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Resumo

Introducdo: A enfermagem em genética e gendmica congrega o uso das tecnologias genéticas na assisténcia aos
individuos com doengas genéticas, proporcionando uma assisténcia personalizada. Objetivo: Revisar na literatura a
producdo cientifica atual sobre a atuacdo do enfermeiro na area de genética e gendmica. Métodos: Trata-se de uma
revisdo integrativa da literatura, no periodo de 2015 a 2020, nas bases de dados Lilacs e PubMed. Foram utilizados os
seguintes descritores nas bases: “Nursing”, “Genetics”, “Genomics”. Para o cruzamento dos descritores, utilizou-se
um protocolo com os seguintes boleanos: Nursing AND Genetics AND Genomics. Como critérios de inclusdo foram
selecionados artigos pautados em pesquisa com dados primarios e editoriais, que abordavam a tematica do presente
estudo nos idiomas de portugués e inglés, disponiveis na integra e online. Os critérios de exclusdo foram resumos de
trabalhos, teses, dissertacdes, revisGes que utilizavam dados secundarios. Resultados: Apos filtragem com base nos
critérios de inclusdo, foram selecionados dezesseis artigos conforme critérios estabelecidos. Apés a leitura e analise
dos artigos, emergiram duas categorias tematicas, os quais foram: “Integracdo da Genética ¢ Gendmica na
Enfermagem” e “Educacdo na Enfermagem em Genética e Gendémica” Conclusdo: Conclui-se que a genética e a
genbmica sdo importantes tecnologias de cuidado na enfermagem, especialmente no cuidado aos pacientes com
sindromes raras, sendo assim, torna-se importante a formacao continuada dos profissionais acerca dos conhecimentos
genéticos.

Palavras-chave: Enfermagem; Genética; Gendmica.

Abstract

Introduction: Nursing in genetics and genomics combines the use of genetic technologies to assist individuals with
genetic diseases, providing personalized assistance. Objective: Review in the literature the current scientific
production on the role of nurses in the field of genetics and genomics. Methods: It is an integrative literature review,
in the period from 2015 to 2020, in the Lilacs and PubMed databases. The following descriptors were used in the
databases: "Nursing", "Genetics", "Genomics". For the crossing of the descriptors, a protocol with the following
Booleans was used: Nursing AND Genetics AND Genomics. As inclusion criteria, articles based on research with
primary and editorial data were selected, which addressed the theme of the present study in Portuguese and English,
available in full and online. Exclusion criteria were abstracts of works, theses, dissertations, reviews that used
secondary data Results: After filtering based on the inclusion criteria, sixteen articles were selected according to
established criteria. After reading and analyzing the articles, two thematic categories emerged, which were:
“Integration of Genetics and Genomics in Nursing” and “Education in Nursing in Genetics and Genomics”.
Conclusion: It is concluded that genetics and genomics are important technologies of care in nursing, especially in the
care of patients with rare syndromes, therefore, it is important to continue the training of professionals about genetic
knowledge.

Keywords: Nursing; Genetics; Genomics.

Resumen

Introduccion: La enfermeria en genética y gendmica combina el uso de tecnologias genéticas para ayudar a las
personas con enfermedades genéticas, brindando asistencia personalizada. Objetivo: Revisar en la literatura la
produccion cientifica actual sobre el papel del enfermero en el campo de la genética y la genémica. Métodos: Se trata
de una revision de la literatura integradora, en el periodo de 2015 a 2020, en las bases de datos Lilacs y PubMed. En
las bases de datos se utilizaron los siguientes descriptores: "Enfermeria”, "Genética", "Gendémica". Para el cruce de los
descriptores se utilizé un protocolo con los siguientes booleanos: Enfermeria Y Genética Y Gendmica. Como criterios
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de inclusion se seleccionaron articulos basados en investigaciones con datos primarios y editoriales, que abordaron la
tematica del presente estudio en portugués e inglés, disponibles integramente y online. Los criterios de exclusion
fueron resimenes de trabajos, tesis, disertaciones, revisiones que utilizaron datos secundarios. Resultados: Después
de un filtrado en funcién de los criterios de inclusion, se seleccionaron dieciséis articulos segun los criterios
establecidos. Luego de la lectura y andlisis de los articulos surgieron dos categorias tematicas, las cuales fueron:
“Integracion de Genética y Genomica en Enfermeria” y “Educacion en Enfermeria en Genética y Gendmica”.
Conclusion: Se concluye que la genética y la gendmica son tecnologias importantes del cuidado en enfermeria,
especialmente en el cuidado de pacientes con sindromes raros, por lo que es importante continuar la formacion de los
profesionales sobre el conocimiento genético.

