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Resumo

Objetivo: relatar a experiéncia da atuacdao do enfermeiro no diagnéstico da doenca de Fabry.
Meétodos: relato de experiéncia, elaborado entre os meses de dezembro de 2023 e margo de 2024.
A experiéncia se desenvolve em uma instituicdo privada de saude, especializada no atendimento
a doentes renais crbénicos, localizada no sul do Brasil. Resultados: Todos os pacientes renais, ao
iniciarem o acompanhamento na instituicao de saude, sdo candidatos a coleta do exame para doenca
de Fabry. O enfermeiro responsavel atua nas seguintes atividades: cadastro no Programa de Apoio ao
Diagnéstico de Doengas Raras, capacitagao para coleta; solicitagao e recebimento do material para
coleta, realiza a coleta do material do paciente, orienta paciente e familia durante todo o processo,
inclusive no recebimento do diagndstico. Concluséo: fornecer o conhecimento para pacientes e
familiares sobre a importancia de investigar essa condigdo é primordial para reduzir danos, iniciando
o tratamento adequando logo que possivel.
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Abstract

Nurse’s role in the diagnosis of Fabry disease: experience report

Objective: report the experience of the nurse’s role in diagnosing Fabry disease. Methods: experience
report, carried out between December 2023 and March 2024. The experience takes place in a private
health institution, specialized in caring for chronic kidney patients, located in southern Brazil. Results:
All kidney patients, when starting follow-up at the health institution, are candidates for testing for Fabry
disease. The responsible nurse works in the following activities: registration in the Rare Disease
Diagnosis Support Program, training for collection; request and collect material for collection, collect
material from the patient, guide the patient and their family throughout the process, including collecting
the diagnosis. Conclusions: providing knowledge to patients and family members about the importance
of investigating this condition is essential to reduce harm, starting treatment as soon as possible.
Keywords: Alpha-Galactosidase; nursing; rare diseases.

Resumen

Papel de la enfermera en el diagnéstico de la enfermedad de Fabry: reporte de experiencia
Objetivo: relatar la experiencia del papel del enfermero en el diagndstico de la enfermedad de Fabry.
Meétodos: relato de experiencia, elaborado entre diciembre de 2023 y marzo de 2024. La experiencia
se desarrolla en una institucion de salud privada, especializada en la atencién de pacientes con
enfermedad renal crénica, ubicada en el sur de Brasil. Resultados: todos los pacientes renales, al
iniciar el seguimiento en la institucion de salud, son candidatos a realizarse la prueba de enfermedad
de Fabry. La enfermera responsable actua en las siguientes actividades: inscripcion en el Programa
de Apoyo al Diagnéstico de Enfermedades Raras, formacidn para la recogida; solicitar y recibir
material para recoleccion, recolectar material del paciente, orientar al paciente y familia durante todo
el proceso, incluyendo la recepcion del diagndstico. Conclusién: brindar conocimiento a los pacientes
y familiares sobre la importancia de investigar esta condicién es fundamental para reducir el dafio,
iniciando el tratamiento adecuado lo antes posible.

Palabras-clave: Alfa-Galactosidasa; enfermeria; enfermedades raras.

Introdugao

As doencas raras sao as enfermidades que
apresentam baixa prevaléncia em uma popula-
cao e 80% possuem estéo relacionadas a causas
genéticas. No Brasil, doenca rara é aquela que
afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos
(1/1538 pessoas). Estima-se que existem cerca
de 7 a 8 mil doencgas raras no mundo todo, com

aproximadamente 13 milhdes de brasileiros acome-
tidos, sendo a Doenga de Fabry (DF) uma delas [1].

Trata-se de uma patologia de depdsito lisossé-
mico ligada ao cromossomo X que afeta criangas,
homens e mulheres de todas as etnias. As mu-
tagdes no gene GLA, localizado no cromossomo
X, resultam na inativacao parcial ou completa da

Enfermagem Brasil 2024;23(2):1666-1674 1667



enzima alfa-galactosidase A (a-gal A), causando
deficiéncia ou completa auséncia da atividade da
enzima a-Gal A e o acumulo progressivo do seu
substrato globotriaosilceramida (GL-3) nos lisos-
somos [2-4].

Ocorre deposicdo de GL3 em todas as célu-
las renais, progredindo com hipertrofia das célu-
las endoteliais e, principalmente, dos podécitos
resultando em lesao celular, podocituria e fusao
de poddcitos. As manifestagdes glomerulares séo
similares as da nefropatia diabédica, com hiperfil-
tracdo nas fases iniciais, albuminuria, proteinuria
e diminuicao progressiva da taxa de filtracao glo-
merular (TFG) [5,6].

