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APRESENTAGAO

Este livro, fruto do trabalho académico dos alunos da Pds-Graduacdo em
Doencas Raras do UNIESP, nasce com a missdao de oferecer um panorama
diversificado e profundo sobre a tematica das doengas raras. Reunindo artigos de
Trabalho de Concluséo de Curso (TCC), ele se constitui em um esfor¢o colaborativo
e multidisciplinar que reflete a crescente importancia de entender e abordar as
condi¢cbes de saude que, embora raras, impactam milhdes de pessoas em todo o
mundo.

Os textos que compdem esta coletdnea trazem perspectivas inovadoras e
diversificadas, com enfoques que atravessam diferentes areas da saude, como
Medicina, Educagao Fisica, Fisioterapia, Psicologia e Servigo Social. O objetivo é
proporcionar uma compreensao ampliada, que va além das limitagdes tradicionais,
explorando o cuidado integrado e holistico que pacientes com doengas raras
necessitam.

Cada capitulo é o reflexo de uma imers&o académica e pratica, fruto de estudos
detalhados, pesquisas atualizadas e intervengdes realizadas. Assim, esta obra
representa uma contribuicao significativa para o campo da saude publica e privada,
colaborando com profissionais que desejam expandir seu conhecimento sobre
diagndsticos, tratamentos e estratégias de atengao para essas condigdes.

O trabalho multidisciplinar envolve a colaboracdo entre profissionais de
diferentes areas do conhecimento, cada um contribuindo com sua expertise para
abordar um problema ou situacdo de maneira mais abrangente. No contexto das
doencas raras, isso significa que profissionais de areas como Medicina, Fisioterapia,
Educacéo Fisica, Psicologia, Nutricdo e Servico Social, entre outros, trabalham juntos
para oferecer uma abordagem integrada ao cuidado do paciente.

Cada disciplina mantém seu foco especifico, mas compartilha informacdes e
conhecimentos com as demais, resultando em uma compreensao mais completa e
um atendimento mais eficaz. Esse tipo de trabalho € especialmente importante em
doencas raras, pois essas condi¢cdes costumam exigir intervencdes em multiplos
aspectos da vida do paciente que sejam, fisicos, emocionais, sociais e
comportamentais, que ndo podem ser abordados por um Unico profissional ou area.

O trabalho multidisciplinar favorece um cuidado mais holistico, promovendo o
bem-estar do paciente de forma integral, ao invés de se concentrar apenas no
tratamento de sintomas isolados.

E com grande satisfagdo que apresentamos este livro, acreditando que ele se
tornara uma referéncia no estudo das doencas raras e uma ferramenta essencial para
0 avango das praticas de cuidado humanizado e especializado.

Wellington Cavalcanti de Araujo

Profissional de Educagéao Fisica — Hospital Universitario Lauro Wanderley, Docente
do Centro Universitario UNIESP.
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AS DOENCAS IMUNODEFICIENTES E OS DESAFIOS DA SUSCETIBILIDADE A
INFECGOES: uma revisio narrativa’l

Ana Flavia Blanc Leite?
Juliana Cristina de Araujo Prazeres3

Maria Hellena Henriques de Carvalho?
INTRODUCAO

Uma doenca rara por si sO ja se constitui um desafio quer seja pelo seu
diagnéstico de dificil acerto, bem como nas demandas terapéuticas e com o cuidado.
No caso da hipogamaglobulinemia essas caracteristicas adquirem uma dinamica
ainda maior e mais densa, haja vista que se trata de uma condicao caracterizada pela
deficiéncia de imunoglobulinas, também conhecidas como anticorpos, no organismo.
Essas proteinas desempenham um papel fundamental na resposta imunoldgica,
protegendo o corpo contra infec¢des e doencgas.

Neste artigo, realizaremos uma revisdo nharrativa da literatura cientifica,
explorando os cuidados essenciais para pacientes com imunodeficiéncia. S&o
relevantes os aspectos mais variados e que merecem destaque como: diagndstico,
tratamento, prevencado de infec¢des, suporte emocional e qualidade de vida. Além
disso, discutiremos a importancia da atuacdo da equipe de saude, incluindo
enfermeiros, médicos e outros profissionais, além da familia no manejo adequado
dessa condicgao.

Por meio dessa revisdo narrativa, buscamos fornecer informacdes relevantes
para a pratica clinica, contribuindo para a melhoria da assisténcia aos pacientes com

doencas de imunodeficiéncia, sobretudo porque a compreensao dos

1 Este artigo ¢ parte das exigéncias para obtencg&o do titulo de “especialista em Doencas Raras” pelo Centro
Universitario UNIESP.
2 Médica; Advogada OAB-PB. Pés-Graduada em Direito Médico Odontolégico e da Salde pelo Instituto Paulista
de Estudos Bioéticos e Juridicos (2013). Membro da World Association for Medical Law. Pés- graduacao de USG
em curso. Atualmente atuando no Mais Médicos pelo Brasii em Jodo Pessoa. Lattes:
http://lattes.cnpqg.br/2738200569341785.

3 Psicéloga (UNIESP) Pés-graduanda em Psicologia Hospitalar e da Satde pela Faculdade Metropolitana de Sao
Paulo e Pés-graduanda em Doencgas Raras pelo Instituto de Educacdo Superior da Paraiba (UNIESP); Tutora
Educacional no Centro Universitario Jodo Pessoa (UNIPE) do Grupo Cruzeiro do Sul Educacional. Lattes:
http://lattes.cnpq.br/1111051322442391; e-mail: julianapra.psicologa@gmail.com.

4 Graduagdo em Fonoaudiologia (UNIPE). Componente da primeira equipe de Fonoaudiologia Hospitalar do
Hospital General Edson Ramalho 2009. Graduagao em Direto pela FESP. Atualmente, fonoaudidloga do CPAM -
Centro Pediatrico Arlinda Marques. Lattes: http://lattes.cnpq.br/6081693130544666.
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cuidados especificos € crucial para otimizar a qualidade de vida desses individuos e
minimizar os riscos associados a imunodeficiéncia, dai a importancia dos estudos
académicos acerca dessa tematica e das revisdes narrativas que buscam reunir

consideracdes acerca das pesquisas realizadas.

METODOLOGIA E DISCUSSAO DA LITERATURA

A revisdo narrativa da literatura foi a opgcédo, uma vez que busca analisar e
descrever o conhecimento disponivel em uma determinada area, com o0 objetivo de
responder perguntas especificas (UNIESP, 2015). Diferentemente de outrosmétodos
de revisdo, a abordagem narrativa € menos formalizada e ndo segue critérios
sisteméticos rigidos, porém ndo menos significativa, uma vez que a escolha é feita
pela aproximacdo daquilo que os autores buscam explorar. Os principais pontos
caracteristicos da revisdo narrativa mostram que se trata de uma abordagem flexivel,
subjetiva e utilizada para dar suporte a fundamentacao teérica (UNIESP, 2015).

No sentido de poder estabelecer didlogos entre as aproximacbes e 0s
distanciamentos teoricos acerca dos escritos académicos dentro da tematica,
trazemos esse estudo qualitativo do tipo exploratério a partir da abordagem
bibliogréfica por meio de uma revisdo narrativa. A escolha da abordagem qualitativa
de modelo exploratério justifica-se pelos procedimentos de coleta que sustentam a
discusséo, especificamente a pesquisa bibliografica (Gonsalves, 2018).

A abordagem qualitativa refere-se ao tratamento dos dados de pesquisa,sejam
eles qualitativos ou quantitativos. No caso da investigacao qualitativa, muitos autores,
como Yin (2016), definem-na pela sua relevancia para diferentes disciplinas e
profissdes. Segundo o autor, uma das peculiaridades desse tipo de investigacao é a
capacidade de explorar acontecimentos por meio de conceitos existentes.

Por exploratorio, Gonsalves (2018) explica que se caracteriza pelo
desenvolvimento e esclarecimento de ideias, com o objetivo de oferecer uma viséo
panoramica de um determinado fendbmeno. Além disso, é considerada uma pesquisa
de base, pois seus dados elementares podem dar suporte a estudos mais
aprofundados e, Severino (2014) complementa, afirmando que a pesquisa
exploratoria busca levantar informagdes sobre um determinado objeto, delimitando um

campo de trabalho e mapeando as condi¢cdes de manifestacdo desse objeto e,



nesse contexto, acrescenta que se trata de uma pesquisa preparatéria para a
pesquisa explicativa, o0 que Gonsalves (2018) posteriormente chamou de "pesquisa
de base".

Mediante o objetivo tracado e na busca por ampliar o conhecimento acerca
dessa doenca, buscamos elencar artigos académicos com o0s descritores
“imunodeficiéncias” e “doencgas da imunodeficiéncia” dentro das bases de dados em
saude como SciELo, Medline, Lilacs, ORPHA.NET e OMIM, cujo escopo teorico
versem o objeto de estudo, suas variantes, sintomatologia, diagndéstico e terapéutica
dentre outros aspectos relevantes que nos auxiliem a evidenciar aspectos relevantes

sobre as doencas autoimunes.

AS DOENGAS DE IMUNODEFICIENCIA

E importante ressaltar que as doencas raras dizem respeito a incidéncia no
contingente populacional e, de acordo com a Organizacdo Mundial da Saude (OMS),
doencas raras sdo aquelas que afetam até 65 pessoas a cada 100 mil individuos,
definicdo também adotada pela Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com
Doencas Raras no Brasil (Brasil, 2014).

Estima-se que existam entre 300 e 450 milhdes de pessoas com doencas raras
no mundo, sendo cerca de 13 milh6es no Brasil. Aproximadamente 80%dessas
doencas sdo de origem genética, enquanto os 20% restantes resultam de causas
diversas, como fatores ambientais, imunolégicos e infec¢des. Essas doencasséao
caracterizadas por serem cronicas degenerativas, apresentando elevado graude
morbimortalidade, e muitas delas ndo possuem cura ou tratamento efetivo (Diniz,
2023).

O estudo de Fernandez (2023) no Merck Manual ou Manual MSD como é
conhecido nos outros paises exceto Canada e EUA, traz em seu escopo que as
doencas decorrentes de imunodeficiéncia dizem respeito ao mau funcionamento do
sistema imunoldgico, ou seja, sdo aquelas decorrentes do uso de medicamentos,
adquiridas por doencas sérias e longas como o cancer, por exemplo, além das
ocasionalmente sdo hereditarias. Afetam “a capacidade do sistema imunoldgico na
defesa do organismo das células estranhas ou anémalas que o invadem ou oatacam
(como bactérias, virus, fungos e células cancerigenas)” (Fernandez, 2023). Como

resultado, dessa imunodeficiéncia, regra geral, as pessoas se apresentam



suscetiveis as infec¢des incomuns por bactérias, virus, fungos, ou ainda linfomas além
de outros tipos de céancer.

Nessa mesma perspectiva, Fernandez (2023) aponta que cerca de “25% das
pessoas com imunodeficiéncia também apresentam uma doenca autoimune (como
trombocitopenia imune)”. Peculiarmente, nas doengas autoimunes, 0 sistema
imunologico ataca o tecido do préprio corpo e, por vezes, diz 0 especialista, que a
doenca autoimune se apresenta antes mesmo de a imunodeficiéncia evidenciar
qualquer sintoma. As doencas decorrentes de imunodeficiéncia podem serprimarias:
aquelas de origem genética, presentes desde o0 nascimento e geralmente advindo pela
hereditariedade, podem se apresentar no primeiro ano de vida ou no decorrer da

infancia. Todavia, algumas doencas autoimunes na condi¢cdo primaria, como a

imunodeficiéncia comum variavel (ICV)5 ndo sao identificadas até a idade adulta. O
mesmo estudo assinala que existem mais de 100 doencas primariassubsequentes de
imunodeficiéncia, sendo todas sdo relativamente raras. Como secundéarias sdo as
doencas que geralmente se desenvolvem mais tarde e podem ser o resultado de uso
de medicamentos, de doencas infecciosas autoimunes comoa provocada pelo virus
do HIV, por exemplo, sendo mais comuns que as primarias (Fernandez, 2023).

Um estudo de relevancia sobre doengas autoimunes, de cunho qualitativo e
que procurou considerar dados qualitativos além da patologia, como os aspectos
psicolégico das pessoas portadoras, intitulado “Dualidade pulsional e doencas
autoimunes: reflexdes de vida e morte”, Versa sobre o fato de que as doencgas
autoimunes s&o aquelas nas quais “[...] o sistema imunoldgico falha, atacando e
destruindo células, tecidos ou 6rgdos saudaveis no proprio organismo, com causas
desconhecidas para muitas das mais de cem dessas doencas ja identificadas”
(Cardozo, 2022, p. 7).

Ao discorrer sobre o Sistema Imunolégico Humano, a autora mostra que é
complexo, pois precisa distinguir entre componentes do proprio corpo, elementos
externos benéficos como alimentos, e ameagas como patdgenos, sendo que um
sistema imunologico saudavel produz anticorpos para combater ameacas. No entanto,

em algumas pessoas, nao diferencia entre células do corpo e ameacas

5 Cf. AICV é a imunodeficiéncia primaria sintomatica mais comum, caracterizada por
reducao de IgG e de IgA e/ou IgM e susceptibilidade a infec¢gdes bacterianas de
repeticdo ou crénicas, principalmente do trato respiratério (Fernandes, 2010, p. 29).



externas, resultando em doencgas autoimunes a partir das quais o organismo ataca a
si mesmo (Cardozo, 2022). Também é recorrente na literatura médica que as doencas
autoimunes sdo sindromes clinicas caracterizadas pela perda de tolerancia do sistema
imune a constituintes do préprio corpo, dividindo-se em sistémicas e 0Orgao-
especificas, como por exemplo: artrite reumatoide e lUpus eritematoso sistémico.
Essas doencas, assim como o cancer e doencas neurodegenerativas, envolvem
processos de morte celular programada, como a apoptose (Viggiano et al.,2008 apud
Cardozo, 2022).

Na discussdo empreendida por Cardozo (2022) o fato de que nao existe cura
para as doencas autoimunes, existindo apenas tratamentos cuja eficacia e efeitos
colaterais sdo variaveis de acordo com a patologia, sua gravidade e ascaracteristicas
individuais de cada paciente. Nesse sentido, buscando compreender as
manifestacdes pulsionais nas doencas autoimunes por meio da andlise de individuos
com Lupus Eritematoso Sistémico e Psoriase, a psicéloga realizou um estudo de caso
clinico com duas participantes adultas, cada uma diagnosticada com uma das
doencas mencionadas, e ambas sem antecedentes genéticos de doencas autoimunes
em suas familias, cujos resultados mostraram que na manifestacdo das doencas
autoimunes, quando ndo advindas geneticamente e nem provocadas por fatores
ambientais “a dualidade pulsional manifestou-se no corpo, caracterizando, aomesmo
tempo, tentativas de lidar com a dor e a busca pelo fim do sofrimento, tendoo corpo
somatico e o corpo das representagdes atuado juntos, defensivamente” (Cardozo,
2022, p. 8).

A abordagem psicolégica acerca das doencas autoimunes € uma corrente que
vem ganhando forca, principalmente no Brasil com os estudos sobre a Logoterapia e
o sentido da vida de Viktor Frankl, além da espiritualidade e transcendéncia no
enfrentamento [de doencas e cuidados paliativos] (De Aquino, 2020). E, nesse viés, a
revisao integrativa de Fagundes e Santos (2023) traz uma reflexao sobre a associacéo
entre as doengas decorrentes de um sistema imunolégico falho e a depresséo, de
modo especial durante a pandemia de COVID- 19 e no periodo pés-pandémico.

Fagundes e Santos (2023, p. 1293) assinalam que o sistema imunolégico é
caracterizado como “a defesa do nosso organismo quanto as patologias que podem
prejudica-lo. Em contrapartida, a depressédo € uma doencga de acometimento mental”.

E, partindo dessa premissa, os autores nortearam um estudo de revisédo



integrativa pela relagdo existente entre o sistema imunologico e a depresséo.
Evidentemente que se o olhar médico for do especialista que secciona o corpo do
paciente e o trata por partes, renegando uma abordagem holistica, dificilmente
chegaremos a bom porto.

Mediante a proposta tracada pelo seu estudo, Fagundes e Santos (2023)
procuraram descrever a partir da literatura académica disponivel o conhecimento
cientifico acerca dos fatores que evidenciam a relacdo da depressdo com o sistema
imune. Para tal realizaram uma reviséo integrativa utilizando artigos cientificos sobre
depresséao, sistema imunologico e sua inter-relacdo, com os descritores: depressao,
sistema imunoldgico, neurobiologia e relacdo da depressdo com o0 sistema
imunolégico. A revisdo envolveu a consulta de artigos em bases cientificas,
identificando a depressdo como um fator associado a deficiéncia imunolégica e ao
desenvolvimento de outras patologias e reacfes no organismo. Apesar da escassa
literatura sobre o tema, a pesquisa confirmou a relacédo entre depressao e o sistema
imunolégico.

Antes, acerca da dificuldade do diagnéstico, a terapéutica e o atendimento
aos portadores de doencas autoimunes nas Unidades Basicas em Saude, o trabalho
realizado por Araujo (2017, p. 9) reafirma que “[...] as doengas autoimunes surgem a
partir de falhas do sistema imunoldgico em discernir entre 0s antigenos estranhos e
do préprio hospedeiro”. Ademais, continua a autora, sdo doengas que geram variadas
manifestacdes, deixando o sujeito vulneravel ao aparecimento de lesdes graves e
diversos sinais e sintomas que subjazem e dificultam o diagnéstico,
conseguentemente, seu tratamento e piorando o seu prognadstico (Araujo, 2017).

Nesse sentido, a autora apresentou um estudo sobre a prevaléncia das
doencas autoimunes com o objetivo de identificar a prevaléncia de doencas
autoimunes na atencdo priméaria de saude, destacando sua importancia clinica e
econdmica. Trata-se de um estudo observacional, documental, transversal, descritivo
e quantitativo, realizado no municipio de Cajazeiras, Paraiba. A amostra consistiu de
232 participantes cadastrados na atengdo primaria. Os resultados mostraram uma
prevaléncia de 2,16% de doencas autoimunes, com lUpus eritematoso sistémico
sendo a mais comum (0,86%), seguido por artrite reumatodide, tireoidite de Hashimoto
e purpura trombocitopénica idiopatica (0,43%). A maioria dos casos ocorreu em
mulheres de 43 a 72 anos, de etnia parda e ndo economicamente ativas. Os sintomas

mais frequentes incluiram hiperpigmentacéao, fadiga, dor e
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edema nas extremidades. A predisposi¢ao genética foi identificada como um fator de
risco significativo (60%) (Araujo, 2017). Além dos numeros demonstrados, a autora
considerou que o estudo de prevaléncia é fundamental para o manejo adequado
desses pacientes, destacando a necessidade de capacitacdo dos profissionais de
salude para a identificacdo precoce e acompanhamento adequado das doencas
autoimunes.

Por fim, essa primeira parte da revisao narrativa que empreendemos mostrou
que é comum entre os autores afirmarem que as doencas autoimunes e as
imunodeficiéncias representam desafios clinicos e econdmicos significativos na saude
publica. No caso de Araudjo (2017) a analise da prevaléncia e impacto dessas
patologias na atencao primaria de saude, conforme demonstrado no estudo realizado
em Cajazeiras, Paraiba, evidenciou a importancia de uma abordagem holistica e
integrada para o diagndstico precoce, manejo e acompanhamento dessespacientes.
Com uma prevaléncia identificada de 2,16%, destacando-se lUpus eritematoso
sistémico e artrite reumatoide, o estudo ressalta a necessidade decapacitacdo dos
profissionais de saude para uma identificacdo precoce e adequada dos sinais e
sintomas dessas doencas em um esfor¢co multidisciplinar.

Ademais, a complexidade das doencas autoimunes e imunodeficiéncias,
caracterizadas pela falha do sistema imunologico em diferenciar entre antigenos
préprios e estranhos, resulta em um quadro clinico variado e frequentemente
debilitante e, a predisposicdo genética emerge como um fator de risco significativo,
exigindo uma abordagem cuidadosa e personalizada para cada paciente, o que de
fato é uma preocupacado mostrada ao longo dos textos elencados nesse estudo.

Entre as diversas imunodeficiéncias, as hipogamaglobulinemias se destacam
como uma das mais raras, sobretudo pela falta de informacgéo cientifica na lingua
portuguesa, prevalecendo a literatura internacional em inglés, ainda assim muito
técnica e cartesiana, o que afasta o olhar da saude integral. No préximo item, sera

discutida a partir da pouca literatura disponivel, como assinalamos a seguir.

HIPOGAMAGLOBULINEMIAS

Esta condicdo, caracterizada pela baixa producdo de imunoglobulinas,
compromete a capacidade do sistema imunoldgico de defender o organismo contra

infecgdes, resultando em uma maior suscetibilidade a doencas e complicacdes
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graves e, das doencas de imunodeficiéncia, dificilmente vamos encontrar algum artigo
especifico sobre as hipogamaglobulinemias nas revistas académicas ou basesde
dados escritos em portugués, haja vista ser uma doenca de dificil identificacdo e
diagnéstico.