Palabras clave: Enfermeria; Genética; Gendémica.

1. Introdugéo

O National Institutes of Health (NIH) define a genética, como o estudo dos genes e seus papéis de heranca, enquanto
a gendmica diz respeito ao estudo de todos os genes do individuo e suas interag@es entre si e com o ambiente. A relevancia do
estudo na area de enfermagem é crescente na pesquisa, educacdo e na pratica clinica do enfermeiro. Os avangos da pesquisa
translacional fazem com que a enfermagem se torne vanguarda nas pesquisas com o genoma humano. Com o ritmo
exponencial que vivenciamos nas pesquisas na area da medicina de precisdo, torna-se um desafio a formacdo de profissionais
preparados para 0s avangos na otimizacgéo dos tratamentos que levam em consideracdo as diferengas individuais, as influéncias
ambientais e as diferentes respostas ao tratamento em salde oriundo da medicina de precisdo (Hickey et al., 2018).

Os caminhos vao sendo delineados, se projetam em direcdo do preconizado pela International Society of Nurses in
Genétic (ISONG), uma organizagdo profissional que visa a qualificacdo e disseminagdo do conhecimento dessas novas
tecnologias na enfermagem. Conforme a ISONG a Enfermagem em Genética e Genbmica € definida como a protecéo,
promocéo e otimizacdo da salde; prevencdo da doenca e lesdo; alivio do sofrimento por meio do diagnéstico das respostas
humanas; e defesa, de forma pré-ativa, dos direitos individuais, da familia e comunidades sob o cuidado gendmico. A prética
do enfermeiro na utilizagdo das tecnologias genéticas é diversa, atuando principalmente na coleta de historia familiar dos
pacientes, aconselhamento genético, assisténcia aos portadores de doencas raras e suas familias, na assisténcia pré-natal, dentre
outras (Isong, 2007; Nunes et al., 2021).

Com vistas as evolugdes cientificas nas ultimas décadas, a educacdo em enfermagem precisa integrar a ciéncia
gendmica de ponta, impulsionando a aplicacdo de resultados de pesquisa de bancada & pratica clinica dos enfermeiros,
elaborando um corpo proéprio de conhecimento, o que pode constituir a produgdo de um saber que eleva a enfermagem. Para
permitir essa integragdo, é importante que os profissionais reconhecam suas aplicacdes e relevancia nas areas clinicas de
atuacdo do enfermeiro, compreendendo que diversas doengas possuem bases hereditarias (Hickey et al., 2018).

No Brasil, a Resolugdo do Conselho Federal de Enfermagem (COFEN) n°468/2014, estabelece com atuacdo privativa
do enfermeiro em aconselhamento genético, no ambito da equipe de enfermagem (Cofen, 2014). Com a finalidade de difundir
a atuacdo do enfermeiro na rea de genética e gendmica, desde 2017, a Sociedade Brasileira de Enfermagem em Genética e
Gendmica (SBEGG) congrega enfermeiros ligados a area na assisténcia, ensino e pesquisa com enfoque transdisciplinar entre a
ciéncias humanas, exatas e bioldgicas. A interacdo da enfermagem com a genética e a gendmica nasce como uma nova
especialidade e uma nova tecnologia de cuidado aos pacientes possibilitando refletir como as informacgBes genéticas
influenciam as decisdes em saude (Hickey et al., 2018; Isong, 2007). Percorrendo este caminho, € inegavel que as evidéncias
cientificas que existem devem ser publicizadas, especialmente aquelas que consideram a temética de enfermagem e genética e
gendmica na literatura cientifica nacional e internacional.

