o tratamento, maior a chance de se obter melhores resultados
(Spada et al., 2018). Esse tratamento consiste na combinacdo de medicacfes que
proporcionem alivio dos sintomas e terapéutica especial para cada tipo de afeccdo organica
(Soares, Spada, Leyser & Shimono, 2014).

Os profissionais de enfermagem sao indispensaveis no tratamento e no cuidado com 0s
pacientes envolvendo doencas de um modo geral em qualquer area de satde. Nos tratamentos
de pacientes diagnosticados com doenca de Fabry, essa realidade néo é diferente, dos quais 0s
enfermeiros sdo fundamentais para que sejam alcangados resultados satisfatorios (Pennafort,
Queiroz & Jorge, 2012).

O objetivo deste trabalho é demonstrar os tipos de tratamento e os cuidados de
enfermagem aos pacientes diagnosticados com Doenca de Fabry através de estudos ja

realizados e publicados na literatura.
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2. Metodologia

Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura, de natureza qualitativa, em que foi
realizado um levantamento de dados bibliograficos, utilizando métodos exploratdrios e
andlise descritiva de informacdes. Os artigos selecionados foram analisados e, deles foram
extraidas informacGes que se enquadravam na pesquisa do tema abordado (Pereira, Shitsuka,
Parreira & Shitsuka, 2018).

A revisdo integrativa da literatura tem como objetivo reunir e sintetizar resultados de
pesquisas sobre uma questdo ou um tema, de forma sistematica e ordenada, a fim de
contribuir para o conhecimento sobre o tema abordado. No geral, para a construgdo desta
revisao é preciso percorrer seis etapas distintas, similares aos estagios de desenvolvimento de
pesquisa convencional (Mendes, Silveira & Galvao, 2008).

Visto isso, foram utilizadas as seguintes etapas para analise e selecdo dos artigos:
formulac@o da pergunta norteadora: (Como o enfermeiro pode atuar no tratamento da doenga
de Fabry?); critérios para inclusdo e exclusdo de estudos; definicdo das informacGes a serem
extraidas dos estudos selecionados; avaliagdo dos estudos incluidos na revisao integrativa;
interpretacdo dos resultados; apresentacao da revis&o.

A busca na base de dados foi realizada no periodo de maio de 2016 a junho de 2016. O
estudo foi composto por artigos da internet e foram selecionados artigos da literatura
internacional e nacional, publicados em portugués e inglés, por meio dos resumos
disponibilizados na Biblioteca Virtual em Saude (BVS), sendo utilizadas as bases de dados da
Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS) e Medical
Literature Analysis and Retrieval System Online (MEDLINE).

Com o propdsito de garantir rigor metodoldgico, consultaram-se os Descritores em
Ciéncias e Saude (DeCS) para a selecdo dos termos, sendo definida como equacéao de busca a
seguinte combinacdo: Fabry disease AND Nursing care. Os descritores utilizados foram:
“Cuidados de enfermagem”, “Fabry disease”, “Doenga de Fabry”.

A anélise dos artigos foi realizada mediante a estratégia PICO, um instrumento utilizado
pela préatica baseada em evidéncias cientificas, para assisténcia do levantamento bibliogréafico
pautando na solucdo de problemas da pratica assistencial, de pesquisa e ensino. O método
PICO pode ser utilizado para construir temas de pesquisa de naturezas diversas, originarias da
clinica, do gerenciamento de recursos humanos e materiais, da procura de ferramentas para
avaliacdo de sintomas entre outras. A pergunta de pesquisa apropriada (bem construida)

permite a definicdo adequada de que informacgdes (evidéncias) sdo imprescindiveis para a
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resolucdo da questdo clinica da pesquisa (Santos, Pimenta & Nobre, 2007). De acordo com
essa estratégia, descreve-se no Quadro 1 o perfil dos pacientes considerados nesse estudo e as
intervencdes realizadas pela equipe de enfermagem frente a esse diagnostico, assim como a

importancia dessas intervencdes.

Quadro 1 — Descrigdo da estratégia PICO.

Iniciais Descricdo Analise

P Paciente Pacientes diagnosticados com doenca de Fabry.