Nesse contexto, o primeiro estudo apresentado, realizado por Pires Neto et al
(2000) relata que a hipogamaglobulinemia € uma condicdo que afeta a imunidade
humoral, resultando em baixos niveis séricos de anticorpos. Essa alteracdo €
encontrada em diversas sindromes de imunodeficiéncia. O aspecto clinico mais
significativo observado em pacientes com hipogamaglobulinemia € a maior
suscetibilidade a infeccdes (Pires Neto et al., 2000). No mesmo estudo, o autor aponta
que frequentemente encontrada em varias sindromes de imunodeficiéncia humoral.
Além do mais, clinicamente, a caracteristica mais relevante em pacientes com
hipogamaglobulinemia é a suscetibilidade aumentada a infec¢des.

Nesse sentido, Pires Neto et al. (2000) mostra que a deficiéncia na producao
de anticorpos, especialmente do tipo IgG, predispbe os individuos a infeccdes
recorrentes ou crénicas das vias respiratérias, causadas principalmente por bactérias
piogénicas encapsuladas. Além das infec¢Bes respiratdrias, os pacientes podem
desenvolver infeccdbes em outros locais e, mais raramente, infeccbes por
micoplasmas, micobactérias, virus, protozoarios e fungos. O espectro de doencas
associadas a hipogamaglobulinemia inclui ndo apenas infec¢cdes oportunistas, mas
também doencas inflamatérias autoimunes e neoplasias.

No mesmo estudo, assinala que as infec¢des fungicas sdo raras em pacientes
com hipogamaglobulinemia, com poucos casos relatados na literatura até 2000, como
pneumonia por Pneumocystis carinii, candidiase mucocutédnea e aspergilose
broncopulmonar alérgica. Anormalidades na imunidade humoral, imunidade mediada
por células e desequilibrio das interacdes mediadas por linfocinas contribuem para a
ocorréncia dessas doencas. Estudos in vitro mostram anormalidades na funcédo das
células T em cerca de metade dos pacientes com hipogamaglobulinemia, com
respostas proliferativas subnormais a mitégenos. A maior incidéncia de doencas
autoimunes e neoplasias sugere que defeitos na imunidade celular desempenham um
papel significativo no amplo espectro de doencas oportunistas, tanto infecciosas
guanto nao infecciosas, observadas em pacientes com hipogamaglobulinemia (Pires
Neto et al., 2000).
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Dada a dificuldade apresentada na pesquisa sobre a literatura em portugués,
apresentamos duas bases de dados essenciais aos pesquisadores, sobretudo na
doencas que compdem 0 espectro da genética humana: a base de dados Online
Mendelian Inheritance in Man (OMIN) e a ORPHA.NET. A primeira da Universidade
Johns Hopkins, destina-se ao uso de pesquisadores médicos geneticistas e outros
profissionais voltados para as descobertas em doencgas genéticas, no entanto, esta
aberta ao publico para que o conhecimento sobre as doencas de carater genético
possa ser acessado por uma quantidade maior de utilizadores que procuram
informacdes sobre uma condicdo médica ou genética pessoal e, assim, sejam
incentivados a consultar um médico qualificado para obtencdo de diagndstico e
respostas a perguntas pessoais; enquanto a segunda é uma publicacdo do INSERM
Instituto Nacional de Saude e Investigacdo Médica (INSERM) da Franca.

Essa base de dados €, sensivelmente, a maior plataforma dedicada ao estudos
de doencas raras no Mundo, entretanto a predominancia desses estudos € em lingua
inglesa, o que em parte dificulta 0 acesso aos demais. Similarmente, o Brasil mantém
a Biblioteca Virtual em Saude (BVS) mantida pelo governo brasileiro por meio do
Ministério da Saude com as bases de dados que trazem a literatura académica-
cientifica nas bases de dados Medline, SciELO, Lilacs dentre outras que primam pelo
rigor académico.

Assim como o codigo OMIM existem critérios essenciais para que uma doenca
se configure como rara e conste no Orpha.net. Uma doenca deve serdescrita na
literatura cientifica internacional na qual devem constar pelo menos dois individuos
distintos, confirmando que ndo é uma associacao acidental de sinais clinicos. Cada
doenca é registrada por meio de um identificador numérico unico, o ORPHAcode, que
nunca é reutilizado para outra entidade. A nomenclatura da Orphanet é organizada
em um sistema de classificacdo multi-hierarquico e poliparental, baseado em
especialidades médicas e critérios clinicos relevantes para diagndstico e terapéutica
(ORPHA.NET, 2021).

N&do podemos falar de hipogamaglobulinemia, mas em seu plural pelas
tipologias e variantes apresentadas. No estudo de Fernandes (2010) a definicdo de
hipogamaglobulinemia, condiz com a ja apresentada por Pires Neto et al (2000) e
anteriormente elencada por Rosen, Cooper e Wedgwood (1995), “[...] de que se trata
de uma alteracdo da imunidade humoral caracterizada por baixos niveis séricos de

anticorpos podendo ter causas primarias e secundarias” (Fernandes, 2010, p. 22).
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Nesse sentido, explica que as hipogamaglobulinemias primarias ocorrem devido as
alteracdes genéticas sendo as principais: a imunodeficiéncia comum variavel (ICV),
agamaglobulinemias ligadas ao cromossomo X (XLA) e sindrome de hiper-IgM
(HigM).

De acordo com os seus estudos, a autora destaca que as ocorréncias podem
acontecer de forma concomitante, ou advir de alteracdo da imunidade celular. assim,
as hipogamaglobulinemias compdem um grupo heterogéneo de doengas de origem
priméria ou secundéria. Sendo as primarias devido as desordens genéticas e
anomalias cromossOmicas, enquanto as secundarias sdo aquelas induzidas por
medicacdes, ou por doencas, quer sejam infecciosas, sistémicas ou de malignidades
(Fernandes, 2010). No quadro 1 , adiante, temos a descricdo das

hipogamaglobulinemias primérias e secundarias.

Quadro 1 - Tipos de hipogamaglobulinemias primarias e secundarias, segundo estudo
de Conley, Notarangelo e Etzione (1999)

Hipogamaglobulin
emias

(1) = Desordens (2) Anomalias
genéticas cromossomicas

Ataxia telangiectasica,
imunodeficiénciacomum
variavel; sindrome do hiper-

Priméria IgM;agamaglobulinemia monossomia 22; trissomia 8;
(congénita ligada ao cromossomo X; trissomia21; sindrome do
S) desordens linfoproliferativas cromossomo 18q.

ligadas ao cromossomo X;
deficiéncia de
transcobalamina Il e
hipogamaglobulinemia;

algumas
desordens metabdlicas.
(DIn
d ((;)E"en (3)Malignidad | (4)
u infecci e Sistémicas
f osas
Secundari d
a a
(adquiridas p
) 0
r
medicac0
es
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iImunodefici

agentes HIV; rubéola leucemia éncia
antimal congeénita; linfocitica causada por
aricos; infeccéo cronica; hipercatabol
captopri congénita por imunodeficién iIsmode
l; CMV; cia por imunoglobul
carbam infeccdo timona inas;
azepina congeénita por linfomandao- imunodefici
; Toxoplasma Hodgkin; éncia
corticoid Gondii; virus malignidade causada por
es; Epstein-barr. por células B excessiva
fenitoin perda
a; de
sulfasal imunoglobul

. inas.
azina,;
penicilin
a

Fonte: Conley, Notarangelo e Etzione (1999) apud Fernandes (2010), quadro adaptado.

Neste entendimento € reconhecido que as hipogamaglobulinemias podem ser
secundéarias ou primarias, ou seja, congénitas ou adquiridas sucessivamente. As
primarias (ou congénitas) sdo aquelas de origem genética, que frequentemente se
apresentam na infancia, todavia, quase sempre sdo detectadas apenas na idade
adulta e cerca de 100 tipos foram descritas. As de origens secundarias séo
decorrentes, quase sempre do uso de drogas imunossupressoras, infeccdo pelo
HIV, distdrbios nutricionais, metabolicos e enddcrinos (Fernandes, 2010; Conley,
Notarangelo, Etzione, 1999; Rosen, Cooper e Wedgwood,1995). Adiante o quadro 2
com os tipos de hipogamaglobulinemias com destaque no estudo de Fernandes
(2010), como as mais comuns.

. . : L Infec¢des
Tipo Caracteristica Diagnostico mais
frequentes
pneumonias,
E estabelecido sinusites e otites
Reducéo de IgG e pelo histérico de doencas
de IgAe/ou IgM e infecgoes gastrointestinais
ICV susceptibilidade a recorrentes, nivel | infecciosas e
infecgOes baixode inflamatérias
bacterianas de imunoglobulinas, hepatite C
repeticéo ou deficiente citopenias como
cronicas, resposta a trombocitopenias e
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principalmente do

protocolos de
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trato respiratorio imunizacao e artrite reumatoide,
excluséo de sindrome de
outras Sjogren e lapus
imunodeficiéncia | €ritematoso
S sistémico
Também E estabelecido
conhecida como como definitivo
Agamaglobulinemi qua.ndo ©
a de Bruton & paciente do sexo
caracterizada pela masculino Infeccdes
interrupcdo na aprefenta menos como
maturacéo da c_ie 2/0 de pneumonias
linhagem das linfocitos B (Streptococcus
LA células B, Er?;%g;ari gglsos pneumoniae,
auséncia ou niveis : Haemophilus
muito reduzidos se.g,u!nte.s influenzae,
de células B criterios: staphylococcus,
maduras no mutagaoAdo gene pseudomonas),
sangue periférico BTK,auséncia do sinusites, otites e
e niveis reduzidos gene BTKem diarréia (Giardia
de monAcitos ou lamblia),
imunoglobulinas plgquetas, principalm
séricas E uma primos maternos, - |- o e s dois
desordem de fios ou sobrinhios primeiros anos de
carater com menos de vida
autossdmico 2% de ce_IuIas B
recessivo e e auséncia de
manifesta-se RNAm,para BTK
principalmente em em ar]qllse de
homens. Em neutr,of_llos e
geral, as mulheres mono,C|tos,_
acometidas séo '([ja.lmbe,mt_emste 0
assintomaticas plr%%ge/gllgoo
possivel.
S&o E estabelecido
caracterizadas por comodefinitivo
IgM sérica quando o Apresentam uma
aumentada ou paciente maior
normal e niveis de apresenta susceptibilidade
HigM IgA, 19G e IgE diminuicao a infeccoes
muito baixos ou sérica dovalor bacterianas,
até indetectaveis de IgG e pelo fungicas, virais e
causados por menos um dos por parasitas,
sinalizacdo seguintes devido ao defeito
deficiente via critérios: na funcdo dos
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CD40 em linfécitos
B afetando a
recombinacédo de
troca de classe de
imunoglobulinas e
a hipermutacao

somatica. =
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gene CD40L e
histéria na
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emia
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aproximadame
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normal de células
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ligante CD40 na
superficie celular
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infeccdes ou
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primeiros 5 anos
de vida, infeccéo
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Cryptosporidium,
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representa a mais
grave
imunodeficiéncia
primaria e tem
incidénciade

1/30000 a 1/70000 Infeccbes
nascidos vivos. recorrentes
Imunodefici Ocorrem gravissimas,
éncia defeitos no principalmente nos
combinada desenvolviment pulmdes e figado,
grave o doslinfocitos e estdassociada a

gue afetam altos indicesde
tanto as células B mortalidade e
guantoas células morbidade

T, sendo causada
pela sinalizacéo
defeituosa das
citocinas e
metabolismo
anormal de
purinas. Pelo
menos dez
diferentes defeitos
moleculares tém
sido identificados,
porém estes

pacientes véo a
Obito precocemente

Fonte: Fernandes (2010) Adaptado.

Diante das evidéncias apresentadas, as hipogamaglobulinemias representam
um desafio significativo no campo das imunodeficiéncias, destacando-se pela
complexidade e raridade que dificultam seu diagndéstico e tratamento. Caracterizada
pela baixa producdo de imunoglobulinas, essa condigdo compromete seriamente a
capacidade do sistema imunoldgico de combater infecgdes, resultando em umamaior
suscetibilidade a infec¢Ges recorrentes e graves. Estudos, como o de Pires Neto et al.
(2000), evidenciam que esta frequentemente associada a varias sindromes de
imunodeficiéncia e que os pacientes acometidos apresentam uma predisposi¢ao
elevada a infec¢des respiratorias e outras infecgcdes oportunistas, além de uma maior
incidéncia de doencas autoimunes e neoplasias.

Também concluimos que a escassez de literatura em portugués sobre
hipogamaglobulinemias reforca a necessidade de utlizar bases de dados

internacionais como a Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM) e a
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ORPHA.NET para acessar informagdes detalhadas e atualizadas. Essas
plataformas sdo essenciais para a pesquisa e compreensao das doencas raras e
genéticas, apesar da predominancia de publicacbes em inglés. No Brasil, a
Biblioteca Virtual em Saude(BVS) é uma fonte valiosa que agrega rigor académico
e acesso a estudos relevantes na area.

Estudos sobre hipogamaglobulinemia, como o de Fernandes (2010),
corroboram a definicho de que essa condicdo pode ter causas primarias,
decorrentes de alteragdes genéticas, ou secundarias, induzidas por medicacdes ou
outras doencas. As variantes primarias incluem a imunodeficiéncia comum variavel
(ICV), agamaglobulinemia ligada ao cromossomo X (XLA) e sindrome de hiper-IgM
(HIgM), enquanto as secundarias podem resultar de multiplos fatores externos.

Reconhecer a diversidade e a complexidade das hipogamaglobulinemias é
fundamental para o desenvolvimento de estratégias diagndésticas e terapéuticas
eficazes. Assim, é crucial continuar a pesquisa e a formacéo dos profissionais de
saude para identificar e manejar adequadamente essas condi¢cdes, melhorando a
qualidade de vida dos pacientes afetados.

CONSIDERAGOES FINAIS

Esperamos que nesta revisdo narrativa sobre as doengas imunodeficientes
e os desafios da suscetibilidade a infeccbes tenhamos trazido a superficie a
complexidade e a diversidade dessas condicGes, destacando suas implicacdes
clinicas significativas. As imunodeficiéncias, tanto primarias quanto secundarias,
comprometem a capacidade do sistema imunolégico de proteger o organismo,
resultando em uma maior vulnerabilidade a infecgbes recorrentes e graves. A
revisdo abordou os mecanismos subjacentes dessas doencgas, incluindo falhas na
producdo de imunoglobulinas, como observado nas hipogamaglobulinemias, e a
importancia da identificacdo precoce e do manejo adequado.

Nesse sentido, concluimos que os desafios diagnosticados sao
amplificados pela escassez de literatura especifica em portugués e a necessidade
de recorrer a bases de dados internacionais para informacdes detalhadas. Estudos
internacionais e plataformas como OMIM e ORPHA.NET se mostraram cruciais
para o avanco do conhecimento e tratamento das imunodeficiéncias.

Além disso, a revisao enfatizou a necessidade de capacitacao continua dos

profissionais de saude para reconhecer e tratar essas condigbes complexas,
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garantindo um manejo clinico mais eficaz e uma melhor qualidade de vida para os
pacientes. Concluimos que o enfrentamento dos desafios impostos pelas
imunodeficiéncias requer um esfor¢o colaborativo continuo entre pesquisa, pratica
clinica e politicas de saude publica.
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PANORAMA DA MUCOPOLISSACARIDOSE NA PARAIBA

Glaucia Karina Ribeiro Barros?

Jeane Odete Freire dos Santos Cavalcanti?

INTRODUGAO

Iniciamos este artigo apresentando de forma simples o que é
Mucopolissacaridose, quais sdo os tipos e de que modo as pessoas sao afetadas pela
doenca, porém a tematica em destaque envolve a prevaléncia da Mucopolissacaridose
no Estado da Paraiba e sua distribuigdo quantitativa por municipio, chamando atengao
especial para a MPS tipo IV-A (Sindrome de Mérquio).

O nosso interesse por esse tema se da a partir da experiéncia pessoal de ser
mae de dois meninos afetados por MPS IV-A, nascidos em 1994 e 1997,
respectivamente, bem como do ativismo voluntario em associagbes e federacdo de
doencas raras no Brasil?> desde entdo. Essa convivéncia como ativista torna perceptivel
o crescente numero de pessoas afetadas por tdo grave doencga no Estado, gerando em
nos o objetivo de tornar a MPS conhecida pela populacéo leiga e por profissionais de
saude. Para isto, utilizamos o método exploratério, com o qual realizamos levantamento
quantitativo dos casos de MPS na Paraiba através de busca ativa nos centros de
tratamento3, bem como de entrevistas com os pacientes em tratamento domiciliar* e
seus familiares.

Ao construir as tabelas, observamos que existe uma concentracdo maior de
pacientes em algumas cidades, o que sera ainda mais visivel quando colocada em
mapa. Tal fato nos conduz a questionar se realmente, a MPS é uma doenca rara na
Paraiba.

METODO

Apresentamos este artigo utilizando como método de pesquisa, segundo seu
objetivo, o exploratdrio. A coleta se deu por levantamento de dados, cujas fontes em
campo geraram dados de natureza quantitativa.

A estatistica de prevaléncia da MPS por cidade paraibana, resultado da pesquisa,
foi calculada a partir da quantidade de pessoas afetadas na cidade dividida por sua
populacio.

' Bacharela em Ciéncia da Computagédo (UFCG), Especialista em Gestdo e Formacao de Liderancga
(FIP) e pdés-graduanda da Especializagdo em Doencgas Raras (UNIESP).

Contato: glauciakarina@hotmail.com.

Doutora em Ciéncias das Religides (UFPB), Graduagdo em Educacgao Fisica, Coordenadora da Pés-
graduagédo em Doencgas Raras (UNIESP). Contato:jeaneodete@gmail.com

2 Associagao de Doencas Raras da Paraiba (ADR-PB); Associagéo de Familiares e Amigos de Doencas
Graves e Raras (AFAG BRASIL) e Federacdo Norte, Nordeste e Centro-Oeste de Doencas Raras
(FEDRANN).

3 Hospital Universitario Alcides Carneiro, Hospital Universitario Lauro Wanderley, Fundagdo Médica do
Congo, UPA de Pedra Lavrada e UPA de Monteiro.

Cidades: Jodo Pessoa, Cajazeiras e Sousa.
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A populacédo de cada cidade e do Estado da Paraiba foi extraida do Censo de
2022, realizado pelo Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE).

A MUCOPOLISSACARIDOSE (MPS) E SEUS SINAIS

A MPS é uma doenca genética lisossémica de depésito (DLL) rara, E uma condigéo
progressiva e potencialmente fatal, causada pela falta de enzimas que quebram os
glicosaminoglicanos (GAGs) no lisossomo da célula. O acumulo de GAGs afeta os
sistemas Nervoso, Respiratorio e Musculoesquelético. Os sinais da doenga incluem
nanismo, maos em garra ou hiper flexibilidade das articulagdes, problemas nas valvulas
cardiacas, perda de audicdo e visdo, infecgdes respiratérias agudas recorrentes,
restricao respiratoria moderada a grave, problemas intestinais e comprometimento dos
movimentos. Os sintomas variam de acordo com a idade, tipo e gravidade da doenga
em cada paciente. E caracterizada pela auséncia ou deficiéncia de enzimas especificas
necessarias para a degradagao de glicosaminoglicanos (GAGs). Segundo Federhen et
al, 2020:

As mucopolissacaridoses (MPS) sao um grupo de doengas metabdlicas
caracterizadas pelo acumulo intra-lisossomal de glicosaminoglicanos (GAGSs),
também conhecidos como mucopolissacarideos, secundario a deficiéncia de
uma das enzimas lisossomais envolvidas na catalise da degradagéo
progressiva dessas moléculas. O acumulo de GAGs n&o degradados ou
parcialmente degradados ocorre em varios 6rgaos, assim como o aumento da
excrecdo de GAGs na urina. Esse acumulo anormal interfere na fungao celular
e dos 6rgaos, levando a uma ampla gama de manifestacdes clinicas, que
incluem caracteristicas faciais grosseiras, contraturas articulares,
hepatoesplenomegalia, disostose mdultipla, perda auditiva, opacificacdo da
coérnea, doengas cardiacas, doenga pulmonar obstrutiva crénica, apneia do
sono e, em alguns casos, comprometimento intelectual (Neufeld & Muenzer,
2001, apud Federhen et al., 2020, p.1). Essas manifestagdes sao crbnicas,
progressivas, amplamente variaveis e diferem dependendo do tipo de MPS
(Giugliani, 2012, apud Federhen et al., 2020, p.1)>.

TIPOS DE MPS

Existem variadas manifesta¢cdes de MPS, como indica Federhen et al., 2020.

As MPS séo classificadas pelo tipo(s) de GAG(s) excretados e pela deficiéncia
enzimatica envolvida. Existem 11 deficiéncias enzimaticas conhecidas que dao
origem a 7 tipos conhecidos de MPS (Neufeld & Muenzer, 2001, apud Federhen
et al., 2020, p.1)8.

® Texto originalmente em inglés. Tradugao da autora.
& Texto originalmente em inglés. Tradugao da autora
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Na Tabela 1, abaixo, podemos ver os 7 tipos de MPS com suas subdivisdes, de
acordo com a enzima deficiente.

TABELA 1 Tipos de MPS (Giugliani et al, 2016).