A fisiopatologia da DF esta relacionada ao ar-
mazenamento de Gb3 e outros lipidios que nao séo
ou estdo incompletamente degradados devido a
deficiéncia de aGalA. O armazenamento em células
poddcitos pode resultar em lesdes cerebrais, renais
e cardiacas progressivas. No entanto, a fisiopato-
logia é apenas parcialmente compreendida e, por
exemplo, a sinalizacao celular anormal a autofagia
prejudicada podem desempenhar um papel de
manifestacoes irreversiveis da doenca [7,8].

Como varios sistemas e 6rgaos sao afetados,
os pacientes com DF apresentam restricbes para
das atividades da vida diaria, como trabalho e inte-
racao social, e em alguns casos, dificuldades para
as necessidades basicas e autocuidado. Além dis-
S0, 0s pacientes sofrem altas taxas de depresséao
e ansiedade, que contribuem para uma qualidade
de vida severamente diminuida [9].

A incidéncia de DF na populacéo geral é es-
timada em 1:117.000, mas testes genéticos rea-
lizados em exames de recém-nascidos recentes
sugerem que a prevaléncia pode chegar a 1:1.400.
Quando os pacientes comegam a apresentar mani-
festacoes clinicas e sinais da doenca, é de grande
importancia fazer um diagnostico preciso e fornecer
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tratamento personalizado especifico, especialmen-
te terapia de reposigao enzimatica para o paciente
e acompanhamento psicoloégico para os acompa-
nhantes [10,11].

Portanto, o diagndstico e o tratamento pre-
coce, visando retardar a progressao da doencga e
prevenir a faléncia multiorganica progressiva, se
tornam fatores extremamente importantes na DF,
considerando também a importancia de averiguar
a presenca da doenca no diagnéstico diferencial
quando ha o acometimento multissistémico sem
causa definida [12].

A DF é uma das doencas raras que pode
ocasionar faléncia renal, tema de interesse deste
estudo. A prevaléncia da DF em individuos com
doenca renal terminal de etiologia indeterminada
€ mais alta, chegando a 0,04%, ao passo que em
individuos do sexo masculino em dialise o valor
chega a 1,16%. Uma vez que os pacientes com
doenca renal sao considerados uma populacao
de alto risco, atencao deve ser dada a triagem da
doenga em centros de dialise e transplante, mini-
mizando danos em outros érgaos e identificando
precocemente familiares em risco [13].

Destaca-se a importancia da equipe multipro-
fissional, para acompanhamento destes pacientes,
visando identificar precocemente o agravamento
da doencga, manutenc¢ao da qualidade de vida e
a adesao ao tratamento proposto. Inserida nesta
equipe se encontra a enfermagem, profissional
capacitado para fornecer suporte no diagndstico
preciso, acompanhamento, educacéao, planeja-
mento de agdes e direcionamento do tratamento,
objetivando suprir as necessidades que o paciente
e familia apresentam frente as complicacées im-
postas pela doenca.

Relatou-se a experiéncia das autoras sobre
atuacao do enfermeiro no diagnéstico da DF em
pacientes renais.



Métodos

Trata-se de um relato de experiéncia, elabora-
do entre os meses de dezembro de 2023 e margo
de 2024, vivenciado pelas autoras no cotidiano
assistencial com os pacientes renais crénicos.

O local onde a experiéncia se desenvolve é em
uma instituicdo privada de saude, especializada no
atendimento a doentes renais cronicos, localizada
no sul do Brasil, a qual assiste atualmente 165
pacientes. Conta com uma equipe multidisciplinar
composta por médicos nefrologistas, enfermeiras
especialistas em nefrologia, assistente social, nu-
tricionista e psicologa.

O exame é realizado pelo Programa de Apoio
ao Diagnostico de Doengas Raras (PADDR), o

Relato de experiéncia

Todos os pacientes renais, ao iniciarem o
acompanhamento na instituicdo de saude, sado
candidatos a coleta do exame para DF, com exce-
¢ao dos que se encontram em cuidados paliativos.

O profissional responsavel pela coleta deve ser
uma enfermeira cadastrada e ter um vinculo com
o PADDR e com o médico da instituicdo. Nas insti-
tuicdes de saude que nao possuem um enfermeiro
cadastrado, o programa encaminha um profissional
externos, da localidade, para a coleta.

Ao concordar com a participagao no Programa,
0 médico e a enfermeira devem fazer um cadastro,

qual disponibiliza servigos gratuitos para suporte
no diagnastico e no monitoramento da DF, além de
ser responsavel pelo processamento do exame.
O PADDR, entra em contato com as instituicbes
que atendem pacientes renais crénicos dialiticos
e oferece a proposta para fazer a investigacao da
DF. Caso ocorra o interesse da instituicao, o médico
responsavel realiza um credenciamento e estara
habilitado para prosseguir com as coletas.