I Intervencéo ou indicador Cuidados de enfermagem aos  pacientes

diagnosticados com doenca de Fabry.

C Comparacgdo ou controle Né&o se aplica.

@) Outcomes - desfecho A importancia da assisténcia de enfermagem ao

portador da Doenca de Fabry.

Fonte: Autores, (2020).

Apbs definidos os descritores e feita a sele¢do inicial dos artigos, as etapas de inclusdo e
exclusdo foram estabelecidas. Como critérios de inclusdo, foram utilizados: artigos em
portugués e inglés; artigos originais, disponiveis e gratuitos; artigos que continham um ou
mais descritores; publicacfes dos ultimos 15 anos; e artigos que se enquadravam ao tema
abordado. Foi entdo realizada a leitura dos resumos e dos titulos dos artigos encontrados,
separando-os conforme aspectos relacionados aos objetivos e distribuindo-os de acordo com
seus descritores e plataforma em que foram encontrados, conforme descrito no Quadro 2.

Quadro 2 - Resultados iniciais das buscas.

Descritores MEDLINE LILACS
Fabry disease and Nursing Care 5 1
Doenca de Fabry and Enfermagem 19 1
disease, fabry, fabry disease 16 0
Total 40 2

Fonte: Autores, (2020).

As etapas de exclusdo foram estabelecidas, excluindo os artigos repetidos, aqueles que

se apresentavam incompletos e aqueles que ndo se enquadravam ao tema escolhido, conforme
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demonstrado no Quadro 3 a seguir, onde destaca-se 0 nimero de artigos excluidos de acordo

com cada critério e descritores.

Quadro 3- Critérios de excluséo.

Descritores Artigos Sem texto | N&o se enquadravam
repetidos completo no tema
Fabry disease and Nursing Care 10 3 1
“Doenga de Fabry and 5 2 1
Enfermagem
disease, fabry”, fabry disease 0 0 4
Total 15 5 6

Fonte: Autores, (2020).

3. Resultados e Discussao

Apbs andlise aprofundada dos artigos encontrados, finalizou a amostra final com 16
artigos originais, que foram lidos, organizados e sintetizados na categoria temética: Cuidados
de enfermagem aos pacientes diagnosticados com doenca de Fabry.

Cuidados de enfermagem aos pacientes diagnosticados com doenga de Fabry

Em uma sociedade altamente evoluida, onde a maioria da populacdo 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 tenha um maior
conhecimento sobre essa doenca por parte da populagéo e principalmente pelos profissionais
da saude, para que seja mais rapida uma associa¢do dos sintomas a verdadeira causa (Souza,
2013).

Os enfermeiros sd@o fundamentais no tratamento da doenca de Fabry. O cuidar
culturalmente congruente com as necessidades de criancas e adolescentes renais crénicos
pode ser descrito como uma agdo intencional de cuidar estabelecida pela interacdo dos saberes
cientificos e a valorizagdo dos saberes culturais dessa clientela; desenvolvido por meio de
acOes e decisdes de cuidados emergidos das necessidades dos sujeitos, desde 0 momento em
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que receberam o diagnostico da doenga até a recuperacdo da autonomia ante o tratamento
dialitico (Pennafort, Queiroz & Jorge, 2012).

As acdes e os cuidados prestados as pessoas com doencga renal e suas familias ainda sdo
escassos, assim como os trabalhos que consideram suas vivéncias, ante a experiéncia da
doencga crbnica. 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 doenca crénica e que
estas influenciam as decisfes tomadas, as acdes e 0s comportamentos adotados, o que resulta
em constantes imposi¢cdes nas formas de cuidar desvinculadas daquilo que as familias
acreditam e adotam (Pennafort, Queiroz & Jorge, 2012).

Um exame fisico completo (por exemplo, angioqueratoma, opacidades corneanas) e
testes de percepcdo sensorial ndo invasivos simples poderiam fornecer pistas para o
diagnostico da doenca de Fabry. Beneficios clinicos iniciais notificados de terapia de
reposicdo 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).