Tipo MPS
MPS |
MPS Il

MPS III-A

MPS III-B

MPS III-C

MPS Ill-D

MPS IV-A

MPS IV-B

MPS VI
MPS Vi
MPS IX

Sindrome
Hurler-Scheie
Hunter
Sanfilippo A
Sanfilippo B
Sanfilippo C
Sanfilippo D
Morquio A
Morquio B
Maroteaux-Lamy
Sly

Natowicz

Enzima Deficiente
a-L-iduronidase
Iduronato-2-sulfatase

Heparan N-sulfatase
a-N-acetilglucosaminidase
Acetil-CoA:a-glucosaminida acetiltransferase
N-acetilglucosamina-6-sulfatase
Galactose-6-sulfatase
B-galactosidase
N-acetilgalactosamina-4-sulfatase
B-glucuronidase

Hialuronidase

COMO OCORRE A MPS (EXCETO AMPS 1l)

Por ser uma doenca de Erro Inato do Metabolismo (EIM) (Giugliani, 2016), a MPS
€ herdada pelos pais (pai e mée ao mesmo tempo) de modo autossémico recessivo,
exceto a MPS Il, que é ligada ao cromossomo X (herdada apenas pela mae), Quando
0 pai e a mae sao portadores de uma mutagéo genética causadora da MPS, a crianga
tem 25% de risco de ser afetada, ou seja, nascer com a doenca; 25% de risco de ser
apenas portadora da mutacao do pai; 25% de risco de ser apenas portadora da mutagao
da méae e 25% de chance de nao ser afetada nem portadora da mutagao, conforme
Figura1’ (Dieter et al, 2002).

7 introducao_as_mucopossacaridoses.cdr (ufrgs.br) Ultimo acesso em 15/05/2024.
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FIGURA 1 Ocorréncia da MPS (exceto tipo Il) (Dieter et al, 2002)
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COMO OCORRE AMPS I

A MPS Il é a unica MPS ligada ao cromossomo X (cromossomo sexual) Quando
a mée é portadora de uma mutagao genética causadora da MPS I, cada filha tem 50%
de risco de ser portadora, ou seja, de herdar a mutagdo sem desenvolver a doenga e
cada filho tem 50% de rico de ser afetado pela doenga, conforme Figura 28. Se um
homem afetado por MPS Il tiver filhos(as) com uma mulher ndo portadora, seus filhos
nao serao portadores porque herdardao o X da mae nao portadora, suas filhas seréao
portadoras porque herdarao o X defeituoso do pai e apenas os seus netos terdo de risco
de serem afetados. (Dieter et al, 2002).

FIGURA 2 Ocorréncia de MPS Il (Dieter et al, 2002)
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8 Introducao_as mucopossacaridoses.cdr (ufrgs.br). Ultimo acesso em 15/05/2024.
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INCIDENCIA DA MPS

A incidéncia dos diferentes tipos de MPS varia globalmente. Segundo o site da
Rede MPS Brasil “De acordo com estudos internacionais, a incidéncia das MPS varia
de 1,9 a 4,5 casos em 100.000 nascimentos™. Ainda citando a Rede MPS Brasil, a
incidéncia em 2011 por tipo de MPS se da conforme a Tabela 22°.

TABELA 2 Incidéncia de MPS (Dieter et al, 2002).

TIPO INCIDENCIA

MPS | 1:46.000 A 1:130.000

MPS Il 1:36.000 A 1:132.000

MPS 1lI-C 1:24.000 A 1:280.000

MPS IV-A 1:25.000 A 1:165.417

MPS VI 1:88.222 A 1:298.489

MPS VII 1:1.298.469 A 1: 1.985.000
MPS XI Apenas um caso notificado no mundo

PREVALENCIA DE MPS IV-A NO BRASIL

No Brasil, atualmente, a prevaléncia da MPS IV-Aé de 1:1.179.000 nascidos vivos
(Leadley et al., 2014 apud dos Santos-Lopes et al., 2020, p.1). Na Paraiba, os dados
populacionais do censo do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) indicam
uma populagédo de 3.974.687 em 20221, Considerando a prevaléncia descrita para o
Brasil, com essa populacao, a Paraiba poderia ter de 3 a 4 pessoas afetadas por MPS-
IVA. No entanto, hoje, o Estado da Paraiba tem 50 pessoas afetadas por MPS, sendo
47 nascidas neste Estado, 1 no Rio Grande do Sul, 1 no Ceara e 1 em Pernambuco.
Desse total, 25 sao afetadas por MPS IV-A.

A distribuicdo global da MPS IVA é muito varidvel, com taxas de incidéncia
variando de 1:76.000 nascidos vivos na Irlanda do Norte (Nelson, 1997) a
1:640.000 nascidos vivos na Australia Ocidental (Nelson et al., 2003), com
prevaléncia de 1:1.179.000 ao nascer no Brasil (Leadley et al., 2014 apud dos
Santos-Lopes et al., 2020, p. 1).12

9 Rede MPS Brasil (ufrgs.br) Ultimo acesso em 15/05/2024.

10 jntroducao_as_mucopossacaridoses.cdr (ufrgs.br) Ultimo acesso em 25/05/2024.
11 Cidades.ibge.gov.br/brasil/pb/panorama. Ultimo acesso em 15/05/2024.

12 Texto originalmente em inglés. Tradugéo da autora.
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QUANTITATIVO DE CASOS DE MPS NA PARAIBA POR TIPO

A quantidade de casos de MPS no Estado da Paraiba se dao por tipo de MPS,

conforme Tabela 313:

TABELA 3 Quantidade de casos de MPS na Paraiba por tipo. (Barros, 2024 (autora))

TIPO QTDE
MPS | 6
MPS Il 2
MPS IlI-C 5
MPS IV- 25
A

MPS Vi 12
TOTAL 50

QUANTITATIVO DOS CASOS DE MPS NA PARAIBA POR TIPO E CIDADE ONDE

RESIDEM

Apresentamos na Tabela 44, a quantidade de casos por tipo de MPS e a cidade
onde residem os pacientes. Este quantitativo ndo expressa exatamente a sua
microrregiao paraibana de nascimento ou de seus pais.

TABELA 4 Casos de MPS por tipo e cidade onde residem (Barros, 2024 (autora))

CIDADE ONDE RESIDEM
AREIA
ASSUNCAO
BREJINHO-PE
CAJAZEIRAS
CAMPINA GRANDE
CAMPINA GRANDE
CAMPINA GRANDE
CAMPINA GRANDE
CAMPINA GRANDE
CATURITE

CONGO
GUARABIRA
JOAO PESSOA
JOAO PESSOA
LOGRADOURO
MATINHAS
MOGEIRO
MONTEIRO

TIPO
MPS VI
MPS VI
MPS VI
MPS IV-A
MPS |
MPS Il
MPS 11I-C
MPS IV-A
MPS VI
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS VI
MPS IV-A
MPS VI
MPS VI
MPS IV-A
MPS 11I-C
MPS Il

13 Barros, 2024 (Autora). Banco de dados pessoal.
14 Barros, 2024 (autora). Banco de dados pessoal.

QTDE

1
1
1
4
1
1
1
3
1
1
2
1
3
1
1
1
2
1
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MONTEIRO MPS VI
PATOS MPS |
PEDRA LAVRADA MPS VI
POCINHOS MPS VI
POMBAL MPS |
PRINCESA ISABEL MPS IV-A
SAO JOAO DO RIO DO PEIXE MPS |
SAO JOSE DA LAGOA TAPADA MPS |
SERRA BRANCA MPS IV-A
SOLEDADE MPS IV-A
SOUSA MPS IV-A
TAPEROA MPS III-C
TAPEROA MPS IV-A
TAPEROA MPS VI
TENORIO MPS IV-A
TOTAL 50

S A NN A AN A DNADNNN AN A A

QUANTITATIVO DE CASOS DE MPS IV-A NA PARAIBA POR CIDADE ONDE
RESIDEM

Apresentamos na Tabela 5'°, a quantidade de casos, especificamente, de MPS
IV-A, por cidade onde residem os pacientes. Este quantitativo ndo expressa
exatamente a sua microrregido paraibana de nascimento ou de seus pais.

TABELA S5 Casos de MPS IV-A por cidade onde residem (Barros, 2024 (autora))

CIDADE ONDE RESIDEM QTDE
CAJAZEIRAS
CAMPINA GRANDE
CATURITE

CONGO

JOAO PESSOA
MATINHAS
MONTEIRO
PRINCESA ISABEL
SERRA BRANCA
SOLEDADE
SOUSA

TAPEROA
TENORIO

TOTAL

AN 2 AN W N 2NN

N
a

15 Barros, 2024 (autora). Banco de dados pessoal.
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QUANTITATIVO DE CASOS DE MPS IV-A E PREVALENCIA NA PARAIBA POR
CIDADE DE ORIGEM DOS PAIS

Na distribuicdo de pacientes com MPS IV-A na Paraiba, tendo como referéncia
as cidades de nascimento dos pais, apresentamos apenas os paraibanos. Isto porque
a origem dos pais revela de que microrregiao vem o DNA do paciente, demonstrando
claramente a concentragdo da doenga em algumas cidades. Na Tabela 6'® podemos
observar que em uma populacdo somada de 221.589 habitantes, temos 23 casos, o que
excede o dado de prevaléncia para MPA IV-A do Brasil, anteriormente citado, de
1:1.179.000 brasileiros nascidos vivos. Para calcular a prevaléncia de MPS IV-A,
dividimos a quantidade de pacientes da cidade por sua populacéo.

TABELA 6 Quantidade de casos de MPS IV-A e prevaléncia por cidade de nascimento
dos pais (Barros, 2024 (autora))

CIDADE  QTDE POP 202217 PREVALENCIA %

SAO JOAOZINHO (BOA 1 6.377 1,568%
VISTA)

CAJAZEIRAS 4 63.239 0,633%
CATURITE 1 5.254 1,903%
CONGO 2 4.933 4,054%
MATINHAS 1 4.571 2,188%
PRINCESA ISABEL 4 21.114 1,894%
SAO JOAO DO CARIRI 1 4.226 2,366%
SERRA BRANCA 4 13.614 2,938%
SOLEDADE 1 13.968 0,716%
SOUSA 1 67.259 0,149%
TAPEROA 2 14.068 1,422%
TENORIO 1 2.966 3,372%

TOTAL MPS IV-A/POP

N
w

221.589

QUANTITATIVO DE OBITOS RELACIONADOS A MPS ENTRE 2013 E 2022

De 2013 a 2022, foram registrados obitos decorrentes da MPS na Paraiba, com
um total de 26 mortes, sendo 12 causadas por MPS IV-A, 7 por MPS VI, 3 por MPS llI-
C, 2 por MPS Il, 1 por MPS | e 1 por MPS IlI-B. Ja os 6bitos anteriores a 2013, 19 foram
causados por MPS IV-A, 4 por MPS VI, 1 por MPS 1lI-C e 1 por MPS Il, conforme Tabela
718 e Tabela 8°. (Barros, 2024 (autora))

TABELA 7 Quantidade de 6bitos por MPS entre os anos de 2013 e 2022 (Barros, 2024

(autora))

ANO QTDE DE OBITOS

16 Barros, 2024 (autora). Banco de dados pessoal.
17 Cidades.ibge.gov.br/brasil/pb/panorama. Ultimo acesso em 15/05/2024.
'8 Barros, 2024 (autora). Banco de dados pessoal.
9 Barros, 2024 (autora). Banco de dados pessoal.
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2013
2014
2015
2016
2017
2018
2019
2020
2021
2022
Total

NNONWWwNWN AN

TABELA 8 Quantidade de 6bitos entre 2013 e 2022 e anteriores a 2013, por tipo de MPS

(Barros, 2024 (autora))

QTDE DE OBITOS DE 2013 A 2022 QTDE DE OBITOS ANTERIORES

A 2013
TIPO QTDE TIPO QTDE

MPS | 1 MPS | 0
MPS Il 2 MPS II 1
MPS IlI-B 1 MPS I11I-B 0
MPS IlI-C 3 MPS 11I-C 1
MPS IV-A 12 MPS IV-A 19
MPS Vi 7 MPS VI 4
MPS ViI 0 MPS VII 0
TOTAL 26 TOTAL 25

QUANTITATIVO DE OBITOS POR TIPO DE MPS E CIDADE

A subnotificacdo de casos (Federhen et al, 2020) é um desafio continuo para
gestdo de salde e tratamento dos pacientes. Na Tabela 9%° e na Tabela 102, abaixo,
apresentamos dados detalhados de 6bitos por tipo de MPS e cidade onde nasceram os
pais. Esses dados, quando somados a quantidade de pacientes vivos por tipo de MPS
e cidade onde nasceram os pais, nos sugere uma incidéncia maior do que a apresentada
na Tabela 6, visto que a populagdo era menor?? nos anos anteriores a 2022. (Barros,

2024 (autora)).

TABELA 9 Quantidade de 6bitos entre 2013 e 2022, por tipo de MPS e cidade (Barros,

2024 (autora))

OBITOS DE 2013 A 2022 POR TIPO/CIDADE

TIPO CIDADE DE ORIGEM DOS PAIS QTDE
MPS | SAO JOAO RIO DO PEIXE 1
MPS II CABEDELO 1

20 Barros, 2024 (autora). Banco de dados pessoal.
21 Barros, 2024 (autora). Banco de dados pessoal.
22 Cidades.ibge.gov.br/brasil/pb/panorama. Ultimo acesso em 15/05/2024.
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MPS 11
MPS IlI-B
MPS IlI-C
MPS IlI-C
MPS IlI-C
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A

MPS Vi
MPS Vi
MPS Vi
MPS Vi
MPS Vii

CAMPINA GRANDE
SERTAO (NOME DA CIDADE DESCONHECIDO)
ALAGOA NOVA
CABACEIRAS

JOAO PESSOA
BOQUEIRAO
CABACEIRAS
CAJAZEIRAS

CONGO

COXIXOLA
MONTEIRO

SAO JOAO DO CARIRI
SERRA BRANCA
SOUSA

CAMPINA GRANDE
POCINHOS

SANTA RITA

SAO JOSE SABUGI
SAO JOSE CAIANA

1
1
1
1
1
2
1
1
2
1
1
1
2
1
2
2
1
1
1
6

TOTAL DE OBITOS CONHECIDOS 2

TABELA 10 Quantidade de 6bitos anteriores a 2013, por tipo de MPS e cidade (Barros,
2024 (autora))

OBITOS ANTERIORES A 2013 POR TIPO/CIDADE
CIDADE DE ORIGEM DOS PAIS

CARIRI (NOME DA CIDADE DESCONHECIDO) 1

SAO JOAO DO CARIRI 1

CABACEIRAS 2

CAJAZEIRAS 1

CONGO 7

SERRA BRANCA 5

JUAZEIRINHO 1

2

1

1

1

1

1

5

TIPO
MPS 11
MPS liI-C
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS IV-A
MPS Vi
MPS VI
MPS VI
MPS Vi

SOUSA
TENORIO
AREIA
POMBAL
PEDRA LAVRADA
NOME DA CIDADE DESCONHECIDO
TOTAL DE OBITOS CONHECIDOS 2

DIAGNOSTICO E TRATAMENTO

Ao se perceberem os sinais caracteristicos da doenca no individuo, que € a
suspeita clinica, inicia-se o diagnéstico de MPS. Como os GAGs acumulados sao
excretados pela urina, faz-se necessario exame laboratorial para detectar qual GAG esta
aumentado. A partir do resultado positivo desse exame de urina é que se faz o exame
de sangue para analisar a atividade da enzima e diagnosticar o tipo de MPS. (Dieter, et
al, 2002).
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Segundo Federhen et al. (p. 13, 2020) “A expansao da triagem neonatal para
doencas lisossOmicas trataeis poderia permitir o inicio do tratamento antes do inicio de
comprometimento clinico irreversivel”. Portanto, o diagnéstico precoce da MPS é crucial
tanto para o prognostico como para a diminuicdo da velocidade do avango da doencga
(da Silva et al., 2019).

Embora ndo haja cura, existe tratamento com terapia de reposi¢ao enzimatica
para as MPSs |, Il, IV-A, VI e VII que ajudam significativamente a melhorar a qualidade
de vida dos pacientes (CONITEC, 2024)23.

CONSIDERAGOES FINAIS

A MPS é uma doenca rara, porém seu impacto na vida dos pacientes e suas
familias é significativo. A Paraiba tem registrado casos variados de MPS, destacando a
necessidade de uma maior conscientizagao e melhores politicas publicas de saude para
diagnostico precoce através da implantagdo do teste do pezinho e consequente
tratamento através da terapia de reposi¢cao enzimatica. A Rede MPS Brasil, os Centros
de Referéncia de Doencas Raras e as Associacdes de Pacientes desempenham um
papel vital na disseminagdo de informagcdes e no apoio as familias afetadas. A
conscientizagao e a educagao sobre a MPS sdo essenciais para aumentar o numero de
diagndsticos e tratamentos adequados.

23 Protocolos de Uso - PU — Comisséo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no Sistema Unico de
Saude - CONITEC (www.gov.br). Ultimo acesso em 17/,9/2024.
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REVISAO BIBLIOMETRICA SOBRE A PRODUGAO CIENTIFICA
FONOAUDIOLOGICA COM PESSOAS COM DOENGAS RARAS

Rafaela Lira de Carvalho Santos?
Keila Maruze de Franga Albuquerque?

Manuela Letdo de VVasconcelos3

INTRODUGAO

No Brasil, o Ministério da Saude define “Doenca Rara como aquela que afeta até
65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000
individuos” (BRASIL, 2014). Podemos caracterizar as doengas raras pela diversidade
de sinais e sintomas que variam, ndo apenas entre as diferentes doengas, mas também,
entre os pacientes acometidos da mesma doencga (IRIART, 2019).

De acordo com o Ministério da Saude, ha por volta de 13 milhdes de pessoas no
Brasil com alguma doencga rara. No mundo s&o cerca de 300 milhdes de raros e cerca
de 6 mil a 8 mil tipos de doencas diferentes identificadas (MINISTERIO DA SAUDE,
2024). Normalmente, o tratamento das pessoas com doencgas raras necessita de uma
equipe multiprofissional formada por médico, fisioterapeuta, fonoaudidlogo, nutricionista
e psicologo, dentre outros, visando aliviar os sintomas ou retardar seu aparecimento
(IRIAT et. al., 2019). O fonoaudidlogo pode atuar em todas as fases do tratamento das
doencas, oferecendo suporte na alimentacéao, fala, voz, audicdo e equilibrio, além de
habilidades = comunicativas e  cognitivas (CONSELHO FEDERAL DE
FONOAUDIOLOGIA, 2007).

Esta pesquisa é uma revisdo bibliométrica sobre a produgdo cientifica
fonoaudiolégica em pessoas com doencas raras, como foco na producado acerca da
reabilitacdo fonoaudiologica para esse publico.

Estudos com essa tematica sdo sempre desafiadores, pois pela escassez das
doencas estudos robustos tornam-se inviaveis. Em geral, a populagdo apresenta
caracteristicas muito distintas, impedindo a formagao de grupos homogéneos para as
pesquisas, dificultando a comprovacao de evidéncia cientifica.

Neste contexto, este estudo tem por objetivo conhecer o panorama atual das
pesquisas que tratam da reabilitagdo fonoaudiolégica em pessoas com doengas raras.

Tal estudo se justifica pela necessidade de conhecer trabalhos cientificos sobre a
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reabilitacdo fonoaudiolégica nas doencgas raras, para identificar o que ja existe e as

lacunas que precisam ser investigadas.

REVISAO DA LITERATURA

Estima-se que existam entre 6 e 8 mil doencgas raras no mundo e, para 95% delas,
nao ha tratamento especifico até o momento. Segundo o ministério da saude, para uma
doencga ser considerada rara, € preciso ter até 65 pessoas para cada 100 mil individuos
(BRASIL, 2019).

Doenca rara é a que constitui um problema de saude, podendo ter origem diversa,
apresentando-se na maioria dos casos de modo incomum e com baixa frequéncia na
populacdo. De modo geral, ndo existe um tratamento disponivel para cura ou controle
de seus sintomas. Algumas pessoas sofrem de doencgas muito raras ou ultrarraras, o
que faz com que seus familiares apresentem alguns problemas de ordem social, como
sendo vitimas de preconceito por parte da comunidade em geral (LAVANDERIA, 2006).

De acordo com a Interfarma (2018) as doencas raras afetam cerca de 8% da
populacdo mundial e, no Brasil, estima-se que 13 milhdes de pessoas sdo acometidas.
Uma grande parte das doencas raras tem origem genética, representando cerca de 80%
do total - e estas permanecem ao longo da vida, mesmo que 0s sintomas nao apare¢cam
imediatamente (EURORDIS, 2018). Estas podem se apresentar de forma degenerativa
e cronicamente debilitantes, afetando as capacidades fisicas, mentais, sensoriais e
comportamentais, inclusive do seu familiar, requerendo cuidados complexos e continuos
ao longo do tempo (PICCI et al., 2015).

Os demais 20% da origem das doencas raras sdo de causas ambientais,
infecciosas, imunolégicas, dentre outras. Cerca de 30% dos pacientes acometidos
pelas doencas raras morrem antes dos cinco anos de idade, uma vez que 75% delas
afetam criancas, o que néo impede que adultos também possam adquiri-las (BRASIL,
2020a). Muitas dessas doencgas nao possuem cura, de modo que o tratamento consiste
em acompanhamento clinico, fisioterapico, fonoaudiol6gico, psicoterapico, entre
outros, com o objetivo de aliviar os sintomas ou retardar seu aparecimento.

O fonoaudidlogo é o profissional da area da saude, cujo objetivo é promover a
saude, prevenir, avaliar, diagnosticar, orientar, habilitar ou reabilitar e aperfeicoar os
aspectos relacionados a funcéo auditiva periférica e central, a funcédo vestibular, a

linguagem oral e escrita, a voz, a fluéncia, a articulagdo da fala e os sistemas
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miofuncional orofacial, cervical e de degluticio (CONSELHO FEDERAL DE
FONOAUDIOLOGIA, 2007).