Foram respeitados os critérios éticos e juridicos
em relagdo a utilizagdo de dados, textos e imagens,
preservando direitos autorais. Por nao se tratar de
pesquisa direta com seres humanos, este estudo
dispensou a aprovacdo em Comité de Etica.

e apos a avaliacéo e aceitagcado do cadastramen-
to, é obrigatdrio a realizacdo dos treinamentos e
provas para capacitacdo das coletas. A enfermeira
capacitada também fica a disposi¢ao para fazer co-
letas em outras instituicdes e coletas domiciliares,
conforme a demanda.

Na instituicao a qual se desenvolve este relato,
a autora € a enfermeira responsavel e é o contato
de referéncia com o PADDR, juntamente com a
meédica Nefrologista, profissional também vincu-
lada. As atividades desenvolvidas s&o descritas
a seguir e se encontram resumidas na Figura 1.
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Figura 1- Atividades desenvolvidas para coleta e diagnéstico da doencga de Fabry. Porto Alegre, RS.

Brasil, 2024

cadastro e

capacitagao

contato para informar
coleta

recebimento do kit
para coleta

orientagao ao
paciente, autorizacao fammeg
e coleta

preparacao das
amostras para envio

postagem

recebimento do

resultado e retorno ao
paciente

Fonte: dados das autoras, 2024

Quando ha inclusao de pacientes novos, a
enfermeira da instituicdo entra em contato com o
PADDR, passa o numero de coletas a serem rea-
lizadas, recebe, preenche e devolve um formulario
com dados de identificagdo, como nome completo,
data de nascimento, sexo e Cadastro de Pessoa
Fisica (CPF). Logo apds o retorno dos dados, ha
o fornecimento do material para coleta.

O kit enviado para a coleta contém os seguin-
tes insumos:

 listas de relagdo com os dados do paciente;

e« termo de consentimento informado: o
paciente deve assinar para autorizar a coleta
de analises laboratoriais;

+ termo de requisicdo: esse termo deve ser
assinado pelo médico que esta solicitando
a coleta e nesta requisicdo consta o tipo
de coleta, medicagdes em uso, resultados
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de exames, dados clinicos e tipo de
alimentacéo);

* um envelope contendo os dados do
paciente, dados do médico do responsavel
pela solicitacdo da coleta e assinatura da
enfermeira que realizou a coleta;

* um papel filtro com aba de protecéo para
aplicar a coleta de sangue;

* pipetas, luvas e tubos de bioquimica (todos
contendo etiqueta com identificagdo do
paciente); e uma estante de secagem para
secar o papel filtro com a amostra de sangue.

Apos receber os kits com as identificagdes dos
individuos, o enfermeiro pode dar segmento a co-
leta, abordando o paciente, e primeiramente escla-
recendo o que € a DF, visto que para muitos € uma
doenca desconhecida, orientando sobre sintomas e
a importancia desta investigacdo. Neste sentido, a



enfermeira orienta sobre a relagao da doenga com
a insuficiéncia renal crbnica e os riscos futuros.
Ao receber o aceite do paciente, 0 mesmo recebe
o termo de consentimento informado para a assi-
natura. Uma via do termo é entregue ao paciente
e a outra via permanece com a enfermeira, que
devera enviar juntamente com o material para o
laboratério.

A coleta ocorre por meio de uma amostra de
sangue em tubo de bioquimica. Apds a coleta de
todos os a enfermeira monta a bancada para a
pipetagem do material dos homens, coletados no
tubo de bioquimica. Separa uma lista com os dados
do paciente, e reune todo o material proprio do
KIT. Confere nome, data de nascimento e CPF na
lista, assim como estes mesmos dados no tubo de
bioquimica, o qual ja vem com a etiqueta dos dados
do paciente. O sangue do paciente é transferido
para o papel filtro, que contém oito circulos, sendo
que todos devem ser preenchidos sem ultrapassar
a marca e sem gotas sobrepostas. Apos o preen-
chimento, o papel filtro devera ficar secando na
estante de secagem por duas horas.

Durante o periodo de secagem é conferida toda
a documentagao novamente, os termos de consen-
timento de cada paciente devidamente assinados
€ a requisi¢cdo do exame assinada pelo médico,
sempre sinalizando qual doencga esta sendo inves-
tigada. Apds preencher a documentagao com todos
os dados e conferéncia, a mesma é armazenada
em um envelope contendo a etiqueta com os dados
do paciente e a coleta deve ficar refrigerada até o
momento do seu envio.