Assim, o objetivo do trabalho é revisar na literatura a produgdo cientifica atual sobre a atuagdo do enfermeiro na &rea
de genética e gendmica. A finalidade € trazer para 0 ambito da discussdo as diferentes perspectivas de atuacdo do enfermeiro
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nessa nova area na enfermagem, que envolve o cuidado ao individuo e suas necessidades de salide e de suas respectivas
peculiaridades.

2. Metodologia

Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura, estudo de abordagem qualitativa, realizado no periodo de 2015 a
2020. Optou-se pela revisdo integrativa, pois trata-se de um instrumento de obtencdo, identificagdo, andlise e sintese da
literatura acerca de uma tematica especifica. Assim, possibilitando uma discussdo ampla sobre os métodos e resultados das
publicacdes (Whittemore; Knafl, 2005).

A revisdo integrativa compreende cinco etapas: 1) estabelecimento do problema, ou seja, defini¢cdo do tema da revisdo
em forma de questdo ou hip6tese primaria; 2) sele¢do da amostra (ap6s definicdo dos critérios de inclusdo); 3) caracterizacéo
dos estudos (definem-se as caracteristicas ou informacGes a serem coletadas dos estudos, por meio de critérios claros,
norteados por instrumento); 4) analise dos resultados (identificando similaridades e conflitos); e 5) apresentacéo e discussao
dos achados (Whittemore; Knafl, 2005).

A coleta de dados ocorreu nas seguintes bases de referéncia bibliograficas foram: Literatura Latino-Americana e do
Caribe em Ciéncias da Salde (LILACS) e National Lbrary of Medicine (PubMed). Foram utilizados os seguintes descritores
em ciéncias da satde (DeCs) e do Medical Subject Headings (MeSH): “Nursing”, “Genetics”, “Genomics”. Para o cruzamento
dos descritores, utilizou-se um protocolo com os seguintes boleanos: Nursing AND Genetics AND Genomics.

Como critérios de inclusdo foram selecionados artigos pautados em pesquisa com dados primarios e editoriais, que
abordavam a temaética do presente estudo nos idiomas de portugués e inglés, disponiveis na integra e online e publicados no
periodo de 2015 a 2020. O periodo de escolha se deve ao aumento significativo de publicacBes neste periodo oriundo da
disseminacdo de entidades internacionais e fomentos sobre a temaética. Os critérios de exclusdo foram resumos de trabalhos,
teses, dissertacGes, revisdes que utilizavam dados secundarios.

Os dados foram avaliados por meio de instrumento com dados do artigo contendo titulo, autor, ano de publicacgéo,
objetivos, metodologia, resultados e concluséo e a partir do instrumento elaborou-se um quadro sindptico para apresentacéo

dos resultados.

3. Resultados e Discussao

O cruzamento dos DeCS e MeSH identificou um total de 4087 artigos nas bases de dados, sendo 4 artigos no LILACS
e 4083 no PubMed. Os artigos selecionados que atenderam aos critérios de elegibilidade foram 16 artigos, sendo excluidos 41
por ndo atenderem os critérios de inclusdo. Dos 16 artigos que comp8em a amostra, 15 sdo do idioma inglés e um artigo é do
idioma portugués. Com relagdo ao ano de publicagdo, 2018 e 2019 foram os anos mais prevalentes. Em relacdo ao pais de
origem das pesquisas, 80% das pesquisas foram desenvolvidas nos Estados Unidos da América (EUA). O fluxograma da

pesquisa nas bases de dados LILACS e PubMed pode ser observado na Figura 1.
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Figura 1. Fluxograma na selec&o dos artigos.

Descritores: “Nursing AND Genetics AND Genomics” “Enfermagem AND Genética AND Gendmica™

LILACS PUBMED
l |
4 resultados 4083 resultados
Filtro: texto completo gratuito e nos ultimos cinco Filtro: texto completo gratuito, tltimos cinco anos,
anos. revistas de enfermagem
| [
| resultado 55 resultados

Critérios de inclusdo: artigos pautados em dados primarios e editoriais que abordavam a tematica do presente estudo nos
idiomas de portugués e inglés, disponiveis na integra e online e publicados no periodo de 2015 a 2020,

1 resultado 15 resultados

Fonte: Autores.