No que se refere a alimentacéo, a disfagia merece especial atencdo. Ela pode
ser definida como dificuldade de deglutir liquido, alimento, medicamento, saliva e ou
secre¢do podendo ocorrer da cavidade oral até o estbmago (FORONI, et al, 2010).

Pessoas com doencas raras como: Pompe, Machado-Joseph, Niemann-Pick,
Atrofia Muscular Espinhal Tipo |, Distrofia Muscular de Duchenne e Mucopolissacaridose
poderdo apresentar dificuldade para deglutir (LUCIANA BEHS,2024). A terapia para
disfagia pode ser direta (com oferta de alimento), indireta (sem ingesta de alimento), de
adaptacao de consisténcias alimentares ou indicacao de via alternativa de alimentacao
(PANDOVANI et al., 2013).

Ao melhorar a eficacia e eficiéncia da alimentagdo por via oral, evita-se riscos
respiratérios croénicos ou agudos, desnutricdo, desidratacao e até o 6bito, melhorando,
dessa forma, a qualidade de vida dos pacientes e de seus cuidadores (SOARES, 2016).

No que se refere a comunicacao, tem-se a disartria, um distarbio motor da fala
caracterizado por anormalidades na sua articulacéo e inteligibilidade. A fonacéo e a
frequéncia dos movimentos faciais também podem ser afetadas (DUFFY,
2003). Compreender a natureza e o curso da disartria com suas doencas de base é
importante porque a perda de comunicacdo impede os pacientes de participarem de
muitas atividades, podendo leva-los ao isolamento social e reduzir a qualidade de vida
(TOMIK et al., 2015).

Segundo Duarde e Veloso (2017) a comunicagao favorece o relacionamento e o
contato entre as pessoas, as auxilia no aprendizado acerca do mundo e na interacéo
para troca de informacédo. A comunicacdo e linguagem s&o fundamentais nesse
processo e devem ser priorizadas, tendo em vista a relevancia para as relaces,
expressdo de desejos e afirmagcdo como sujeito. Deste modo, com o0 suporte

multiprofissional especializado, podera garantir o bem-estar e incluséo na sociedade

METODOLOGIA

Esta pesquisa € uma revisdo da literatura com enfoque bibliométrico. Nao foi
preciso submeter esse estudo ao Comité de ética e pesquisa em seres humanos por se
tratar de um estudo secundario.
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Duas pesquisadoras realizaram a coleta no més de fevereiro de 2024, de forma
independente em periddicos indexados nas seguintes bases de dados: Pubmed, Scielo,
Scopus e google académico. Foram utilizados descritores disponiveis na plataforma
DeCS/MeCS - Descritores em ciéncias da Saude - em inglés e portugués. Os descritores
usados foram: “Speech, Language and Hearing Sciences" or “American Speech-
Language-Hearing Association” or “speech therapy” and “rare diseases” e seus
respectivos termos em portugués, conforme anexo A.

Foram incluidos artigos que analisaram pessoas de todas as idades com
diagnodstico de doencas raras, cujos estudos envolveram o tratamento fonoaudiolégico,
nos idiomas inglés e portugués. Optou-se por eliminar artigos de desenho experimental,
revisdes de literatura, artigos de opinido, anais de congresso, resenhas, editoriais, cartas

ao editor, dissertacdes e teses.

Inicialmente as pesquisadoras realizaram as buscas nas bases de dados
selecionadas. Os artigos encontrados foram transferidos para plataforma Zotero para
facilitar a selecdo dos estudos. Ficou acordado entre os pesquisadores que apenas as
3 primeiras paginas do google académico seriam exportadas uma vez que as demais
paginas continham muitos artigos que fugiam da tematica estudada. Primeiro foram
excluidos artigos duplicados. Em seguida as pesquisadoras selecionaram os estudos
pelo titulo do artigo e pelo resumo. Apds essa fase, o artigo completo foi lido e incluido
na pesquisa os que se adequaram aos critérios de inclusdo. Casos divergentes foram
discutidos com um terceiro revisor.

Foram alocadas as seguintes informagdes em uma planilha excel: ano de
publicacdo; pais; revista; numero de instituicbes envolvidas; tamanho da amostra;
palavras chaves mais usadas; areas mais estudadas; tipos de estudo; desenho; temas
mais frequentes; grupos etarios (adulto, crianga ou idoso), doengas mais estudadas;
formagao profissional dos autores e titulagcdo. Os dados foram submetidos a analise

descritiva, expostos nos resultados e discutidos.

5. DISCUSSAO E RESULTADOS

A busca inicial resultou em 169 estudos. Inicialmente foram removidos os artigos
duplicados (n=16). Na fase 1, que corresponde a leitura dos titulos e resumos, foram
analisados 153 estudos. Apenas 41 preencheram os critérios de elegibilidade e foram
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analisados na fase 2, que corresponde a leitura do artigo na integra. Nesta fase, 37
artigos nao preencheram os critérios de elegibilidade, compondo a amostra final

somente 4 artigos, como pode ser observado na figura 01.

Figura 01: Etapas da reviséo bibliométrica

Busca Inicial
(n=169)

[ Duplicados (n=16) ]

Fase 1(n=153)

Fase 2 (n=41)

Amostra final
(n=04)

H
u

Nao preencheram os critério de}
elegibilidade (n=112) J

elegibilidade (n=37)

|

Nao preencheram os critério de]

Fonte: Dados da pesquisa, 2024.

Com relacio ao ano de publicacdo, todos os estudos que compuseram a mostra
foram realizados recentemente, mais especificamente, nos ultimos 4 anos, como
apresentado na figura 02. Sendo 25% (1) em 2020 (CERVERA-MERIDA, et al., 2020),
25% (1) em 2021 (ALOS et al., 2021), 25% (1) em 2023 (KOOI-VAN ES M et al., 2023)
e 25% (1) em 2024 (BORREGO-ECIJAS. et al., 2024). Esse dado demostra a atualidade

desses artigos.

37



Figura 02: Numero de publicagées por ano

2020 2021 2022 2023

Fonte: Dados da pesquisa, 2024

Sabe-se o quanto é dificil realizar pesquisas com pessoas com doencas raras,
seja pela dificuldade em ter uma amostra grande, seja pela dificuldade em ter grupos
homogéneos (LONDON, 2012). Além disso, pode-se entender que a dificuldade de
diagndstico também reflete o baixo numero de publicacdes em doencas.

Sobre o local de realizagédo da pesquisa, trés paises foram identificados. A figura
03 apresenta a distribuicdo das pesquisas da amostra de acordo com os paises onde

foram realizadas.

Figura 03: Numero de publicagbes por pais

Espanha Brasil Holanda

Fonte: Dados da pesquisa, 2024
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Centros especializados em doencgas raras apontam sua frequéncia atual pelo
mundo. Estima-se mais de 3 milhdes de espanhdis com doengas raras (Federagao
Espanhola de Doencas Raras); mais de 1,2 milhdes de holandeses (Associagao de
Doencgas Raras da Holanda) e mais de 13 milhdes de brasileiros (Ministérios da Saude).
Em percentual, o Brasil tem cerca de 16% da populagdo com doengas raras, enquanto
0s paises europeus tém 6% cada, sugerindo a necessidade de maior incentivo a
pesquisa e centros direcionados ao acolhimento de pessoas com doengas raras, bem
como a formagao de profissionais no Brasil, ja que sua populagdo de raros é o dobro
dos demais paises.

Nos artigos que compuseram a amostra, a palavra-chave mais utilizada foi a
disartria. Esta pode ser entendida como uma alteracdo na fonoarticulagdo (DUFFY,
2003). A disartria foi apontada em 75% (3) dos estudos da amostra. A fraqueza na
musculatura respiratéria prejudica a fonagéo e a coordenagéo entre fala x respiragéo e
a fraqueza na musculatura orofacial, prejudicam a inteligibilidade da fala e
consequentemente a comunicagao (SEARL & KNOLLHOFF, 2019).

Outros termos mais utilizados foram a disfagia e a terapia de fala, presentes em
50% (2) dos artigos selecionados.

A disfagia pode ser definida como dificuldade para deglutir (PANDOVANI et al.,
2013), trazendo prejuizos para nutrigdo, saude pulmonar e socializagado do individuo.
Um estudo demostrou que as alteragdes neuroldgicas causam fraqueza e hipotonia nos
musculos gerando grande impacto em todas as fases da degluticdo, seja na cavidade
oral e ou faringea (LUCHESI et al., 2018). Dentre as consequéncias da disfagia,
destaca-se a pneumonia broncoaspirativa recorrente que fragiliza a saude como um
todo e pode levar ao O6bito. Dessa forma, fica evidente a importancia do
acompanhamento fonoaudiolégico nessas pessoas a fim de evitar complicagdes clinicas
(GONCALVES, et al., 2024).

A terapia de fala, descrita por um dos estudos, baseou-se no uso de terapia
miofuncional, forga de lingua e didiadococinecia com o objetivo de melhorar a forga,
precisao e velocidade dos articuladores de fala. Essa estratégia melhorou a forga da
lingua e a inteligibilidade da fala (CERVERA-MERIDA, et al., 2020), mostrando ser uma
alternativa para a reabilitacdo de pessoas com doengas raras. O artigo brasileiro, utilizou
exercicios de fala e obtive como melhora a articulacédo da fala, prosddia, velocidade de
fala e 0 aumento do tempo méximo de fonagéo (ALOS et al., 2021)
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A maior parte dos artigos (75%/3) foi publicada em peridédicos relacionados a
comunicagéo e 25% foi publicado em um periddico de uma doencga especifica, nesse
caso Alzheimer.

No que se refere as instituicbes envolvidas, 50% (2) dos estudos tiverem trés ou
mais instituicdes colaborando com a pesquisa; 25% (1) teve duas instituicées e no Brasil
apenas uma universidade federal realizou o estudo. Por se tratar de amostras pequenas,
a parceria entre as instituicdes favorece o aumento da populacéo estudada e a execugao
do estudo.

Com relagéo aos autores, observa-se que, 25% (1) tem até dois autores, 50% (2)
dos estudos tem de trés a cinco autores e 25% (1) tem 6 ou mais. Cerca de 75% (3) dos
autores principais sao fonoaudiélogos e apenas 25% (1) € médico, sendo 50% dos
fonoaudidlogos doutores e 1 graduado.

Cada artigo seguiu um desenho de estudo diferente, conforme pode ser
observado na figura 04. Sendo um estudo qualitativo, um experimental, por meio de
estudo de caso, uma série de caso (um dos desenhos mais realizados em pessoas com
doencas raras) e um duplo cego randomizado, que € o desenho mais indicado para

estudos de tratamento.

Figura 04: Distribuicdo dos estudos de acordo com o desenho de pesquisa

Estudo de caso Série de casos Méodo Delphi

Legenda: ECR= Ensaio clinico randomizado

Fonte: dados da pesquisa, 2024.
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A diversidade dos desenhos das metodologias da pesquisa s&o reflexos dos
diferentes objetivos de estudo. O estudo de caso pode ser indicado quando se pretende
aprofundar um assunto especifico para descrevé-lo com detalhe (CASTANHEDE Y.,
2023); a seérie de casos quando 3 a 10 pacientes com uma patologia especifica sdo
submetidos a uma determinada proposta terapéutica (ALBRECHT et al., 2005); o ensaio
clinico randomizado avalia o efeito das intervengdes no grupo pesquisado, com 0s
participantes do estudo escolhidos aleatoriamente (OLIVEIRA, VELARDE, SA, 2015) e,
por fim, o método delphi que utiliza a opinidao dos especialistas, para compilar
informacdes com recomendacdes para serem aplicadas numa populacdo especifica
(BORREGO-ECIJAS. et al., 2024).

A amostra variou de um participante, observada no estudo de caso, até 29
participantes no estudo qualitativo, sendo a maioria menor de 18 anos. Observa-se o
quando as amostras sado reduzidas, por se tratar de tratamento para doengas pouco
comuns.

O tema mais estudado foi a disartria, estando presente em todos os artigos. Um
deles também estudou a disfagia e foi o unico a tratar desta tematica. As doengas
estudadas foram: 50% enquadradas entre as doeng¢as neuromusculares (DNM), como:
amiotrofia espinhal e as miopatias, uma ataxia e outra afasia. As DNM podem ser
genéticas ou adquiridas e afetam as fungdes dos musculos. Podem acometer o neurénio
motor como a ELA, o musculo como as miopatias e a jungdo neuromuscular como a
miastenia. E uma condigdo que afeta o musculo progressivamente causando a disartria
e disfagia (JONHSON et. al., 2012).

CONSIDERAGOES FINAIS

A analise bibliométrica sobre a producdo cientifica relacionada a reabilitagcao
fonoaudioldgica em pessoas com doengas raras permitiu concluir que embora as
doencas raras sejam muitas, os estudos nessa area sdo escassos € com amostra
reduzida, o que pode influenciar no desenho do estudo. A maior parte dos estudos sao
na area da comunicagdo, mesmo com o impacto inclusive de 6bito que a disfagia pode
acarretar.

Considerando que a divulgacao de informag¢des no mundo atual € mais facil, que

as doengas por serem raras ja tem menos estudos, faz-se necessario o incentivo as
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pesquisas cientificas nessa area afim de auxiliar os profissionais a exercerem as
melhores praticas na atuagao com pessoas raras.

Numa época em que a producgao de artigos cientificos tem sido tao incentivada,
ressalta-se a importancia de transformacao desse cenario a fim de
contribuir com o desenvolvimento do saber cientifico de qualidade e baseado em

evidéncias.
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OS CUIDADOS DO PROFISSIONAL DE ENFERMAGEM NO TRATAMENTO DA
EPIDERMOLISE BOLHOSA: uma revisio narratival

Luciana Lins Ayres?
INTRODUGAO

As doencas raras (DR) sdo aquelas consideradas de dificil diagnostico e
tratamento, porisso mesmo carece de um olhar mais apurado das politicas publicas
em contexto ampliado, mas também dos profissionais de saude de maneira
especifica. No caso da ‘Epidermdlise Bolhosa’ (EB), € uma doenca que além de ser
limitante afeta a autoestima pois compromete a aparénciada pessoa afetada e
provoca problemas de ambito psicolégico, como: isolamento social, vergonha, medo
da discriminacao, ressentimento pela privacao social, dentre outros tantos sintomas
gue dificultam ainda mais a vida da pessoa portadora.

A EB é uma das doencas raras segundo a classificagcdo da Organizacao
Mundial de Saude (OMS), que as caracteriza como sendo de uma incidéncia baixa
para um namero de individuos. Ou seja, para cada 2.000 pessoas, aproximadamente
1 a 3 individuos sofrem de condicbes médicas que séo tipicamente cronicas,
progressivas e degenerativas, podendo, em alguns casos, levar a incapacidade e
impactando significativamente a qualidade de vida tanto dos pacientes quanto de
suas familias. Complicando ainda mais a situacao, o diagnéstico dessascondi¢des
muitas vezes é desafiador devido a falta de familiaridade dos profissionais de saude
com essas condi¢fes peculiares, além da variedade de sintomas que podem ser
confundidos com outras doencas.

No tratamento da Epidermélise bolhosa, sobretudo na fase do tratamento e
terapéutica,a Enfermagem exerce um papel fundamental pela proximidade paciente-
profissional-familia, bem como é parte de uma equipe multidisciplinar ou
multiprofissional necessaria ao tratamentodas doencas raras em sua complexidade,
entretanto o profissional de enfermagem especialista em dermatologia, apesar de
necessario com a sua expertise, ainda € um profissional escasso nomercado de

trabalho e, consequentemente no atendimento em saude, seja publico ou mesmo

1Artigo é o trabalho de concluséo de curso, entregue a Coordenacdo da Especializacdo em Doencas Raras do

Centro Universitario Uniesp (PB) e requisito para obtengdo do grau de especialista.
2 Enfermeira (S&o Vicente de Paula) e Especialista em Enfermagem Dermatoldgica (Universidade Estacio de Sa).
Link do Curriculo Lattes http://lattes.cnpq.br/7909930628823341. Contato: lucianalinsayres@gmail.com.
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particular. Assim, com o objetivo de enfatizar o papel do profissional da Enfermagem
no tratamento da EB, esse estudo apresenta uma revisdo narrativa a partir da
literatura académico-cientifica dos ultimos 5 anos (2020-2024), por meio da qual &
discutida a EB como doenca rarae suas alternativas terapéuticas com o efetivo
trabalho da enfermagem nesse contexto, bem como levantar a discussao sobre a
participacdo desse profissional como especialista emdermatologia, uma vez que a

EB € uma doenca que afeta de maneira peculiar a pele.

REVISAO NARRATIVA DA LITERATURA E OS DESCRITORES

Dentro da abordagem qualitativa, a escolha por uma revisao narrativa se da
pelo objetivoque se quer alcancar. Trata-se, pois, de um tipo de analise de literatura
gue se concentra principalmente na interpretacédo e sintese qualitativa dos estudos
encontrados, ao contrério de uma revisdo sistematica que geralmente envolve uma
andlise quantitativa dos dados (Guedes Pinheiro, 2024). Equivocadamente muitas
pessoas em comparacdo com a revisao sistematica estabelecem o critério de
aleatoriedade na escolha dos textos como se a subjetividade fosse umdescrédito, no
entanto, os estudos qualitativos que utilizam a revisao narrativa estdo cada vez mais
em uso.

Nesse método, o pesquisador procura identificar e examinar estudos
relevantes sobre um tépico especifico, porém, em vez de seguir um protocolo estrito
e formal, adota uma abordagem mais flexivel e interpretativa. Cordeiro et al (2007)
dizem que é comumente utilizado quando o objetivo € explorar e entender a
complexidade de um assunto, ao invés de realizar uma analise estatistica dos dados.
E, tomando como base a premissa desse método, foirealizado um levantamento dos
textos das bases de dados em saude: Medline, Scielo eBiblioteca Virtual em Saude
(BVS) a partir dos descritores “enfermeiros”, “enfermagem”, “epidermdlise bolhosa”
e “enfermagem dermatolégica”. Em seguida foram selecionados os artigos que
deram suporte a discussdao tedrica além de evidenciar as caracteristicas da EB como
doenca rara e o0s beneficios da pratica da enfermagem em um contexto

multidisciplinar em DR.
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EPIDERMOLISE BOLHOSA

No Brasil a Lei n° 12.401, de 28 de abril de 2011, modificou a Lei n° 8.080 de
1990, estabelecendo diretrizes para a assisténcia terapéutica e a adocéo de tecnologias
em saude no ambito do SUS. Essa legislacdo atribui ao Ministério da Saude,
assessorado pela Comissdo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no Sistema
Unico de Salde (CONITEC), a responsabilidade pela incorporagido, exclusdo ou
modificacdo de novos medicamentos, produtos e procedimentos, assim como pela
criacdo ou alteracdo dos Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT). Esses
protocolos séo ferramentas fundamentais para garantir a qualidade do cuidado de saude
no contexto brasileiro, fornecendo orientacdo aos profissionais,apoio administrativo aos
gestores, diretrizes regulatorias para o Poder Judiciario eesclarecimento de direitos aos
usuarios do Sistema Unico de Salde (SUS).

Isto posto para declarar que a Epidermdélise Bolhosa, como doenca rara esta
debaixo desse cenério da saude publica brasileiro. Assim, por meio da Portaria Conjunta
n° 24, de 23 dedezembro de 2021, o Ministério da Saude (MS), o Departamento de
Atencéo Especializada a Saude (DAES) e a Secretaria de Ciéncia, Tecnologia, Inovacao
e Insumos Estratégicos em Saude (SCTIE) aprovam as Diretrizes Brasileiras para os
Cuidados de Pacientes com Epidermdlise Bolhosa. Tal normativa € um avanco para 0s
afetados por EB, uma vez que consideram “[...] a necessidade de se atualizarem
parametros sobre a epidermdlise bolhosa no Brasil e diretrizes nacionais para
diagndstico, tratamento e acompanhamento dos individuos com esta doenga” (Brasil,
2021, p. 1, on-line).

Anexada a essa Portaria a descricdo da doenc¢a descreve a EB como um conjunto
de desordens genéticas que comprometem a integridade da pele frente ao estresse
mecanico, resultando na formacao de bolhas apos traumas minimos. A manifestacao
das bolhas pode ser localizada, afetando extremidades especificas, ou generalizada,
envolvendo multiplas regibes corporais. Essa condicdo pode ter origem genética ou
autoimune, sendo classificada como Epidermodlise Bolhosa Hereditaria (EBH) ou
Epidermdlise Bolhosa Adquirida (EBA), respectivamente (Brasil, 2021, p. 2).

A Epidermdlise Bolhosa Adquirida (EBA), caracterizada pela producdo de
anticorpos direcionados contra o colageno VII, apresenta a capacidade de afetar tanto a

integridade cutdneaquanto das mucosas. A despeito de sua natureza néo hereditéaria, a
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Epidermdlise Bolhosa (EB)incide globalmente em individuos de ambos os sexos,
embora dados epidemiolégicos especificos para o contexto brasileiro sejam

insuficientes.