O envio deste material é realizado via correio,
com codigo de postagem fornecido pelo PADDR.
Importante lembrar do envio de todos os termos

preenchidos e assinados pelo paciente e médico
responsavel, pois sem estes a amostra nao se-
gue para analise. A postagem deve ser feita em
um periodo de 24hs, no maximo, pela enfermeira
responsavel.

A liberagao dos resultados das amostras leva
em torno de 20 a 30 dias e s&o enviados por e-mail
para a médica responsavel, a qual discute os ca-
sos com a enfermeira, havendo casos de suspeita
da doencga sera realizado uma nova coleta para
confirmacéo. Na positivagdao para DF, o PADDR
fornece todo o tratamento sem custos nenhum ao
paciente. O objetivo do Programa é oferecer um
canal de relacionamento com os pacientes, seus
familiares, cuidadores e médicos disponibilizando
informacdes, eventos e beneficios para a melhora
da qualidade de vida.

No caso do nefrologista ter interesse em coletar
pacientes particulares ou fora da clinica, ele pode
solicitar kits ao programa e encaminhar suas cole-
tas para investigar novos pacientes, deixando claro
que trata-se de profissional vinculado ao programa
e que esta habilitado para acompanhar coleta e
diagnostico da DF.

Desde o credenciamento da instituicdo com
o PADDR ja foram coletados 110 pacientes. Apos
o recebimento, os profissionais fornecem o resul-
tado para o paciente, realizam encaminhamentos
necessarios, podendo solicitar nova coleta caso
fique alguma duvida no laudo recebido.

Caso haja uma confirmagéo da doenca de
Fabry na instituicdo, o médico responsavel enca-
minha o paciente a um servico de Genética para
ser acompanhado e iniciar o tratamento em paralelo
com a clinica de doencas renais.
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Discussao

A equipe de enfermagem deve estar preparada
para cuidar destes pacientes em todos os aspectos,
sejam eles fisicos, bioldgicos e psicossociais, pois as
alteragbes ocorridas no organismo sdo inumeras e o
sucesso terapéutico vai depender de uma boa assis-
téncia da equipe mediante a esses processos [14].

Desta forma, a atuacao do enfermeiro na DF
€ indispensavel na educacao e direcionamento
do tratamento adequado frente as complicacdes
e 0 agravamento da sua doenca, para isso € ne-
cessario um cuidado continuado favorecendo a
participacéo nas atividades de promocéao da saude
desempenhando uma monitoracdo da adeséo da
adesao do paciente ao regime terapéutico [14].

O diagnéstico precoce da DF é de suma im-
portancia para a qualidade de vida do paciente,
visto que a doencga esta relacionada a alto grau
de deterioracdo de varios 6rgaos, ocasionando
dentre outras, a doenca renal cronica [12]. Por este
motivo, reforca-se a importancia de exames de

Conclusao

A DF é uma doenga hereditaria rara, que pode
ter manifestagoes tardias e avassaladoras nos
multiplos érgdos. Fornecer o conhecimento para
pacientes e familiares sobre a importancia de inves-
tigar essa condigao é primordial para reduzir danos,
iniciando o tratamento adequando logo que possivel.

Trata-se de um trabalho de enorme relevancia,
que demonstra a importancia do papel da enfer-
magem no diagndéstico de doengas raras, fazendo
a diferenca na vida do paciente, ao proporcionar
conhecimento, orientacdes especificas, tratamento
em conjunto com equipe multidisciplinar e habilita-

¢ao quando necessario.
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rotina, com investigagdo de casos suspeitos e de
familiares de doentes renais, minimizar os efeitos
da progressao da doenca.

E preciso melhorar a compreensdo dos
profissionais de saude em relagdo a DF, divulgar
este trabalho realizado de forma gratuita, envolver
a equipe multiprofissional, os pacientes e principal-
mente os renais crénicos que podem vir a desen-
volver um fendtipo tardio é de extrema importancia
a construgcado de novas estratégias perante uma
doencga que ainda é desconhecida.

Além disso, o envolvimento neste processo
possibilita a construgéo do vinculo com o paciente,
familia e equipe multidisciplinar. A equipe de saude
deve estar engajada, preparada e treinada para
transmitir as informacgdes claras e precisas da DF,
trabalho que pode ser divulgado no acolhimento
do paciente, em um momento de sala de espera,
com folhetos informativos aos pacientes e seus
familiares.

O cuidar ndo é somente a mera assisténcia
fisica ao paciente, é utilizar um conjunto de conhe-
cimento cientifico para melhorar as condi¢des de
saude, além de realizar todo o atendimento com
um olhar humanizado. Cabe a enfermagem ser um
diferencial na vida destas pessoas, auxiliando na
aceitacao e adesao ao tratamento.
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