Apos a leitura e analise dos artigos, identificou-se duas categorias tematicas, os quais foram: “Integragdo da Genética e
Gendmica na Enfermagem” e¢ “Educagdo na Enfermagem em Genética ¢ Gendmica”. O Quadro 1 abaixo apresenta as

categorias tematicas, autores e ano dos trabalhos e os respectivos assuntos abordados.
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Quadro 1. Quadro sinoptico dos artigos cientificos incluidos na amostra.

Categoria Tematica

Autores/Ano

Assunto

Integracdo da Genética e

Gendmica na Enfermagem

Calzone et al., 2018

Desafios e barreiras

Hickey et al., 2018

Forca de trabalho

Taylor etal., 2017

Papel do enfermeiro na
compreensdo dos dados genéticos

Regan et al., 2019

Matriz do conhecimento genémica

para enfermagem

Wright et al., 2019

Enfermagem no século XXI

Flowers, Leutwyler, Shim, 2020

Teste genémico e o papel do

enfermeiro

Cardoso & Cordeiro, 2016

Aconselhamento Genético

Tonkin et al., 2020

Integracéo gendmica na

enfermagem

Amaya-rey, 2015

Enfermagem em genética e

genbmica

Educacdo na Enfermagem

em Genética e Gendmica

Leeetal., 2017

Cartilha educativa

Read et al., 2016

Competéncias em genética

Calzone et al., 2018

Alfabetizacdo genémica

Calzone et al., 2018

Competéncias gendmicas

Chair et al., 2019

Educacdo gendmica para

enfermagem

Barbato, E.S, Daly, B.J, Darrah,
R.J, 2019

Integracéo curricular

Tully, Calzone; Cashion, 2020

Recursos de enfermagem em

“omics”

Os avangos presentes na area de genética e gendmica séo crescentes nas Ultimas décadas, e os profissionais de saude,

testes genéticos (Calzone et al., 2018).

O advento da medicina de precisdo, a inovacdo gendmica e a sua aplicacdo no tratamento clinico estdo na vanguarda

Tendo em vista os esfor¢os empreendidos pelo American Association of Colleges of Nursing (AACN) e pela ISONG

Fonte: Autores.

Integracdo da Genética e Gendmica na Enfermagem

era da otimizacdo terapéutica (Hickey et al., 2018).

5

em especial, enfermeiros precisam estar preparados para os impactos vindouros das tecnologias de manipulacdo do DNA e dos

nas mudancas do cuidado em saide, em uma abordagem que leva em consideragdo as diferencas individuais, as influéncias
ambientais e a otimizagdo da resposta ao tratamento e dos sintomas. Os enfermeiros s&o0 membros essenciais na for¢a de

trabalho em salde, e com a formacdo e treinamento adequados em genética e genémica, contribuem para efetivacdo dessa nova

para abordar as lacunas do conhecimento genémico da profissdao de enfermagem. Foi lancada as competéncias essenciais de
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genética e gendmica para enfermeiros com pds-graduacdo, no qual inclui trinta e oito competéncias essenciais na pratica e na
pesquisa, como a avaliacdo de risco, analise de linhagens familiares para identificar doencas hereditarias, obtencdo do
consentimento informado para testes genéticos e fornecimento de aconselhamento genético (Hickey et al., 2018).

Com a finalidade de introduzir os conhecimentos gendmicos na area de enfermagem, a Rede Omics de Ciéncia e
Educacdo em Enfermagem (ONSEN) instituida em 2012 criou uma matriz de conhecimentos gendmicos para enfermeiros com
0 intuito de instrumentalizar profissionais na area de gendmica, sendo estabelecido os conteidos de biologia molecular e
celular, fisiologia humana, microbiologia e bioinformatica translacional para que os cientistas enfermeiros integrem a Omics
nas pesquisas em enfermagem. A matriz reconhece o continuo em salde desde as alteragdes moleculares até as manifestacoes
das doengas, com o intuito de ser integrada aos curriculos de enfermagem nos niveis de graduacdo e pés-graduagdo (Regan et
al., 2019).