A prevaléncia da variante genética da EB conhecida como Epidermolise Bolhosa
Hereditaria (EBH) é estimada em aproximadamente 11 casos por milh&o de habitantes,
com uma incidéncia de cerca de 20 casos por milhdo de nascidos vivos. As distintas
formas de heranca das variantes genéticas da EBH, sejam autossémicas dominantes
ou recessivas, culminam na formacéao de bolhas cutaneas ou mucosas, cuja ocorréncia
pode ser espontanea oudesencadeada por trauma (Brasil, 2021; Oliveira, 2021). De
modo simples, sem ser reducionista, conceituar a epidermdlise bolhosa é dificil pela
complexidade da doencas e as suas muitas variacoes. No entanto, de modo mais direto,
o termo EB refere-se a: “[...]Jgenodermatoses mecanobolhosas, ou seja, traumatismos
cutaneos de diferentes intensidades podem dar origem a flictenas, cuja gravidade
dependera da mutacdo envolvida na patogenia. Frequentemente se manifesta na
infancia, quando os bebés sao carregados no colo pelos pais” (Braga-Silva; Gerhardt,
2014, p. 65).

Na questdo da deteccao precoce da EB e seus fatores de risco € de suma
importancia na Atengcdo Primaria, buscando aprimorar os resultados terapéuticos e
progndsticos. Nesse sentido,uma intervencdo adequada durante o periodo neonatal,
seguida pelo encaminhamento diligente para servicos especializados apés a
estabilizacao inicial, desempenha um papel crucial no tratamento eficaz da EB (Oliveira,
2021). O diagnéstico de uma doencga, seja qual for, quanto mais cedo, ou mesmo por
meio de estudos preventivos, mais rapido encontra-se a terapéutica adequada.

No estudo desenvolvido por Silva et al (2023), cujo objetivo é aprofundar a
compreensao das estratégias de enfrentamento utilizadas pela méde de um lactente
diagnosticadocom Epidermélise Bolhosa. Foi mostrado um estudo de caso Unico com
uma abordagem qualitativa, envolvendo a mée de uma crianca de seis meses
diagnosticada clinicamente com Epidermolise Bolhosa.

Em se tratando de um estudo qualitativo, a busca ndo se limitou aos aspectos
numéricos, mas aos enfrentamentos que, por sua vez, resultaram em contextos
significativos como a ressignificacdo da maternidade apO0s o diagnéstico de

Epidermdlise Bolhosa, que traz os momentos de descoberta da condicao rara, bem
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como a utilizacdo da internet como uma ferramenta auxiliar de enfrentamento,
evidenciando a busca por conhecimento tedrico para embasar os cuidados maternos a
crianca. Silva et al (2023) concluem que esse estudo de caso Unico proporcionou uma
compreensdo mais aprofundada das estratégias de enfrentamento adotadas pela méae
mediante o nascimento de uma crianga diagnosticada com Epidermolise Bolhosa.

Assim, vale lembrar que um dos maiores inimigos dos afetados por doencas raras
e, consequentemente dos familiares e equipe de saude o diagndstico tem um grande
significado. A maxima cunhada pelo Dr. Theodore Woodward na década de 1940
“Quando escutar batidasde cascos, pense em cavalos, ndo em zebras”, no sentido de
exortar os alunos para atentarem ascausas comuns das doengas e ndo investirem tanto
tempo e pesquisa procurando por causas improprias ou inexistentes. Contrariando o que
disse o médico norte-americano, o cardiologistabrasileiro Murillo Antunes em um estudo
sobre a Doenca de Fabry, lembra que ao procurar causas comuns também as raras
podem ser esquecidas, dai afirmar: “[...], mas lembrem- se: zebras também existem!”
(Antunes, 2024, p. 1). Todavia as possibilidades de diagnosticos ndo podem ser

negligenciadas, sobretudo no cenario das DR, assim:

Nesse sentido, desafiador cenario das doengas raras, como DF, negligenciar a
possibilidade desse diagndstico pode resultar em atrasos e erros diagndsticos
reduzindo os beneficios do tratamento especifico. Portanto, uma histéria boa
detalhada, especialmente com realizacdo do heredograma familiar, juntamente
com exame fisico minuciosos e reconhecimento das diferengas (muitas vezes
sutis) nos exames complementares s&o Unicas pegadas que nos levam ao
encontro das zebras (Antunes, 2024, p. 1).

Referenciar a fala de Antunes ainda que néo seja referente a EB, é no sentido de
mostrara validade do diagnéstico e posterior uso de terapéutica adequada como
condicdes essenciais para o sucesso do melhor tratamento de doencas raras é, também
reconhecer a validade dos profissionais envolvidos no enfrentamento da EB, pessoas
gue sao responsaveis pelo suporte terapéutico, cuidados técnicos e manejo.

Nesse sentido, € preciso considerar que a epidermdélise bolhosa ndo € apenas uma
doencaque afeta a pele, mas compromete a qualidade de vida da pessoa afetada e da
sua familia; em muitos casos as afeccdes cutaneas nao sao aparentes bolhas, mas

inflamacdes dolorosas que maltratam fisicamente e psicologicamente os portadores.
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Como uma doenga rara necessita de um atendimento especifico, preferencialmente por
uma equipe multidisciplinar, na qual o profissional da enfermagem deve estar incluido e
se esse profissional for um especialista em dermatologia essa contribuicdo pode ser
ainda mais potencializada, no entanto, pela associacaofrequente da dermatologia com a
estética ou ainda no tratamento de feridas na pele (Rodrigues;Fabri, 2022), ndo tem
conseguido valorizar devidamente a expertise deste profissional e nem mesmo a

literatura académica o associa ao tratamento da EB.

O PAPEL DA ENFERMAGEM NOS CUIDADOS COM AS PESSOAS AFETADAS COM
EB

Um estudo do tipo revisado integrativa de literatura sobre o papel da enfermagem
no tratamento de EB empreendido por Benicio et al. (206), no qual discutiram o0s
desafios enfrentados no cuidado aos pacientes com epidermdlise bolhosa (EB),
destacando a necessidade de uma abordagem holistica e multidisciplinar para atender
as complexas demandas desses individuos. A principal caracteristica da EB, como
ressaltado, é a formacao de feridas cronicas na pele, que sdo pequenas, numerosas,
dolorosas e exsudativas, representando uma fonte significativa de desconforto para os
pacientes.

A falta de diretrizes especificas para o cuidado de pacientes com EB tem sido
identificada como uma lacuna no atual panorama de assisténcia. Profissionais de
saude, especialmente enfermeiros, enfrentam dificuldades em lidar com as
necessidades especificas desses pacientes, o que pode afetar a qualidade do cuidado
prestado. Além disso, a falta de especializacdo em EB por parte de alguns profissionais
pode gerar desconfianca por parte dos pacientes e dificultar o estabelecimento de uma
relacdo terapéutica eficaz. Nesse sentido, a qualidade rara da doenca também contribui
para o aumento da ansiedade entre os profissionaisde saude, que muitas vezes se
sentem incapazes de fornecer uma assisténcia adequada. A complexidade do cuidado
necessario, aliada a incurabilidade da EB, pode levar a sentimentos de incompeténcia
e frustragao por parte dos enfermeiros, asseveram os autores.

Para superar esses desafios, Benicio et al. (2016) destacam a importancia de
uma abordagem integrada e colaborativa no cuidado aos pacientes com EB. Isso
envolve o desenvolvimento de uma terapia de relacionamento que inclua apoio

emocional, educacdo e comunicagao aberta entre pacientes, cuidadores e equipe de
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saude. A confianga mutua e o reconhecimento do papel de cada membro da equipe no
processo de recuperacao do paciente sdo fundamentais para o sucesso do tratamento.

Noutro estudo, Majeski, Ribeiro e Luvizotto (2022) apresentam uma revisao
narrativa na qual destacam que a enfermagem desempenha um papel essencial no
cuidado aos pacientescom epidermdlise bolhosa (EB), uma doenca caracterizada por
feridas crénicas na pele e mucosas que requerem cuidados especializados. A
complexidade da condicdo demanda uma abordagem abrangente e individualizada,
visando evitar complicagdes e promover o bem-estardo paciente ao longo de sua vida.
Assinalam que os profissionais de enfermagem atuam como mediadores entre a equipe
multidisciplinar, a familia e o paciente desde o inicio do tratamentoaté os cuidados de
rotina na vida adulta. Isso inclui a implementacdo de estratégias para cuidados com
a pele, banho e vestuario adequados, além de orientagcdes sobre alimentacao,
higienizagdo oral e prevencéo de bolhas.

Como cuidados praticos pertinentes ao universo da enfermagem, os autores
destacam que parte da literatura pesquisada, no contexto do banho, é recomendada a
utilizacdo de agua morna e produtos especificos para evitar danos a pele, seguido por
secagem suave com toalhasmacias. O uso de roupas de algodao sem costuras asperas
€ aconselhado para minimizar o atrito e o desconforto. A alimentacdo deve ser
balanceada, com énfase em alimentos de facil digestdoe ingestao liquida adequada para
compensar a perda de fluidos através da pele (Majeski; Ribeiro; Luvizotto, 2022) .

Os mesmos autores também apontam que os estudos levantados mostram que
€ comum que pacientes com EB desenvolvam bolhas na mucosa do es6fago e
dificuldades intestinais, requerendo intervenc¢des cirargicas para dilatacdo do es6fago e
cuidados especiais para evitar constipacdo. Além do mais A higienizacao oral deve ser
cuidadosa para prevenir traumas e infecgdes, e a assisténcia odontolégica deve ser
realizada por profissionais familiarizados coma EB. Além do mais, para Majeski, Ribeiro,
Luvizotto (2022) a prevencdo e o tratamento de novas bolhas, juntamente com os
cuidados adequados com as feridas existentes, sao aspectos fundamentais do cuidado
de enfermagem. Também a drenagem de bolhas, a aplicacdo de curativos adequados
e a manutencdo da hidratacdo da pele sdo préticas essenciais para promover a
cicatrizagdo e minimizar a dor e o risco de infecgéo.

E por fim, concluem o trabalho dizendo que a natureza rara da EB e os desafios

emocionais enfrentados pelos pacientes e suas familias, o apoio psicoldgico é crucial
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para promover a compreensdo da doencga, a autoestima e a qualidade de vida. O
acompanhamento profissional pode ajudar a enfrentar sentimentos de inseguranca e
depressao, garantindo que ospacientes possam viver com dignidade e autonomia
apesar de suas condigdes, trazendo mais seguranca. Ou seja, como parte dessa equipe
multidisciplinar no atendimento ao paciente comEB, é o enfermeiro e a enfermeira que
estdo mais préoximos dos cuidados cotidianos, também por serem profissionais dos
cuidados de manejo e utilizam protocolos adequados que d&do seguranca ao paciente.

Noutro estudo de revisdo narrativa, Aradjo et al. (2023) examinaram as
intervencdes de enfermagem voltadas para o cuidado de criancas e adolescentes
hospitalizados com epidermolise bolhosa. Os estudos elencados pelos autores
relataram desafios relacionados a disponibilidade de materiais, tratamentos e
profissionais especializados, bem como limitagbesna pratica clinica especifica para
essa condicdo. Entre as intervencdes destacadas estdo a mudanca de posicao corporal
para prevenir Ulceras de pressdo, a descontaminacdo das lesfes com solucdo de
hipoclorito e 0 uso de coberturas estéreis com acidos graxos essenciais, hidrogel e
espuma de silicone, juntamente com analgesia durante banhos e trocas de curativos.

Embora o estudo de Araujo et al. (2023) tenha identificado as principais acdes de
enfermagem para o cuidado de criancas e adolescentes com epidermdélise bolhosa,
também apontou lacunas na pratica clinica nesse contexto. Ha uma necessidade
premente de estudos especificos que fornecam evidéncias mais robustas sobre o uso
de coberturas em pacientes pediatricos com essa condicdo, bem como pesquisas
longitudinais que investiguem as praticasde cuidados e o impacto no bem-estar das
familias.

Em dltima analise, os autores comentam que € essencial que a pesquisa nesse
campo seja ampliada para fornecer uma base mais solida para as praticas de
enfermagem no cuidado de criancas e adolescentes com epidermolise bolhosa. Além
disso, € crucial que haja um enfoque no apoio psicossocial as familias e na
implementacdo de estratégias educacionais que abordem as especificidades da
condicao e os direitos dessa populacao vulneravel (Araudjo et al.,2023).

No estudo de Silva et al (2020), também uma reviséo integrativa, o levantamento
e textos analisados destacaram a importancia dos profissionais de saude no
acompanhamento das familias com criancas e adolescentes diagnosticados com

epidermdlise bolhosa (EB). E que esse mais, que esse processo aconteca a partir do
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diagnostico precoce na maternidade até o fornecimento de orientagfes personalizadas,
é fundamental garantir um atendimentomultiprofissional continuo, que abranja todas as
fases do desenvolvimento do paciente, da infancia a idade adulta. Boa parte dos artigos
elencados mostram que a falta de preparo dos profissionais médicos pode resultar em
diagndsticos tardios e encaminhamentos inadequados, comprometendo o prognostico
e o tratamento eficaz da doenca; essas consideracfes ja apresentadas ao longo do
texto, com destaque ao que disse Antunes (2023).

Diferentemente do enfermeiro, trabalho médico atua no diagnéstico, Silva et al
(2020),trouxe um trabalho de revisao de literatura realizado na Turquia constatou que
as orientacdes fornecidas pelos profissionais de saude as familias sobre o cuidado com
a EB eram frequentemente superficiais e genéricas, o que dificultava a implementacéo
pratica pelos cuidadores. Ao mesmo tempo em que considerou que o acompanhamento
regular por profissionais de saude, especialmente enfermeiros, € essencial para avaliar
as condicbes da pelee mucosas, monitorar a saude geral e oferecer suporte tanto aos
pacientes quanto as suas familias (Silva et al., 2020).

Ainda sobre o papel crucial no cuidado hospitalar e ambulatorial, realizando
procedimentos para alivio da dor, avaliagdo de infec¢des, curativos e cuidados gerais
com a pele, além de oferecer apoio emocional é o enfermeiro o profissional de qualidade
nos cuidadosdiretos com as familias de afetados com EB. E essencial que esses
profissionais estejam adequadamente capacitados para oferecer um cuidado
abrangente e de qualidade, por meio de formacao e atualizacao continuas (Silva et al.,
2020). Além disso, a producdo e divulgacdo de conhecimento na area da enfermagem
sdo fundamentais para aprimorar as praticas de cuidadoe promover o bem-estar desses

pacientes e suas familias.

A EXPERTISE DO ENFERMEIRO ESPECIALISTA EM DERMATOLOGIA

Dentre os estudo que envolvem a epidermdlise bolhosa e o papel da
enfermagem, ndo foram encontradas referéncias que associassem 0 exercicio da
enfermagem especializada em tratamento dermatologico no manejo com os afetados
por EB. Todavia, € extremamente importante considerar o lugar desse profissional e a
sua expertise no que tange ao tratamento de feridas, dentre outros acometimentos. Em
se tratando da pessoa afetada por epidermdlise bolhosa, essa especialidade dentre
tantas outras pertinentes a enfermagem vem consolidar umapratica mais apurada de
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manejo do paciente e dos cuidados com a doenca além da utilizagdo de protocolos
préprios mais adequados, ou seja, se erroneamente a enfermagem dermatoldgica é
associada a estética, € por desconhecimento do publico em geral e essa lacuna sera
preenchidacom mais estudos académicos que envolvam essa especializagéo.

Em sua formacéo, o profissional em enfermagem enfrenta uma gama de estudos
procedimentais que os auxiliardo no desempenho da profissdo, mas a dermatologia é
uma especializacdo aplicada a nivel de pos-graduacdo. Em um estudo recente,
Rodrigues e Fabri (2022) chamam a atengédo para o fato de que novos e valiosos
recursos no tratamento de feridasestdo sendo reconhecidos devido a sua capacidade
de promover cicatrizacdo e beneficios aos pacientes. Dois desses recursos sdo a
laserterapia de baixa frequéncia e a terapia fotodindmica, que demonstram efeitos
positivos desde a primeira sessao e apresentam baixa incidéncia de efeitos colaterais.

O enfermeiro especializado em dermatologia desempenha um papel fundamental
no tratamento de feridas na pele, assumindo a responsabilidade pelo acompanhamento
do processode cicatrizacdo do paciente. Baseando-se em evidéncias cientificas e em
sua competéncia profissional, o enfermeiro dermatolégico tem a habilidade de
desenvolver uma abordagem sistematizada para a assisténcia ao paciente. Portanto, €
crucial explorar mais amplamente a pesquisa sobre essa temética, a fim de aprimorar
ainda mais os cuidados prestados aos pacientescom feridas cutéaneas (Rodrigues; Fabri,
2022)

Os autores afirmam ainda que o enfermeiro especializado, devidamente
certificado, adquire competéncias para aprimorar sua assisténcia ao paciente com
feridas, inclusive realizando procedimentos como o desbridamento. No entanto, é
crucial desenvolver politicas padronizadas para este processo, embasadas em
evidéncias cientificas, a fim de garantir uma abordagem consistente e eficaz. A atuacéo
dos enfermeiros na assisténcia a feridas e no desbridamento tem demonstrado eficacia
no tratamento das lesdes, resultando em reducdo do tempo de internacdo e promocao
da cicatrizagéo.

Assim, destacam que a enfermagem desempenha um papel essencial nos
cuidados aos pacientes com feridas, sendo responsavel pela avaliacdo, diagndstico,
elaboracao e supervisao do plano de cuidados, bem como pela avaliagdo continua da
evolugdo da lesdo. Este envolvimento direto da enfermagem tem se mostrado

fundamental para alcancar os resultados desejados na recuperacdo tecidual
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(Rodrigues; Fabri, 2022).

Pereira et al. (2023) apresentaram uma revisao sistematica sobre o papel da
enfermagem dermatolégica, por meio da qual destacaram a importancia da avaliacéo
integral eindividualizada, enfatizando a interagdo entre profissional e paciente. Essa
abordagem nao selimita apenas a avaliacdo das lesdes na pele, mas também
considera as repercussfes do comprometimento cutaneo nas esferas clinica,
emocional e social e, nesse lugar € importanteconsiderar que esse profissional
preocupado com o olhar integral que rechaca uma saudebiomédica, € um aspecto
positivo para que futuramente esse profissional atue nas doencgas raras.

Os autores afirmam que essa abordagem holistica, que € justificada pela
impossibilidade de ocultar o adoecimento cutdaneo da sociedade, o que influencia a
autoimagem, a autoestima e a relacdo interpessoal. Portanto, a competéncia do
enfermeiro na area de Dermatologia requer ndo apenas habilidades técnicas, mas
também sensibilidade e disponibilidade para uma avaliacdo mais completa, visando a
promocéo do conforto e bem-estar do paciente (Pereira et al., 2023).

E essencial que o enfermeiro demonstre disponibilidade e desenvolva uma
escuta sensivel para compreender os aspectos que impactam a vida das pessoas
afetadas por afeccdes cutaneas. Isso inclui questbes que afetam a adesdo ao
tratamento, o autocuidado, a recuperacaoe, consequentemente, a qualidade de vida.
Conceitos propostos por tedricas como Henderson eKolcaba, citados por Pereira e
colaboradores (2023) enfatizam a importadncia de considerar aspectos fisicos,
psicoldgicos, socioldgicos e espirituais no cuidado ao paciente com afec¢des cutaneas,
bem como a relacédo entre conforto e cuidado. Por compreender essa complexidade,
concordamos com os dados levantados por Pereira et al (2023) quando destacam que
para proporcionar um atendimento de qualidade aos pacientes com afecg¢des cutaneas,
€ necessario desenvolver competéncias que considerem a demanda por uma
abordagem integral e resolutiva. Isso requer a mobilizacdo de diferentes recursos
cognitivos, como conhecimentos técnicos, valores éticos, habilidades de comunicacéo,
avaliacao e raciocinio critico.

Evidentemente que ndo € nossa intengcdo esgotar o assunto, nem
conseguiriamos por setratar de uma tarefa impossivel. No entanto, apesar da pouca
literatura ou nenhuma que associea enfermagem dermatolégica como um especialista

balizado para o tratamento da EB, como nocaso aqui ja destacado e de modo enfatico.
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No estudo a seguir, encontramos um Vviés realista que aproxima esse enfermeiro
especialista da necessidade do mercado. Nao pela valorizagcédo financeira, mas como
uma resposta a diversidade e complexidade das dermatopatias, uma vez que esse
universo plural evidencia a necessidade premente de uma reorganizacdo nos modelos
tradicionais de atencdo em dermatologia, abrangendo as subareas clinica, cirargica,
pediatrica,geriatrica, oncoldgica e cosmética (Brandao; Urasaki; Tonole, 2020).

A transicdo do olhar da enfermagem tradicional para uma abordagem mais
abrangente, multiprofissional e interdisciplinar é essencial para lidar com a variedade de
condicdes cutaneas, sendo o enfermeiro um componente fundamental nesse contexto,
dizem os autores. Todavia, 0s pacientes com doencas crbnicas de pele, como psoriase
eritrodérmica, artrite psoriadsica, eczema e dermatoses imunobolhosas, requerem
tratamento e cuidados especializados a longo prazo, no entanto, no contexto nacional
0 acesso a servigos especializados em dermatologia no Brasil € limitado, especialmente
nos centros urbanos.