Em 1987, pesquisadores liderados por McCloskey e Bulechekiniciaram, na
Universidade de lowa, desenvolveram o trabalho de constituicdo da classificacdo das
intervengdes de Enfermagem (NIC). O projeto foi estimulado pelo Livro NANDA, porque,
guando um enfermeiro concretiza um diagnostico de enfermagem, precisa fazer algo sobre
isso. Antes da NIC ndo existia nenhuma linguagem unificada que comunicasse e informasse
as atuacOes de enfermagem. A NIC, assim como a NANDA, foi codificada em uma estrutura
taxondmica de multiplos niveis. Essa codificacdo foi proposta para facilitar o seu uso nos
sistemas de informacdo computadorizados, além de facilitar sua manipulacdo pelos
enfermeiros, de forma que pudesse ser articulada com outros sistemas de classificacdes. O
Quadro 4 demonstra as acOGes de enfermagem necessarias para o tratamento da Doenca de

Fabry segundo livio NANDA - North American Nursing Diagnosis Association.

Quadro 4 — Diagnosticos de enfermagem baseado na NANDA.

Sinais e sintomas Diagnostico de enfermagem | Prescrigdes de enfermagem

Dor muscular mdos e pés | Dor crbnica relacionada a | Realizar levantamento da dor,
incapacidade fisica, | incluir o local, as caracteristicas
evidenciado por alteracdes | (inicio/duragdo/frequéncia)

das capacidades de continuar
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atividades fisicas.

Angioqueratomas

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

desenvolvimento.

Incentivar na hidratacdo diaria

da pele.

Hipoidrose

Hipertermia relacionada a
diminuigdo da capacidade de
transpirar, evidenciado por

Monitorar temperatura com
frequéncia.

Minimizar excesso de roupas,

aumento de temperatura | cobertores.

corporal acima dos | Controlar elevacdo persistente
parametros normais. da temperatura.

Estilo de vida sedentéario | Orientar paciente sobre

relacionado a falta de
motivacdo falta de interesse,
evidenciado por escolha

diéria sem exercicios fisicos.

beneficios da atividade fisica.

Risco de  desequilibrio

eletrolitico relacionado a
disfuncdo  renal, efeitos
secundarios a tratamentos

medicamentosos.

Orientar paciente sobre
alimentacdo adequada, mais

saudavel e na ingestdo hidrica.

Risco de infeccdo, pele

rompida (exemplo:

procedimentos invasivos).

Lavagem das maos durante e

depois do procedimento.

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

A preparacdo da sistematizacdo da assisténcia de enfermagem € uma das formas que o
enfermeiro dispde para aplicar seus conhecimentos técnicos, cientificos e humanos na
assisténcia ao paciente e individualizar sua pratica profissional, contribuindo na definicédo de
sua funcdo. O aspecto fundamental da Sistematizacdo da Assisténcia de Enfermagem ¢é
conduzir as a¢des de enfermagem com o objetivo de atender as necessidades particulares do
cliente/familia/comunidade (Fernandes, Oliveira, Sobrinho, Santos & Martins, 2017).
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4. Consideragdes Finais

Através da analise dos estudos foi possivel verificar que a Doenca de Fabry é
complexa e demanda tratamento especifico, sendo o enfermeiro um profissional atuante e
importante no tratamento da doenca. E essencial que a acdo de enfermagem seja baseada em
ferramentas que orientem e sistematizem suas atuacfes diante aos avangos tecnoldgicos, que
admita ao enfermeiro planejar e realizar taticas que levem a uma eficacia e eficiéncia de sua
assisténcia em uma direcdo efetiva e resolutiva ao longo do tempo, sugerindo assim, em
melhoria da qualidade de vida dos pacientes auxiliados. Sendo assim, espera-se que este
estudo possa suscitar novas pesquisas sobre a temética.

Como trabalhos futuros, espera-se desenvolver mais estudos com destagque nos
cuidados prestados pela equipe de enfermagem aos pacientes diagnosticados com doenca de
Fabry, com o objetivo de auxiliar esses profissionais nesses procedimentos e garantir uma

melhor assisténcia e resultados nos tratamentos dessa e de outras doencas lisossomicas.
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