As Omics, surgem no inicio do século XXI com o sequenciamento do genoma e a descoberta de diferentes
mecanismos celulares, fornecem insights sobre as vias causais dos mecanismos das doengas em nivel molecular. Como por
exemplo, auxiliar enfermeiros que atuam em areas de promoc¢do em salde bem como nas doencas agudas no estudo das
melhores terapias clinicas e farmacolégicas. Junto com outras ciéncias da salde, a enfermagem tem cada vez mais adotado
tecnologias de alto alcance ou Omics, como ferramenta em suas pesquisas. O uso dessas tecnologias de cuidado torna-se de
vital importancia para a pratica de enfermagem, pois contribui para o entendimento da funcdo molecular que sustenta o0s
mecanismos de doenca que manifestam como sintomas (Regan et al., 2019; Wright et al., 2018).

A pesquisa de enfermagem nessas areas para compreensdo de biomarcadores de doencas emergentes e estudo da
progressdo das doengas e a influéncia da interacdo gene-ambiente (Wright et al., 2018). Os enfermeiros que atuam na genética
e genbmica estdo assumindo um papel importante na area, especialmente, na interpretacdo dos testes genémicos realizados nos
servicos de salde como também aqueles adquiridos pelos consumidores. O papel dos enfermeiros na educacdo e
aconselhamento dos pacientes exige que estejam preparados para responder as perguntas sobre os resultados dos testes
genbmicos e com conhecimentos sélidos acerca do aconselhamento genético e seus principios (Flowers et al., 2020).

No Brasil, com a criagio no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS) da Politica Nacional de Atengéo Integral em
Genética Clinica em 2009. O aconselhamento genético se institui como uma importante ferramenta terapéutica, sendo
estruturado servicos de genética clinica especializados pelo pais. Essa politica advém de uma elevada taxa de mortalidade de
criancas que nascem com doencas genéticas importantes. Esse importante passo nas politicas publicas, proporcionou a insercéo
da equipe multiprofissional no cuidado especializado as pessoas que possuem distlrbios genéticos (Cardoso & Cordeiro,
2016).

A Organizacdo Mundial de Saide (OMS), diante da magnitude que envolve essas propostas entre pesquisa e
assisténcia em genética, a Organizacdo Mundial de Sadde lanca como desafio a unido de esforcos para que o enfermeiro possa
compor mudancas pragmaticas, estudando estratégias para assegurar o que é essencial ao cuidado da crian¢a. Tornando
fundamental para a enfermagem uma visdo transdisciplinar acerca da cobertura universal em salde vé os enfermeiros como
essenciais para alcancar a cobertura universal de saide. Sendo assim, a integragdo da genética e gendmica nos cuidados de
salde oferece oportunidades de lideranca, pois sdo profissionais que podem aceitar as mudancas trazidas & salude pela
gendmica sendo proativos em moldar e informar a transformacéo em suas areas de pratica (Amaya-rey, 2015; Tonkin et al.,
2020).

Educacéo na Enfermagem em Genética e Gendmica
A formacdo de enfermeiros capacitados e alfabetizados na area de genética e gendmica torna-se cada vez mais

importante no mundo, visto que as dez principais causas de mortalidade possuem um componente genético. Enfermeiros cada
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vez mais utilizam terapias genéticas na sua pratica clinica, pois um ndimero crescente de doencas sdo trataveis com a utilizagéo
dessa terapia semelhante a transfusdo sanguinea, como por exemplo a administracdo de células-tronco no tratamento da doenga
granulomatosa cronica, adrenoleucodistrofia e a sindrome de Wiscott- Aldrich (Read et al., 2016).

Para a introducédo dos conceitos de genética e gendmica na formacdo de enfermeiros, sabe-se que o corpo docente é a
chave para preparar futuros enfermeiros profissionais para auxiliar os individuos, familias e comunidades enquanto atravessam
este complexo ambiente de salde personalizado, guiados pelo conhecimento de sua singularidade genémica. No entanto, em
pesquisa realizada com docentes americanos, evidenciou-se que 70% dos docentes de enfermagem classificaram sua
proficiéncia com o contetido genético como regular ou ruim (Read & Ward et al., 2016).