Outro problema enfrentado por esse especialista é a escassez de unidades de
internacdo dermatologica e a falta de capacitacdo adequada dos profissionais
generalistas para lidar com afec¢des cutaneas contribuem para essa realidade
desafiadora. Além disso, a formacédo dos enfermeiros especialistas em dermatologia
muitas vezes € insuficiente, com uma énfase excessiva nos cuidados de feridas em
detrimento dos aspectos especificos da dermatologia, ou o contrario, enfatizam a
guestdo estética em detrimento das afec¢des cutdneas mais graves ou raras que
requerem maior atengao.

E evidente que uma formacédo de qualidade é crucial para garantir uma préatica
segura eeficaz na enfermagem dermatoldgica. Uma educacdo abrangente e holistica
permitiia aos profissionais lidar de forma mais competente com os desafios
apresentados pelas afecgbes cutaneas, reduzindo complicagbes e melhorando os
resultados para os pacientes. Além disso, 0s enfermeiros precisam estar preparados
para compreender ndo apenas as manifestacoes fisicasdas dermatopatias, mas também
seus impactos emocionais e sociais, pois muitas vezes 0s pacientes enfrentam
alteracfes significativas na autoimagem e autoestima devido as lesGes cutaneas
afirmam os autores.

Também consideram que diante desse cenario complexo, é fundamental que os

enfermeiros desenvolvam competéncias e habilidades adequadas para fornecer uma
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assisténciade qualidade e integral aos pacientes com afec¢des cutaneas. Isso inclui ndo
apenas conhecimentos técnicos, mas também habilidades interpessoais, capacidade
de avaliacao e raciocinio critico. Uma abordagem centrada na pessoa, que considere
ndo apenas as lesfes cutaneas, mas também o0s aspectos emocionais e sociais do
paciente, € essencial para garantir uma assisténcia completa e satisfatoria.

Portanto, € crucial investir na formacdo continua dos enfermeiros e na
atualizacdo dos curriculos dos cursos de especializacdo em dermatologia, a fim de
garantir que esses profissionais estejam adequadamente preparados para enfrentar os
desafios da pratica clinica na area dermatoldgica. Somente assim sera possivel atender
as demandas crescentes por uma atencdo integral e resolutiva, proporcionando
cuidados de qualidade e promovendo o bem-estar dos pacientes com afeccdes
cutaneas, € o ponto de vista de Branddo, Urasaki e Tonole (2020),que priorizam a
dermatologia como uma abordagem integral, mas ndo somente para feridas. Eo Norte
do estudos desses especialistas, embora o que procuramos evidenciar é que esses

enfermeiros também estejam entre as equipes multidisciplinares que tratam os raros.

CONSIDERAGOES FINAIS

Esperamos ter mostrado as caracteristica da epidermolise bolhosa (EB) como
uma condicdo dermatoldgica rara e devastadora que requer cuidados especializados ao
longo da vida. Neste estudo, que trouxe a escrita académica da literatura especializada,
evidenciamos a importancia crucial do profissional da enfermagem, especialmente da
enfermagem especializada em dermatologia, no manejo abrangente e eficaz dessa
patologia complexa. Através da andlise detalhada das contribuic6es dos enfermeiros no
tratamento da EB, € evidenteque esses profissionais desempenham um papel essencial
em todas as etapas do cuidado, desdeo diagnéstico até o acompanhamento continuo
dos pacientes e suas familias.

Nesse sentido, alguns pontos de destaque merecem um apontamento: os estudos
clinicosna literatura nacional ainda séo timidos, mas as revisdes de literatura ao menos
apontam alguns caminhos académicos que langam luzes sobre a temética e de forma
bem abrangente equalitativa; por outro lado, sobre a enfermagem especializada em
dermatologia, ou enfermagemdermatoldgica (ED) e o seu papel de especialista existem

menos estudos que os clinicos.
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Todavia, gostariamos de reconhecer frente ao que foi destacado nos estudos
levantadosque a ED desempenha um papel central no diagnéstico precoce da EB, uma
vez que esses profissionais estdo bem familiarizados com o0s sinais e sintomas
caracteristicos da doenca. Suaexpertise permite uma identificacdo mais rapida e precisa
da EB, o que é crucial para garantir intervencdes precoces e adequadas que minimizem
complicagcbes e melhorem os desfechos clinicos. Além disso, a enfermagem
dermatolégica desempenha um papel fundamental na educacdo e orientacdo das
familias sobre a EB, fornecendo informacdes claras e compreensiveissobre a condicao,
seu manejo e os cuidados necessarios.

No ambito do tratamento da EB, a enfermagem especializada em dermatologia é
responsavel pela gestdo das lesdes cutaneas e pelo fornecimento de cuidados de
feridas especializados. Esses profissionais estdo capacitados para realizar curativos
adequados, aplicar técnicas de manejo da dor, prevenir infeccbes e promover a
cicatrizacao de feridas. A especialidade e dedicacdo dos enfermeiros em dermatologia
na selecéo e aplicacéo de curativosespecificos para a EB, como coberturas estéreis com
acidos graxos essenciais, hidrogel e espuma de silicone, é fundamental para proteger
a pele fragilizada dos pacientes e facilitar o processo de cicatrizagéo.

Outrossim, a enfermagem especializada em dermatologia desempenha um papel
crucialna promocao da saude e no apoio emocional dos pacientes e suas familias.
Esses profissionais oferecem suporte psicossocial, ajudam os pacientes a lidar com os
desafios fisicos e emocionaisda EB e promovem estratégias de enfrentamento positivas.
A empatia e o envolvimento profissional que une paciente e familia nesse contexto, além
da comunicacéao eficaz dos enfermeiros especializados em dermatologia sdo aspectos
fundamentais para estabelecer uma relacao terapéutica solida com os pacientes e suas
familias, promovendo um ambiente de cuidado centrado no paciente e na familia.

Ademais, a enfermagem especializada em dermatologia desempenha um papel
indispensavel no tratamento abrangente e eficaz da epidermolise bolhosa. Seu
conhecimento especializado, habilidades clinicas e sensibilidade para com as
necessidades dos pacientes sdo essenciais para garantir cuidados de alta qualidade e
melhores desfechos para os pacientes comEB e suas familias. Investir na capacitacéo
e no desenvolvimento profissional da enfermagem especializada em dermatologia é
fundamental para garantir cuidados de exceléncia e promover uma melhor qualidade de

vida para os pacientes afetados por essa condicdo dermatologica debilitante.
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Concluimos, portanto, que embora haja um reconhecimento crescente da
importancia da enfermagem dermatolégica no cuidado de pacientes com condi¢des de
pele complexas, como a Epidermolise Bolhosa, ainda sdo necessarias mais pesquisas
para entender melhor o impacto e os beneficios dessa abordagem de cuidado
especifica. Em suma, a escassez de literatura que associa a enfermagem dermatoldgica
ao tratamento da Epidermdlise Bolhosa reflete uma combinacédo de fatores, incluindo a
raridade da doenca, falta de conscientizacdo, complexidade do tratamento, limitacdes
de recursos e a necessidade de mais estudos para preencher essa lacuna de
conhecimento.

Como fechamento, temos a consciéncia de ndo esgotar a tematica, mas
esperamos ter respondido aos objetivos propostos neste estudo, com o qual esperamos
contribuir para novos e mais detalhadas pesquisas sejam realizadas com o rigor e a

dedicacao que a tematica merece.
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ANALISE DAS ABORDAGENS UTILIZADAS NO TRATAMENTO DE MASTOCITOSE

SISTEMICA EM ADULTOS COM IDADE ENTRE 20 A 45 ANOS.

Ana Julia Paranhos da Silva’

INTRODUGAO

O objeto de estudo deste trabalho € um levantamento bibliografico disponivel
nas revistas académicas nos ultimos 5 anos sobre as abordagens utilizadas no
tratamento da mastocitose sistémica em adultos de 20 a 45 anos através de uma
revisao bibliografica sistematica qualitativa sobre os tipos de tratamentos aplicados
aos pacientes e o resultado apresentado no grupo de intervencéo, direcionando o
melhor tratamento de acordo com o quadro apresentado.

As mastocitoses sdo um grupo heterogéneo de doencas clonais dos
mastocitos, que podem estar ativados (sindrome dos mastdcitos ativados) e/ou
acumular-se nos mais diversos 6rgaos e sistemas. Estima-se que a prevaléncia desta
doenca seja de cerca de 10 casos por cada 100.000 habitantes. A etiologia destas
patologias decorre, em cerca de 95% dos casos esta relacionada com a mutacfes no
gene KIT D816V- proto-oncogene que codifica um receptor transmembranar com
funcdo de cinase de tirosina, c-kit, cujo ligando, stem cell factor (SCF), promove a
diferenciacdo, maturacao, proliferacdo, adeséo, quimiotaxia, sobrevivéncia e ativacao
dos mastdécitos e outros fenotipos aberrantes que sao descritos abrangem ainda a
expressdo andmala de CD123 e a hiperexpressao de CD203c e CD45 (9). Sua
principal caracterizada é o acumulo desordenado de mastdcitos em varios 6rgaos e €
definida como sistémica quando ocorre um aumento anormal dos mastocitos em
diferentes locais - além da pele, este acumulo ocorre principalmente nos 6rgaos:
figado, baco, linfonodos e estdbmago, podendo interferir, em alguns casos, no
funcionamento do 6rgéo no qual ocorre o acumulo e o quadro pode se agravar quando
0 aumento anormal dos mastdcitos ocorre na medula 6ssea, interferindo na producéo

de células sanguineas (14).
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Para os estudos em Doencas Mastocitarias Raras € muito importante
reconhecer a validade das abordagens de tratamento para mitigar os danos a saude
causada pela Mastocitose Sistémica, assim, esse trabalho justica-se como uma soma
aos outros estudos que buscam consolidar os efeitos positivos dos cuidados desses

pacientes de 20 a 45 anos de vida.

Ao analisar os tipos de condutas utilizadas no tratamento desta doenca rara,
sera possivel observar qual a diferenca entre as abordagens e seus respectivos
resultados, aliado a melhor estratégia de acordo com o quadro que 0 paciente
apresenta.

A pesquisa € sistematica qualitativa do tipo revisdo bibliografica cujo
levantamento de dados foi realizado através da busca em acervo cientifico utilizando
as palavras-chaves, sendo pré-selecionados segundo os critérios de inclusdo e
incluidos no trabalho segundo os critérios de excluséo.

A pesquisa para analisar as estratégias de tratamento adotadas para
Mastocitose Sistémica aconteceu através do levantamento bibliograficos nas bases
de dados: Google Académico, PubMed, Scielo, Lilacs, Biblioteca Digital Brasileira de
Teses e Dissertacdes (BDTD) e Medline . Com as palavras: "Mastocitose Sistémica",
"Doenca de Mastocitos Sistémica na fase adulta" e "Tratamento”. Nos idiomas

portugués, inglés e espanhol, entre os anos de 2019 e 2024.

MASTOCITOSE SISTEMICA.

Segundo os descritores em saude, mastocitose € definida como grupo de
transtornos causados pela proliferagdo anormal de mastdcitos em varios tecidos
extracutaneos, entre eles a medula é6ssea, figado, pancreas, linfonodos e trato
gastrointestinal e pele. A mastocitose sistémica € frequentemente observada em
adultos, mas pode ocorrer também - raramente - em criancas. Estas doencas séo

classificadas na base das caracteristicas clinicas, achados patolégicos e prognose
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(2).

A prevaléncia de mastocitose na populacao geral € dificil de determinar devido
dados limitados e/ou casos nao diagnosticados, mas estima-se que na infancia esteja
proxima de 5,4 casos em cada 1.000 criangas atendidas em clinicas de dermatologia
pediatrica e 10 casos por cada 100.000 habitantes no geral, sendo mais comuns 0s
tipos: mastocitoma, urticaria pigmentosa e mastocitose cutanea difusa. Existem
evidéncias que comprovem o0 comprometimento multiplo que podem ser
demonstradas em até 50% dos casos, dependendo dos tipos de exames feitos para
detecta-los (3). Ao contrario do que acontece nas criancas, em que o envolvimento
cutaneo ndo € um fator preditivo para a presenca de envolvimento sistémico, no adulto
a presenca de mastocitose na pele esta quase invariavelmente associada a
envolvimento sistémico, esta frequéncia é em cerca de 50% das mastocitoses
sistémicas agressivas e em menos de 50% das leucemias de mastdcitos (8).

A Mastocitose do tipo sistémica agressiva se desenvolve através do acumulo
exacerbado de mastdcito que interferem no funcionamento do 6rgédo afetado. Em
casos graves, este acumulo ocorre na medula 6ssea (na qual sado produzidas células
de sangue), ocasionando baixa producao de células sanguineas e desenvolvimento
de doencas sanguineas graves, como a leucemia de mastdcitos (LM) que
compromete até 20% dos casos e estes problemas resultantes podem ser fatais.
Reconhecer a doenca € relativamente facil se for acompanhada por um fenébmeno
cutédneo, mas as vezes apenas o aparecimento de sintomas de ativacao de mastdcitos
chama a atencdo para a doenca.

Os sintomas podem ser variados, sua aparéncia varia de individuo para
individuo, geralmente afetam varios érgdos e muitas vezes sao considerados uma
doenca alérgica. Alem de: frequéncia cardiaca acelerada, desmaio, urticaria, rubor,
nauseas, vomitos e confuséo cerebral, dor de cabeca e azia que aparecem nas crises,
a diarreia aquosa € tipica, o que prejudica muito a qualidade de vida, mas a anafilaxia
causada por picadas de insetos/picadas de vespas também pode causar uma
condicdo potencialmente fatal sem intervengdo imediata . Nesta comunicagéo
chamamos a atencdo para o fato de que a histologia de um intestino
macroscopicamente saudavel pode confirmar a proliferacdo anormal de mastocitos
durante a colonoscopia realizada durante a investigagao de diarreia aquosa de origem

nao infecciosa (13-14).
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A Mastocitose pode também estar associada a outras doencas hematoldgicas,
como por exemplo: doencas mieloproliferativas, mielodisplasia, linfoma e ndo esta
claro se os transtornos da ativacdo de mastocitos estdo e/ou podem progredir para
mastocitose sistémica ou outra forma de mastocitose e, se progredirem, quantos
pacientes sdo afetados. O diagndstico deve ocorrer com base nos sintomas
caracteristicos, nos resultados de testes laboratoriais e na diminuicdo dos sintomas
em resposta ao tratamento. Como observado na pesquisa, 0s principais tratamentos
utilizados sédo: anti-histaminicos, inibidores de leucotrienos e estabilizadores de
mastocitos (8).

Para aumentar a chance de diagndstico preciso de Mastocitose Sistémica (MS)
a OMS (2016) tem como proposta de classificacdo da doenca, descrevendo-se no
Figura 1. Desta forma fornece maiores informacdes sobre os tipos de MS para equipe
de profissionais da salde e aumentara a chance de um diagndstico que promovera
maior direcionamento para o tratamento adequado para o quadro do paciente

(evitando diagndsticos errbneos e tratamentos ineficazes para doenca).

Figura 1. Fluxograma de classificacdo das mastocitoses, segundo a OMS (2016) (7).

MASTOCITOSE SISTEMICA (MS)

. g

Indolente Latente/ Agressiva Com neoplasia Leucemia Sarcoma
(MSI) Smoldering (MS Agressiva) hematologica mastocitaria mastocitario
(MS Smoldering) associada (LM) MS
(MS ANHNM) Mastocitoma)
V V

Sem transformacéo
em leucemia Leucemia

mastocitaria mastocitaria aguda

Em transformacéo
em leucemia Le_uf:em\al
mastocitaria mastocitaria cronica

*Todas as mastocitoses sistémicas podem ter ou ndo envolvimento cutaneo e podem ou nao ser bem diferenciadas.

Fonte: Fluxograma elaborado com base na classificagdo da OMS (2016) (7).
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METODOLOGIA

Trata-se de uma revisao bibliografica sistemética qualitativa, que é um método
gue apresenta como finalidade sintetizar o resultado obtido em uma pesquisa em
acervo cientifico relacionada a questao norte do estudo (frequente em randomizados),
envolvendo também a interpretacdo dos dados organizados (5). Para manter o rigor
metodoldogico foi utilizado a recomendagédo do checklist PRISMA e o fluxograma, que
apresenta o fluxo do desenvolvimento da pesquisa e analise dos dados selecionados.

Esta pesquisa foi norteada através do objetivo de analisar os tipos de
tratamentos aplicados aos pacientes de 20 a 45 anos idade com mastocitose
sistémica e o resultado apresentado no grupo de intervencgéo, direcionando o melhor
tratamento de acordo com o quadro apresentado.

O levantamento das publicacdes foi realizado durante o periodo de Janeiro a
Maio de 2024, através da busca no acervo nas plataformas: Google Académico,
PubMed, Scielo, Lilacs, Biblioteca Digital Brasileira de Teses e Disserta¢des (BDTD)
e Medline. Foi utilizado os seguintes descritores: “Mastocitose Sistémica” , “Doenca
de Mastocitos Sistémica na fase adulta” e "Tratamento”. Utilizando como critérios de
pré-selecdo para inclusdo de material: pesquisas que tivessem como palavras-chave
um ou mais descritores; artigos escritos em portugués, inglés e espanhol; estudos
referentes a pessoas com de 20 a 45 anos de idade; estudos referentes a mastocitose
sistémica; publicados nos ultimos 5 anos (2019 até 2024). Dando seguimento a
triagem, foi realizado a selecédo de artigos utilizando os critério de excluséo, sendo
eles: artigos duplicados e com texto similar; artigos cujo texto completo nao foi
identificado; artigos referentes a outro tipo de mastocitose; publicagcdes que nao
atendem ao objetivo; artigos do tipo revisao bibliografica; selecionando desta forma 8
artigos como amostra final deste estudo.

Na etapa de andlise, os dados extraidos das amostras foram analisados e
discutidos de acordo com os autores selecionados, sendo sintetizados e comparados
os tipos de tratamento utilizados. Os resultados foram apresentados em forma de

quadros e discutidos em duas categorias apresentados posteriormente.

DISCUSSAO E RESULTADOS

A busca pela amostra resultou em 409 artigos encontrados, dentre estes, foi
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utilizado como; selecionado desta forma 121 artigos. Dentre estes, foram pré-
selecionados 50 artigos, segundo os critérios de exclusdo. Sendo selecionados
apenas 15 amostras para serem lidos na integra e utilizadas 8 pesquisas para o
estudo. O processo de selecdo dos artigos esta descrito a seguir em forma de
fluxograma (Figura 2).

Figura 2. Fluxograma de todo caminho percorrido para sele¢do dos estudos primarios ajustados do

Preferred Reporting Items for Systematic Review and Meta-Analyses - PRISMA.

Fluxograma PRISMA 2020 para novas revisdes sistematicas que incluiram pesquisas em bases de dados, registros e outras fontes

Identificagao de estudos a partir de bases de dados e registros

|
s

Referéncias identificadas em:
Total (n =409)
Google Académico {n =131}
SCiELO (n=3)
PubMed (n =3)
Outras (n= 272)

Referéncias removidas antes do

processo de selegao
Duplicidades {n = 86)
Registros classificados como
inelegivess por ferramentas
n=6)
Fora do cntério de incuséo
{n=196)

Referénclas Incluldas para
avaliagdo por texto completo
{n=121)

Referaéncias excluidas
(n=71)

Referéncias incluidas para
avaliagdo por lexto completo
{n=50)

Referéncias cujo texto completo
nao fol identificado

(n=235)

Referéncias avaliadas por texto
completo
{n=15)

Referéncia excluidas (n= 20):
Quilro lipo de Mastocitose (n = B)

Taxto similar (n = 7)
Revisao de literalura {n = 5)

Estudos incluidos na revisio
(n=8)

Inclusdo

2
doi: 10.1136/bmj.n71

Fonte: Fluxograma elaborado com base nos artigos encontrados em base de dados (2024).

Para a analise dos dados, utilizou-se um instrumento especifico que contempla
informacdes sobre: autor,codigo e titulo do artigo, ano de publicacdo, objetivo,
resultado, conclusdo, nimero de orem na referéncia.Observou-se que o maior nimero
de publicacdes se deu a partir do anos de 2023 , totalizando 4 artigos e 2 sendo
referentes ao ano de 2024.

age MJ, McKenzie JE, Bossuyt PM, Boutron |, Heffmann TC, Mulrow CD, et al. A declarag3o PRISMA 2020: uma diretriz atualizada para relatar revisdes sistematicas. BMJ 2021;372:n71
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Quadro 1. Sintese de busca pela biblioteca Virtual, entre os anos de 2019 a 2024, Jacarei/SP, 2024.

AUTOR CODIGO E TITULO | ANO OBJETIVO
Gemelli, H.; et al. Al- Mastocitose: Um | 2019 Relatar o caso
relato sistémico. de um paciente
jovem portador
de mastocitose
sistémica.
Moura, A. A2-Anafilaxia 2020 Orientar
L.; et periparto recorrente clinicamente sobre
al. como manifestagcéo caso de uma
de mastocitose paciente com MS
sistémica. apresentando
anafilaxia .
SILVAL.J.M,, etal. A3- Mastocitose 2023 Relatar um caso de
Sistémica em mastocitose
paciente com sistémica
sintomas diagnosticada a
partir
gastrointestinais . da investigacao de
sintomas
gastrointestinais e
de sindrome
hipereosinofilica.
Heiter, A4-Antibody-Based 2023 Indicar opgOes de
A.; et and Cell Therapies tratamento para
al. for Advanced pacientes com MS
Mastocytosis: agressiva
Established and resistente a
Novel Concepts. medicamentos
direcionados ao
KIT (medicamentos
baseados em
anticorpos e
terapias de
erradicacéo de
células-tronco).
SZEPESI, A.; et al; A5- Diagnostic 2024 Indicar a

challenges in
systemic
mastocytosis with
gastrointestinal
symptoms.

importancia da
realizacdo de
biopsia intestinal
em casos de
diarreia aquosa de
origem néo
infecciosa, mesmo
guando o quadro
macroscopico do
intestino parece
normal, pois a
avaliacdo
histologica da
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amostra pode
comprovar
infiltracéo
mastocitaria.