Diante desse contexto, associacdes como a International Association of Clinical Research Nurses em parceria com o
Instituto de Tecnologia de Massachusetts (MIT) desenvolveram uma parceria entre educadores de enfermagem e cientistas
genéticos, para desenvolver ferramentas educacionais com o intuito de explicar a importancia das interacdes gene-ambiente e 0
seu impacto no contexto salide-doenga. Foram criados modelos moleculares fisicos a partir de pecas de encaixe, para formar
monodmeros de cada tipo de molécula para que os enfermeiros educadores utilizassem na pratica com os alunos de enfermagem
para desenvolvimento da competéncia em genética e gendmica (Lee et al., 2017; Read et al., 2016;).

Calzone et al. (2018), em pesquisa que visava conhecer 0s recursos gendmicos e as competéncias globais existentes
concluiram que os recursos ndo sdo facilmente acessiveis pela comunidade internacional de enfermagem. Cabe destacar que
nos estados unidos da américa (EUA), o centro de competéncia em genética e gendmica (G2C2) fornece um repositorio de
recursos gendmicos revisado por pares e a rede ONSEN que fornece informacdes, recursos e oportunidades para o networking
entre os profissionais. No Brasil, o estudo traz a Sociedade Brasileira de Genética que disponibiliza cursos e e-books para
profissionais e a SBEGG para profissionais de enfermagem.

A integracdo do conhecimento de genética e gendmica € de fundamental importancia para a era da medicina de
precisdo, a fim de proporcionarmos os melhores cuidados em salde aos pacientes. Em trabalho realizado por Chair et al.
(2019) na China, os autores retratam que cada vez mais o profissional enfermeiro terd que compreender e utilizar o
aconselhamento genético em sua prética clinica, visto que as doencas cronicas ndo transmissiveis como as doengas oncoldgicas
e cardiacas possuem bases genéticas importantes. Além disso, temos uma escassez de profissionais de salde qualificados para
o0 atendimento dessas demandas em salde.

Como campo de estudo, a enfermagem possui diversas areas de atuacdo, cujo escopo foi ampliado para a incorporacgao
de uma competéncia complexa, que € a genética e gendmica. O estimulo & participacdo de enfermeiros com essa competéncia
no espaco do ensino formal da academia revigora e revitaliza a proposta docente assistencial. Sendo assim € necessério a
melhoria dos curriculos de graduacéo e pds-graduacéo na formacgdo de profissionais enfermeiros, com a introducdo curricular
de temas como: introducdo a gendmica, genética clinica aplicada as sindromes genéticas, bases genéticas do cancer e a
interpretacdo dos dados e exames laboratoriais. Propfe-se a criagdo de espacos institucionais que ampliem o cuidado & crianga
com sindromes genéticas, congregando em area com infraestrutura especifica para o atendimento de suas questdes de salde.
Acredita-se que a ampliacdo de um contingente que conheca e que possa acolher as necessidades da crianga poderé favorecer
nos processos de corresponsabilizagdo do cuidado. Tematicas como o gerenciamento dos sintomas no contexto das doencas
genéticas, sao emergentes para enfermeiros assistenciais, com a finalidade de propor melhorias na assisténcia de enfermagem
aos pacientes com sindromes raras e doengas oncoldgicas (Barbato et al., 2019; Calzone et al., 2018).

Portanto, as estratégias envolvidas nesse processo de readequacdo curricular, pode ter como auxilio as diretrizes
propostas pelo The Essential Genetic and Genomic Competencies, documento desenvolvido pela ISONG com o intuito de

propagar e desenvolver a competéncia de genética e gendmica nos centros formadores de enfermagem (Tully et al., 2020).
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4. Concluséo

A incorporacdo na ciéncia de enfermagem da genética e gendbmica como uma tecnologia de cuidado advém dos
avancos no estudo das bases genéticas das doencas e suas interrelagcdes. A complexidade de conhecimentos que surge na era da
salde de precisdo fornece novas ferramentas ao enfermeiro na prevencao, diagndstico e tratamento de doencas e na melhoria
da qualidade de vida dos pacientes.

Os avancos das tecnologias em sadde, permitem vislumbrar perspectivas futuras de um cuidado cada vez mais
individualizado e personalizado. Por se tratar de uma nova competéncia na préatica da enfermagem que estd em ascensao,
trabalhos futuros na area poderdo auxiliar na elaboragdo de protocolos assistenciais a serem aplicados em pacientes portadores

de doengas raras, bem como prover um cuidado individualizado deles.
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