GROSKA, A.; et al. A6-Genome-Wide 2023 Analisar perfis de
DNA Methylation metilagdo do genoma
and Gene para identificar regides
Expression in diferencialmente
Patients with metiladas (DMRs) em
Indolent Systemic pacientes com
Mastocytosis. mastocitose em

comparagao com
individuos saudaveis,
bem como os genes
localizados nessas
regides reguladoras.
PARDANANI, A7- Systemic 2023 Analisar a
Animesh. mastocytosis in prevencao de
adults: 2023 update filaxia/controle  de
on diagnosis, risk sintomas/tratamento
stratification and de pacientes com
management. MS.
AKIN, C; et al. A8-New Insights 2024 Atualizagéo de

into the
Pathogenesis of
Mastocytosis:

conceitos sobre
genética, etiologia e

Emerging Concepts in
Diagnosis and
Therapy.

patologia da
mastocitose, com
énfase em critérios
diagnésticos e
novos

conceitos de

tratamento

Fonte: Dados da pesquisa (2024).
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Quadro 2. Apresentagéo dos desfechos analisados e as principais contribuigdes apresentadas.

CcODIGO RESULTADO CONCLUSAO REFERENCIA
Al A importancia do A dificuldade no 4
trabalho conjunto tratamento de
entre especialidades transplante de
médicas, sendo que por meio de medula devido a
lesBes de pele diagnosticou-se necessita de
uma doenga mastocitaria compatibilidade
sistémica de tratamento complexo entre doador —
e com seguimento hematol6gico receptor.
por tempo indeterminado.

A2 O tratamento com omalizumab Necessidade de 10
parece diminuir os episédios em haver um alto
doentes com anafilaxias indice de suspeicao
recorrentes. A obrigatoriedade da clinica de MS nos
medicdo da triptase sérica basal casos de reacfes
perante uma anafilaxia que, anafilaticas graves
aliado ao despiste de e a necessidade de
envolvimento sistémico quando acompanhamento
do diagnéstico de mastocitose precoce por
cutanea, poderia ter equipes
evitado/minimizado o segundo multidisciplinares.
episddio de anafilaxia no
paciente estudado.

A3 A doencga pode acometer trato O tratamento em 12
gastrintestinal, apresentando-se adultos deve ser
com sintomas que incluem individualizado,
nauseas, vomitos, diarréia, pirose considerando o
e colicas abdominais. Além disso, perfil de sintomas
pode cursar também com apresentado pelo
sintomas constitucionais, paciente. Nos
neurolégicos, cardiovasculares e guadros avancados,
Osseos. é possivel

considerar o uso de
agentes como
cladribina,
(peg)-interferon,
quimioterapia e
até inibidores de
tirosina quinase.

Ad O tratamento pos transplante de As terapias 7
médula com uso de direcionadas as
medicamentos direcionados ao neoplasicas
KIT com o objetivo de suprimir residuais, incluindo
doenca residual minima (NSC o transplante
residual) e pode manter a medular e
sobrevida livre de doenca (isto abordagens
pode ser especialmente baseadas em
importante para anticorpos, sao

armas
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pacientes com KIT D816V+).

essenciais para
tratar pacientes
com MS agressiva
resistente a
medicamentos. H&
também esperanca
de que novas
terapias dirigidas
contra neoplésicas
residuais melhorem
ainda mais a
sobrevivéncia com
MS agressiva em
um futuro proximo.

A5

Se a diarreia aquosa de origem
nao infecciosa em paciente com
mastocitose sistémica nao
responder aos agentes
sintomaticos introduzidos, ou se
responder mas reaparecer
durante o tratamento, deve surgir
a suspeita de infiltracéo intestinal,
portanto, apesar do negativo
imagem macroscopica, é
necessaria a coleta de amostra e
seu processamento
imuno-histoquimico (triptase,
CD117), além da coloragédo HE
de rotina.

O tratamento foi
direcionado da
doenca positiva para
mutacéo C-Kit que
afeta multiplos
6rgaos (pele,
intestino, 0ssos) e
com inibidor de
tirosina quinase
para o paciente.
N&o foram utilizadas
dieta isenta de
lactose e tratamento
probiético
introduzido ex
juvantibus

13
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A6

As alteracOes epigenéticas sao
responsaveis por regular a
expresséo de genes que néo
modificam a sequéncia do DNA .
Em geral, aceita-se que a
metilacdo do DNA inibe a ligacéo
de fatores de transcricéo ,
regulando negativamente a
expresséo génica .
No entanto, até o momento,
pouco se sabe sobre os fatores
epigenéticos que levam ao
aparecimento clinico da
mastocitose
. Portanto, é essencial identificar
possiveis preditores epigenéticos
, indicadores de progressao da
doenca e sua ligagdo com o
quadro clinico para estabelecer
um manejo adequado e uma
estratégia terapéutica.

Foi encontrado um contetdo

significativamente menor do

marcador de

hidroximetilacdo (5-hmC) no

DNA sanguineo de

pacientes com mastocitose

em comparagao com

individuos saudaveis.
A andlise da variacao da
metilagdo no presente estudo
identificou regides
diferencialmente metiladas
(DMRSs) e regides co-metiladas
estabelecidas (CMRs) diferindo
em

O estudo
estabeleceu que
pacientes com
mastocitose
demonstram
alteracdes em seu
metiloma, que
poderiam ser mais
exploradas
mecanisticamente
e como marcadores
prognésticos. Sao
necessarios mais
trabalhos,
especialmente em
relagdo as sub
variantes da
doenca, para
identificar ligacdes
entre o estado de
metilacdo e os
sintomas.

A identificacdo dos
padrdes de
metilagédo que
afetam a expresséo
génica também
pode ser importante
na mastocitose e
poderia
potencialmente
oferecer valor
preditivo como fator
prognaostico, com

termos de niveis de metilacdo
entre os grupos comparados.Os
genes afetados pela doenca que
identificamos estédo
predominantemente envolvidos
na formacao de componentes
celulares, transducéo de sinal,
processos de desenvolvimento
de organismos multicelulares e
regulacéo positiva da expresséo
génica.

consequente

impacto na terapia
individual e no
manejo da doenca.
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A7

O avapritinibe é um inibidor de
guinase de molécula pequena
que seletivamente inibe mutantes
de alca de ativacao do KIT,
incluindo KITD816V, em
concentracdes subnanomolares.
O avapritinibe também inibe a
mutacéo analoga no PDGFRA, ou
seja, D842V, observada em
tumores estromais
gastrointestinais refratarios ao
imatinibe (GIST). A droga parece
altamente seletiva com atividade
inibitéria limitada fora das
quinases KIT e PDGFRA e
mostrou atividade terapéutica em
murinos.

Os inibidores de
tirosina quinase
(TKI) que visam
seletivamente o KIT
mutante mostraram
revers@o de danos a
6rgados com
diminuicao
acentuada, como o
potencial para
remissao molecular
KITD816V -
frequéncia alélica
variante (VAF),
sugerindo a
possibilidade de
efeito terapéutico
modificador da
doenca, também
sugerem melhora
significativa nos
sintomas e nas
medidas de
qualidade de vida.

10

A8

Os pacientes com MS possuem
risco de osteopenia, sendo
indicado durante o tratamento:
reduzir o peso (em caso de
obesidade), a evitar a inatividade
fisica e a corrigir a deficiéncia de
vitamina D. Mesmo quando o
nivel de vitamina D esta dentro da
normalidade, os pacientes devem
tomar vitamina D profilatica.
Também é importante evitar o
tratamento prolongado com
corticosterodides pacientes com
sintomas resistentes do trato Gl,
pode ser administrado um
inibidor adicional da bomba de
prétons. Um desafio especial é o
tratamento de formas graves de
anafilaxia.

O uso de inibidor da
tirosina quinase
(como avapritinib)
pode levar a uma
correcao ou
melhoria da
osteoporose em
pacientes com MS.
Nesses pacientes, é
indicado o
tratamento com
bifosfonato ou
inibidor de RANKL
além de
tratamentos
antineoplasicos
especificos.
Geralmente, esses
pacientes sao
pacientes de alto
risco e candidatos a
terapias mais
intensivas, incluindo
corticosteroides,
imunoterapias (no
caso de alergia ao
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veneno de
Hymenoptera),
anticorpos anti-IgE
e provisdo para
autoadministragao
de epinefrina
guando ocorrer

anafilaxia.

Fonte: Dados da pesquisa (2024).

Os estudos apresentados versam sobre as intervengdes medicamentosas e
transplante de medula 6ssea, indicando também sobre a ag¢do dos inibidores de
tirosina quinase remissao molecular KITD816V - frequéncia alélica variante (VAF).

Os artigos A2 e A8 apontam o desafio em casos graves de anafilaxia, A2 aponta
como intervencao o uso de omalizumabe como forma de evitar futuras reacdes, ja o
A8 aponta como intervencdo o uso de epinefrina em caso de choque anafilatico.
Porém estes artigos néo referem causas de anafilaticas ou formas indiretas de evitar
episodios (evitar contaminacdo cruzadas, evitar alimentos alergénicos, uso de
produtos hipoalergénicos).

As pesquisas A3 e A5 referem sobre transtornos gastrointestinais relacionados
a MS, o terceiro artigo aponta sobre o uso de cladribina-interferon, inibidores de
tirosina quinase e quimioterapia (em quadros avancados). Ja o quinto artigo refere
sobre 0 uso de probidtico ex juvantibus, dieta com lactose e inibidor de tirosina
quinase. O A5 foi 0 Unico artigo analisado que utiliza probi6tico na intervencao e relata
sobre a dieta utilizada pelo grupo de amostra (dieta ndo isenta de lactose).

O Al e A4 abordam sobre o transplante de medula éssea, apés este tipo de
intervencao pode manter a sobrevida livre de MS, em especial com pacientes com KIT
D8 16V+, porém como referido no Al, a necessidade de compatibilidade entre doador-
receptor dificulta este tipo de tratamento.

O artigo A6 aponta que as alteracBes epigenéticas sado responsaveis por
regular a expresséo de genes que nao modificam a sequéncia do DNA, a metilacao
do DNA inibe a ligacdo de fatores de transcricdo, regulando negativamente a
expressao génica. O A7 aponta que este tipo de erro de metilagdo pode ser corrigido
através do uso de inibidores de tirosina quinase (no artigo foi mencionado o
avapritinibe) que visam seletivamente o KIT mutante mostraram reversao de danos a

orgdos com diminuicdo acentuada, como o0 potencial para remissdao molecular
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KITD816V - frequéncia alélica variante (VAF), sugerindo a possibilidade de efeito
terapéutico modificador da doenca, também sugerem melhora significativa nos
sintomas e nas medidas de qualidade de vida. No entanto, os dois artigos n&o referem
sobre os fatores epigenéticos que levam ao aparecimento clinico da mastocitose e se
0 meio ao qual o paciente esta exposta influéncia na expressao KITD816V. Portanto,
€ essencial identificar possiveis preditores epigenéticos.

A pesquisa tem como resultado que 4 artigos indicando o uso de inibidor de
tirosina quinase (A3,A5,A7,A8); 1 artigo indicando sobre o uso de omalizumabe (A2),
uso de probidtico ex juvantes (A5); 1 artigo indicando sobre a suplementacédo de
vitamina D de maneira profilatica, perda de peso, evitar inatividade fisica , inibidor de
bomba de protons, tratamento com bisfosfonato (A8);2 artigos indicando transplante
de medula 6ssea (A1, A4),1 artigo indicando cladribina e quimioterapia (A3).

Os artigos da pesquisa nao referem se ha influéncia ou acdo do meio ao qual o
paciente esta exposto. Referem sobre os inibidores de tirosina quinase, mas nao foi
informado se o grupo de intervengao preciso de dieta com alimentos baixo em tirosina
e fenilalanina. Somente o A8 mencionou a dieta a qual o grupo de amostra foi
submetido, referindo sobre a ndo isenta de lactose, porém sem maiores informacdes

sobre a matriz alimentar da amostra e se influenciou no resultado da pesquisa.

CONSIDERAGOES FINAIS

Ao longo deste estudo, investigou-se os tipos de tratamentos e abordagens
utilizadas no tratamento de mastocitose sistémica, porém foi observado que os
estudos ndo apontam se o meio ao qual o paciente é exposto influencia na efetividade
do tratamento ou altera os resultados das abordagens utilizadas.

Os artigos apontam que o uso de inibidor da tirosina quinase como abordagem
medicamentosa no tratamento porém ndo apontam se € necessario que ocorra a
diminuicdo de ricos em tirosina e fenilalanina da dieta ou se ha necessidade deste
tipo de intervencéo na dieta..

A pesquisa sinaliza que MS tem causa genética, porém nao informam se existe
possibilidade de tratamento epigenético. Deixando lacunas sobre a atuacdo de
intervencbes de modulagcdo génica e silenciamento de gene, informando que existe
erro na metilacdo na Metilagdo porém néo informando sobre o tratamento.

Concluindo que sera necessario novas pesquisas para investigar se 0 meio ao
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gual o paciente esta exposto influencia de algum modo na efetividade do tratamento

no qual é submetido, desta forma identificar novos alvos terapéuticos.
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CONTRIBUICOES DA TERAPIA OCUPACIONAL NO TRATAMENTO DE
PESSOAS COM DOENCAS RARAS

Camilla Natasha Floriano Ferreira
Livia Patricia Aradjo dos Santos

INTRODUCAO

Segundo o Ministério da Saude (2022), as Doencas Raras sao um conjunto diverso
de condi¢Bes patoldgicas geralmente crénicas, de baixa frequéncia na populacdo em geral
gue, quando agrupadas, tornam-se expressivas em termos de contingente de pessoas
afetadas. Como apontado pela portaria GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de 2014, em seu
artigo 3°, sdo consideradas doencas raras aquelas que afetam até 65 pessoas em cada
100 mil individuos, ou seja, 1,3 pessoas a cada 2 mil individuos.

Estima-se que existam, de acordo com a European Medicines Agency (EMA), entre
6 mil e 8 mil doencas raras documentadas, algumas com ocorréncia restrita a grupos
familiares ou individuos, sendo consideradas ultrarrara (Brasil, 2022). Comumente, as
doencas raras sao crdnicas, progressivas, degenerativas e até incapacitantes, podendo
afetar a qualidade de vida das pessoas e de suas familias (Brasil, 2024).

As necessidades assistenciais das pessoas ou familias acometidas por estas
doencas sdo complexas em termos de diagndstico, tratamento e acompanhamento (Brasil,
2024). Sabe-se a importancia e necessidade das pessoas com doencas raras estarem
inseridas em todos os niveis dos servicos de saude, da promocédo a reabilitacdo, sendo
acompanhadas por equipe interdisciplinar, sendo o terapeuta ocupacional um dos
profissionais habilitados para este cuidado.

Desse modo, o presente trabalho tem como objetivo descrever as possiveis
contribuicdes da Terapia Ocupacional no tratamento de pessoas com doencas raras,
levando em consideragao a literatura cientifica especifica encontrada nas bases de dados
utilizadas para a construgéo desse estudo.

Para contextualizagdo e na tentativa de atingir o objetivo descrito, este estudo sera
dividido em secdes. A primeira abrange definicdes, perspectivas atuais e revisdo da
literatura sobre as doencgas raras e a contribuigdo do terapeuta ocupacional; a segunda

apresenta a metodologia utilizada para a constru¢do do estudo; e a terceira, aponta os
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resultados e discussao acerca do levantamento da literatura, seguido das consideragdes
finais.

DOENCAS RARAS E A CONTRIBUIC}AO DO TERAPEUTA OCUPACIONAL: uma
revisao de literatura.

Compdem o grupo de doencas raras anomalias congénitas, os erros inatos do
metabolismo, os erros inatos da imunidade, as deficiéncias intelectuais, entre outras
doencas. Nao se tem conhecimento exato no nimero de doencas raras, porém, estima-se
gue 80% (oitenta por cento) delas séo decorrentes de fatores genéticos, e as demais advém
de causas ambientais, infecciosas, imunolégicas, entre outras. Outras etiologias também
podem estar associadas, como os fatores nutricionais, os medicamentos e 0s agentes
teratogénicos (Brasil, 2022) e (Brasil, 2024).

As Doencas Raras sado caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e
sintomas que variam de doenca para doenca e de pessoa para pessoa acometida pela
mesma condi¢do, e manifestacdes relativamente frequentes podem ser confundidas com
doencas comuns, dificultando o seu diagnostico, causando elevado sofrimento clinico e
psicossocial, tanto para o usuéario quanto para seus familiares (Brasil, 2014).

Em relacédo ao diagndstico das doencas raras, este € dificil e demorado, o que leva
0s pacientes a ficarem meses ou até anos visitando inimeros servicos de salde, sendo
submetidos a tratamentos inadequados, até que obtenham o diagnéstico definitivo (Brasil,
2024).

A identificacdo e diagndstico precoce de uma doenca rara permite que acles
adequadas sejam adotadas pelas equipes de saude, reduzindo o risco de intercorréncias
graves ou melhorando o progndstico e a expectativa e qualidade de vida das pessoas
afetadas (Brasil, 2022).

Dito isso, tem-se percebido em diversos paises estratégias e investimentos em
acOes de prevencdao, triagem neonatal ou de capacitacédo para identificacdo de sinais de
alerta, envolvendo as equipes de atencao primaria e as equipes de servi¢cos especializados,
conforme a necessidade dos casos. (Brasil, 2022). Sabe-se que para dar suporte a um
individuo que possui uma doenca rara € necessaria a atuacdo de uma equipe
interdisciplinar, e dentre os profissionais que compdem essa equipe, esta o terapeuta
ocupacional.

O terapeuta ocupacional possibilita a autonomia e a independéncia do individuo na

realizagéo de atividades e papéis significativos em casa e na comunidade. Atua na intengéo
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de facilitar e melhorar o desempenho ocupacional dos usuarios em suas ocupagdes, que
sao distribuidas em 9 categorias, sendo elas, atividades de vida diaria (AVD's), atividades
instrumentais de vida diaria (AlIVD's), gestdo de saude, descanso e sono, educagéo,
trabalho, brincar/jogar, lazer e participagéo social, e em cada grande categoria de ocupacéo
outras pequenas ocupacoes especificas estdo inseridas. Seu objetivo versa também em
permitir que os cuidadores apoiem e supervisionem o paciente nas atividades diarias,
considerando seu proprio bem-estar (Associagdo Americana de Terapia Ocupacional,
2020).

O Conselho Federal de Fisioterapia e Terapia Ocupacional (Coffito, s.d.) define a
terapia ocupacional como uma “profissao de nivel superior voltada ao estudo, a prevencéao
e ao tratamento de individuos com alteracBes cognitivas, afetivas, perceptivas e
psicomotoras, decorrentes ou nao de disturbios genéticos, traumaticos e/ou de doencas
adquiridas”. Bem como, beneficiando pessoas de todas as faixas etarias e que tenham
alguma limitacdo ou incapacidade ao realizar atividades do dia a dia (Coffito, s.d.)

De acordo com Associacdo Americana de Terapia Ocupacional (Associacao
Americana de Terapia Ocupacional, 2020), a pratica da Terapia Ocupacional é definida
como a utilizacdo terapéutica de ocupacdes da vida cotidiana com pessoas, grupos ou
populacdes com objetivo de reforgar, realizar ou possibilitar a participacdo em atividades
significativas. A realizacdo e o engajamento nas ocupacfes sdo primordiais para a saude,
identidade e sentido de competéncia de uma pessoa, grupo ou populagédo, tendo um
significado e valor particular para cada um que executa (Associacdo Americana de Terapia
Ocupacional, 2020).

Para a Terapia Ocupacional, as ocupac®es referem-se as atividades diarias que as
pessoas realizam como individuos, em familias e com comunidades para preencher tempo
e trazer sentido e propoésito a vida. As ocupagfes incluem atividades que as pessoas
precisam, querem e se espera que fagam (Associagcao Americana de Terapia Ocupacional,
2020).

Com isso, ao se deparar com uma pessoa acometida por alguma enfermidade e/ou
dificuldades na execucédo de alguma ocupagédo, oS terapeutas ocupacionais avaliam,
selecionam e estruturam intervenc¢des baseadas nas avalia¢gdes do individuo na realizagéo
de suas ocupac0Oes do dia a dia.

De acordo com o estudo de Campos e Toldra (2019), a intervencéo da TO na

esclerose multipla se deu em intervencées com objetivos de criacdo de adaptacdes como
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auxilio na pratica de atividades de vida diaria (AVD) e atividades instrumentais de vida
diaria (AIVD); orientacbes sobre fadiga através de programas educativos sobre
conservacao de energia; orientacdo sobre a reducdo do risco de queda; estratégias para
minimizar as alteragdes de sensibilidade e melhora da destreza manual; gerenciamento
dos sintomas, para maximizar a independéncia e seguranca na realizacdo das AVD e
intervencdes ligadas ao trabalho, lazer, educacéo e participacéo social.

Corroborando com a literatura descrita e os estudos encontrados, Pereira et. al.
(2022), afirmam que o Terapeuta Ocupacional € um dos profissionais integrantes da equipe
multidisciplinar, que trabalha com atividades que alinhadas otimizam o desempenho
funcional do paciente, com o propésito de auxilid-lo frente as suas demandas pessoais,

sociais e de seu ambiente de trabalho.

Essas atividades podem ser classificadas em autocuidado, mobilidade funcional,
atividades domeésticas, trabalho remunerado ou ndo, atividades de lazer, dentre
outras. Seu papel consiste também em permitir que os cuidadores apoiem e
supervisionem o paciente nas atividades diérias, considerando seu proprio bem-
estar. (Oliveira et. al. 2022)

Além de atendimentos direcionados as pessoas acometidas com a doenca, também
séo realizadas orienta¢cOes aos familiares quanto a dispositivos de tecnologia assistiva que

poderiam auxiliar na execuc¢éo de suas atividades.

METODOLOGIA

Para o presente estudo, realizou-se uma revisdo narrativa de literatura, que se
caracteriza por uma maneira abrangente de consulta aos estudos e pesquisas publicados,
sem a necessidade de seguir protocolos rigidos como em outros tipos de revisdes (Batista;
Kumada, 2021). Cordeiro et al. (2007) evidenciam que neste tipo de revisao, a busca das
fontes nao é pré-determinada e especifica, e que a selecdo dos estudos se da através da
analise pessoal do autor, o que predispde uma grande interferéncia da percepgao subjetiva.
Dessa maneira, o estudo em questdo pretende apresentar o atual panorama das
publicagdes acerca das contribuicbes da Terapia Ocupacional no tratamento de pessoas
raras.

Para Ribeiro (2014, p. 676), trata-se de “uma revisao qualitativa que fornece sinteses
narrativas, compreensivas, de informagao publicada anteriormente”. Segundo o autor:
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As revisfes narrativas ndo informam as fontes de informacgéao utilizadas, o método
de busca das referéncias, nem os critérios utilizados na avaliagdo e selegao dos
trabalhos. Sao, basicamente, analises da literatura publicada em livros, artigos de

revista impressas ou digitais [...]. (Ribeiro, 2014, p. 676-677).

RESULTADOS E DISCUSSAO

Em conformidade com o exposto, o terapeuta ocupacional € um profissional
qualificado que se dedica ao estudo da ocupagdo humana e intervém na prevencao,
cuidado ou tratamento de pessoas e grupos que enfrentam desafios cognitivos,
emocionais, perceptivos, psicomotores e sociais, independentemente de serem causados
por disturbios genéticos, traumas ou doengas adquiridas. Seu objetivo € promover a
autonomia, independéncia, integracdo e participacdo social de seus clientes. (Lins e
Gomes, 2019)

Dessa forma, o terapeuta ocupacional realiza o plano terapéutico com base nas
demandas que observa ou que sao trazidas pelo paciente. Uma das etapas para a
construgéo do processo terapéutico é a avaliagdo. Segundo Mazak et. al.(2021), na terapia
ocupacional a avaliagdo abrange todas as fases, desde o inicio até o término de uma
intervencao. Esse processo avaliativo € abrangente e continuo, envolvendo a coleta e

interpretacao das informagdes essenciais para o planejamento da abordagem terapéutica.

A terapia ocupacional ao intervir com o paciente que possui alguma doenga rara, a
exemplo da Doencga Marchiafava-Bignami- DMB, tem seu foco em exercicios fisicos ligados
as fungdes neuromusculoesqueleticas e movimento, treino da fungdo manual e escrita
funcional, treino das AVDs e AIVDs, intervengao ligada ao lazer, prescricdo e treino de
recursos e dispositivos de tecnologia assistiva e orientagbes familiares. A terapia
ocupacional possibilita a estes pacientes desempenharem atividades e papéis
significativos, como: autocuidado, mobilidade funcional, atividades domésticas, trabalho

remunerado ou ndo, atividades de lazer, dentre outros (Oliveira, 2022).

Adicionalmente, a terapia ocupacional pode desempenhar um papel crucial na
atencdo ao paciente com doenga rara em ambiente hospitalar. Pereira et al. (2020)
destacam que a intervengao do terapeuta ocupacional em contextos hospitalares pode

favorecer a manutencao das atividades cotidianas, o aprimoramento de capacidades e
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habilidades, a redugao de reinternagcdes e do tempo de internagéo, além de diminuir as
complicagbes associadas as doencas. Essa abordagem busca atenuar os impactos na
funcionalidade e ajudar na superagao das dificuldades por meio de estratégias como a
realizagdo de atividades e ocupacgdes significativas e prazerosas, adaptagdo ambiental,

organizacao da rotina e apoio para manter a participagao social.

Consoante a isto, a terapia ocupacional pode desempenhar um papel fundamental
ao promover um maior envolvimento nas atividades diarias e instrumentais de vida diaria,
estimular as fungdes cerebrais e motoras, identificar e mitigar barreiras arquiteténicas no
ambiente, facilitar o desenvolvimento de habilidades motoras, e fomentar a socializagao,

entre outros beneficios. Visando promover a autonomia e independéncia do individuo.

CONSIDERAGOES FINAIS

Considera-se que este artigo conseguiu alcancar seu objetivo inicial de expor as

contribuigcdes da Terapia Ocupacional no tratamento as pessoas com doencas raras.

Pode-se afirmar que o profissional de Terapia Ocupacional auxiliar na realizagao e
engajamento nas seguintes atividades: independéncia nas atividades da vida diaria e nas
atividades instrumentais de vida diaria, estimulagdo sensorial; estimulagdo cognitiva;
promoc¢ao das habilidades motoras; interagao; adaptagcao do ambiente domiciliar, trabalho
ou escola, ajuste no tempo de descanso e sono, participagao social, prescrigao e treino de

recursos e dispositivos de tecnologia assistiva, orientagdes familiares, entre outros.

Destaca-se a escassez de artigos que abordem especificamente a terapia
ocupacional no contexto das doengas raras. Diante dessa lacuna, ressaltamos a
necessidade de realizar novos estudos sobre esse tema. E evidente que os profissionais
de terapia ocupacional tém um papel relevante a desempenhar nesse campo e podem
oferecer contribuigdes significativas para o avango do conhecimento e a melhoria do
cuidado aos pacientes com doengas raras.
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COMUNICAGCAO E EMPATIA NO CUIDADO DE PACIENTES COM DOENGAS
RARAS: a escuta ativa como estratégia eficaz de humanizagao no contexto da
epidermolise bolhosa

Ruth Pollyane Maciel Ferreira’

INTRODUGAO

As doencas raras (DRs) sdo condicdes médicas que afetam um pequeno
namero de pessoas em comparacdo com doencas mais comuns, com algumas
afetando apenas centenas de pessoas em todo o mundo. Os Estados Unidos, por
exemplo, definem doenca rara como aquela que acomete 66/100.000 habitantes; na
Europa, o termo passa a ser usado para as doencas que acometem 50/100.000
habitantes; e, de acordo com a definicdo dada pela Portaria GM/MS n° 199, de 30 de
janeiro de 2014 (Brasil, 2022), sdo doencas raras aquelas que afetam até 65 pessoas
em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos.

Existem milhares de doencas raras, algumas genéticas e outras adquiridas, e
o diagnéstico, bem como o tratamento, podem ser complexos devido a falta de
familiaridade dos médicos com essas condicbes, tendo em vista a sua baixa
prevaléncia e escassez de tratamentos especificos. Cada doenca rara afeta um
numero limitado de pessoas. Segundo dados do Ministério da Saude (BRASIL, 2013),
existem entre 6.000 a 8.000 tipos diferentes de DRs em todo o mundo. O nimero de
pacientes afetados por uma DR pode chegar a 30 milhdes de pessoas na Europa e
25 milhdes na América do Norte, com prevaléncia na populagdo em torno de 6 a 8%.
No Brasil, estima-se que ha entre 13 e 15 milhdes de pessoas com alguma DR, dentre
elas, aproximadamente 0,01% com Epidermélise Bolhosa (EB).

A EB é uma condicdo médica muito rara e debilitante que compromete a
integridade da pele e das membranas mucosas, resultando em bolhas doloridas e
feridas que necessitam de cuidados delicados e especializados. A EB ilustra
perfeitamente o contexto das DRs, caracterizado pela baixa prevaléncia,

complexidade clinica e impacto significativo na qualidade de vida.

" Graduada em Enfermagem, pos-graduanda em Doengas Raras (UNIESP). Contato:
ruthpollyane@gmail.com
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Pacientes com DRs frequentemente enfrentam desafios significativos na
comunicacdo com profissionais de saude, que podem nao estar familiarizados com

as particularidades dessas condigdes.

Concernente a isso, estudos associados a pratica tém demonstrado os
inimeros beneficios da escuta ativa, que se mostra imprescindivel inclusive no campo
da EB, sendo crucial para o diagndéstico, intervencédo e o manejo, dado que a raridade
dessa doenca frequentemente é acompanhada pelo desconhecimento.

O objetivo desta revisdo de literatura €, avaliar e sintetizar as evidéncias
cientificas atualmente disponiveis, relacionadas a comunicacdo e empatia como
recursos fundamentais para a humanizacdo em saude no contexto das DRs, em
particular a escuta ativa, como estratégia de grande relevancia, mas frequentemente
negligenciada no atendimento a pacientes com EB. Além disso, busca-se fornecer
recomendacdes claras e baseadas em evidéncias para orientar os profissionais de
saude no acompanhamento clinico/terapéutico de individuos afetados por essa

doenca rara e complexa.

ESCUTA ATIVA: empatia e comunica¢ao no cuidado humanizado da EB

Estima-se que cerca de 500 mil pessoas em todo o mundo tenham a EB. No
Brasil, segundo dados oficiais da Associacdo DEBRA Brasil, no cadastro nacional ja
foram cadastradas 1.027 pessoas, com 154 Gbitos desde o inicio dos registros em
2014. Esses sdo numeros aproximados, visto que dados epidemiologicos no Brasil
sobre EB sao escassos, ha sub-diagndésticos e ndo existe um registro de notificacdo
compulsoéria. Sendo a criacdo de registros e bancos de dados crucial para melhorar a
compreensao e o acompanhamento dessas condi¢des (OLIVEIRA et al., 2020).

Os pacientes de EB enfrentam multiplos desafios fisicos, emocionais e sociais.
Comumente lidam com dores cronicas, dificuldades de mobilidade, cicatrizacéo lenta
de feridas, prurido, risco aumentado de infeccbes, dificuldades nutricionais e
metabdlicas, doencgas inflamatorias intestinais e constipagao crbnica, risco para
cancer de pele aumentado, contraturas, dentre outros problemas. A doenca tambéem
pode afetar profundamente a autoestima, a saide mental e o0 bem-estar emocional
dos pacientes, assim como de suas familias e cuidadores.

Sob o ponto de vista de Almeida et al. (2020) o impacto social das DRs,
enfatizando a EB, € amplo, acometendo ndo apenas 0s pacientes, mas também suas
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familias, que frequentemente enfrentam desafios financeiros e emocionais
significativos. As DRs representam um desafio significativo também para a saude
publica no Brasil, devido a diversidade de sintomas e a falta de conhecimento
especializado (IRIART et al., 2019).

Doricci e Lorenzi (2021) em suas revisfes trazem que a Politica Nacional de
Humanizacdo (PNH), criada em 2013, busca promover uma abordagem mais
empatica, acolhedora e centrada no paciente dentro dos servicos de saude,
destacando o acolhimento como um dos seus pilares, que consiste em reconhecer as
necessidades de saude apresentadas pelos pacientes como legitimas e singulares. E
gue oferecendo uma escuta qualificada, € possivel garantir 0 acesso oportuno desses
usuarios a tecnologias adequadas as suas necessidades, ampliando a efetividade
das praticas de saude. Nesse contexto, a comunicagado e a empatia desempenham
um papel crucial no cuidado e na qualidade de vida dos pacientes e seus
familiares/cuidadores, sendo a escuta ativa um elo fundamental que une esses dois
elementos, especialmente no processo de acolhimento.

No cenario da EB, a escuta ativa se torna ainda mais relevante devido a
complexidade e a raridade das condicdes enfrentadas pelos pacientes. A fragilidade
extrema do individuo e a dor constante exigem um manejo especializado e uma
compreensao profunda das necessidades fisicas e emocionais dos pacientes. A

escuta ativa é a principal ferramenta para

estabelecer essa conexdo; sua ineficacia pode causar sequelas fisicas e emocionais
irreparaveis, comprometendo a humanizagdo do atendimento e a relacdo entre
profissional e paciente. Isso pode resultar em intervencdes desrespeitosas e
procedimentos que, além de invasivos, sdo desgastantes para o estado de saude do
paciente, prejudicando tanto o corpo quanto o espirito. E ao incorporar a escuta ativa
como parte integrante do cuidado desses pacientes, os profissionais de saude podem
demonstrar sensibilidade as suas necessidades U(nicas, promovendo uma
comunicacédo mais eficaz, identificando problemas nédo detectados anteriormente e
oferecendo um suporte emocional valioso. Parafraseando De Martin et al. (2019),
essencial aumentar a sensibilizacdo e a educacdo para capacitar 0S Servigos
comunitarios ndo especializados em EB, a responderem a ampla gama de

necessidades fisicas e psicossociais desses pacientes e seus cuidadores.
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REVISAO DA LITERATURA

Ha de se considerar que as doencas genéticas raras, visto serem complexas,
podem se apresentar de forma degenerativa e cronicamente debilitantes, afetando as
capacidades fisicas, mentais, sensoriais e comportamentais da pessoa adoecida e
sua familia. Tal perfil nos aponta que, a depender da especificidade de cada doenca
e do modo como incide na vida dessas pessoas, demandara cuidados complexos e
continuos ao longo do tempo.(SOUZA et al. 2019)

Mariath et al. (2020), no artigo intitulado “Inherited epidermolysis bullosa:
update on the clinical and genetic aspects,” relatam que a Epidermdlise Bolhosa (EB)
€ um grupo de doencas genéticas associadas a fragilidade da pele, levando a
formacédo de bolhas, erosdes e cicatrizes na pele e nas mucosas em resposta a
traumas mecéanicos minimos. Clinicamente e geneticamente muito heterogénea, a EB
compreende fendtipos com variados niveis de gravidade e envolve alteracdes em pelo
menos 20 genes diferentes. Devido a essa heterogeneidade, a EB é classificada em
guatro tipos principais (EB simples, EB juncional, EB distrofica e EB Kindler) e seus
diversos subtipos clinicos.

A EB é rara, mas global, e muitas familias que enfrentam os desafios dos
cuidados com a EB tém acesso limitado aos cuidados de saude e enfrentam baixos
recursos econdmicos (Bardhan, 2020). Na concepc¢édo De Stefano et al. (2021) o
nascimento de uma crianca com EB pode representar uma situacao avassaladora e
inesperada para a familia, especialmente nas formas mais graves, que podem exigir
cuidados 24 horas por dia. O custo dos curativos e outros suprimentos necessarios
pode ser exorbitante. Tabor et al. (2024) destacam que a doenca possui um
progndstico ruim e que a expectativa de vida varia conforme o tipo e a gravidade da
EB. Infec¢Bes de feridas e carcinoma de células escamosas sdo frequentemente
causas de morte, embora muitas pessoas com EB possam viver durante décadas
com a doencga controlada, desde que recebam cuidados adequados.

Lima et al. (2020) enfatizam que no manejo de doencas raras, a humanizagéo
do cuidado é fundamental, pois promove uma abordagem centrada no paciente que
valoriza suas experiéncias, necessidades e direitos, contribuindo para um
atendimento mais holistico e inclusivo. Janior et al. (2023) entendem a humanizacao
como uma proposta de politica publica que inclui o acolhimento, juntamente com a
avaliacdo e classificacédo de risco, como componentes essenciais. Essa abordagem
incorpora uma postura ética que implica no compartilhamento de saberes e angustias,

82



assumindo a responsabilidade de acolher o outro em suas demandas com
responsabilidade e resolutividade. Esse processo deve ser visto como uma acao

continua, necessaria em todos os locais e momentos dos servigcos de saude.

Santos et al. (2018) propdem que a humanizacdo no atendimento a pacientes
com doencas raras ndo s6 melhora a qualidade do cuidado prestado, mas também
fortalece a relagdo entre o paciente e a equipe de saude, criando um ambiente de
confianca e apoio mutuo. Damasceno (2019) acrescenta que a humanizacdo esta
relacionada a valorizacdo ndo apenas dos usuarios, mas também dos trabalhadores
e gestores no processo de producao de saude.

Na concepcao classica e épica de Barbosa e Silva (2007) a ética, a educacao
e o cuidado humanizado devem nortear a pratica profissional em saude, com especial
atencao e respeito a dignidade do paciente. E necessario considerar que o individuo
gue precisa de cuidado é um ser digno, com necessidades ndo apenas biolbgicas ou
fisioldégicas, mas também psiquicas, espirituais e sociais.

O acolhimento realizado pelo profissional de saude e por outros profissionais
gue também prestam assisténcia, € uma intervencao que visa escutar o universo do
paciente, definida como uma escuta qualificada com potencial terapéutico,
contribuindo para a melhoria da atencao centrada no paciente e sendo imprescindivel
para a humanizacao dos servicos (Ferreira, 2019). Em consonancia com essas acoes,
€ necessario que todos os trabalhadores da area da saude tenham empatia e
sensibilidade para receber e lidar com os pacientes que procuram assisténcia, além
de identificar possiveis casos que necessitam de prioridade de atendimento
(Takiguchi, 2020).

Nascimento et al. (2023) ressalta que a abordagem humanizada no cuidado de
DRs deve incluir praticas de comunicacao eficaz, escuta ativa e atencdo pelas
particularidades de cada paciente, monitorando sua individualidade e promovendo o
bem-estar emocional. A escuta ativa, por sua vez, envolve ouvir atentamente as
preocupacoes, necessidades e experiéncias dos pacientes, demonstrando empatia
genuina e compreensao. Isso ndo apenas valida as experiéncias dos pacientes, mas
também ajuda a estabelecer um vinculo de confianca entre os pacientes e 0s
profissionais de saude, promovendo maior assertividade na conduta, melhor adesao
ao tratamento, maior satisfacdo com o cuidado, mais seguranca e melhoria na

gualidade de vida.
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METODOLOGIA

Trata-se de uma revisao integrativa da literatura que explorou bases cientificas
da area da saude por meio do levantamento de publicacbes cientificas. Para
assegurar transparéncia e rigor metodoldgico na busca e sele¢céo dos estudos, foram
utilizadas as bases de dados PUBMED, SCIELO, BVS - LILACS - MEDLINE e de
ENFERMAGEM para a busca de
artigos, bem como consultas em revistas cientificas e acervos de associacdes sem
fins lucrativos nacionais e internacionais de pacientes com epidermdlise bolhosa. A
selecdo dos estudos baseou-se em critérios de inclusdo e exclusdo detalhados,
visando obter uma amostra representativa da literatura cientifica disponivel sobre
cuidados humanizados em doencas raras, com foco especifico na epidermdlise
bolhosa (EB). As buscas foram conduzidas utilizando os descritores "epidermolise
bolhosa", "humanizac¢ao”, "doencas raras", "empatia" e "escuta ativa". Os critérios de
inclusdo abrangeram estudos publicados nos ultimos cinco anos, além de classicos
da literatura, em inglés e portugués, incluindo estudos clinicos, ensaios clinicos,
estudos observacionais, revisées sisteméaticas, meta-analises e estudos de caso que
preenchiam os critérios de relevancia tematica e acesso ao texto completo.

Os critérios de exclusdo foram aplicados a estudos que nao abordaram
especificamente a comunicacdo e empatia no cuidado de pacientes com doencas
raras, publicados h&d mais de cinco anos ou em idiomas diferentes de inglés e
portugués. A selecdo dos estudos foi realizada em duas etapas: triagem inicial com
base nos titulos e resumos, seguida de analise detalhada dos textos completos dos
artigos que atenderam aos critérios de inclusdo na fase inicial. Este processo rigoroso
garantiu a inclusao de estudos relevantes e a exclusao de trabalhos que ndo atendiam
aos critérios estabelecidos.

FUNDAMENTAGAO TEORICA

Para sustentar este artigo, exploraremos também alguns aspectos teoricos da
Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras (PNAIPDR) —
com énfase na Epidermolise Bolhosa — e da Politica Nacional de Humanizacdo
(PNH) — HumanizaSUS, elaborada pelo Ministério da Saude em 2003, além de
outros artigos em diversas bases de dados confiaveis.

O conceito de doencgas raras e seu contexto tedrico tém sido amplamente

discutidos na literatura cientifica nos ultimos anos. Doencas raras sao aquelas que
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afetam um pequeno nimero de pessoas em comparacao com a populacao geral, para
a OMS, especificamente, uma prevaléncia de 1,3 para cada 2.000 pessoas (VIEIRA,
2019) . Toda pessoa com doenca rara tem direito ao atendimento na Rede de
Servigos do SUS, dentre eles os Servigos Especializados e os Centros de Referéncia
em Doencas Raras do Brasil e pode contar com acdes de saude do SUS, que
fortalecem o acompanhamento e os direitos das pessoas com doencas raras.

Coutinho et al. (2021) pontuam que as Politicas publicas que incentivam a
humanizagéo no cuidado de doencas raras sdo essenciais para garantir que todos os
pacientes recebam um atendimento digno e de qualidade, independentemente de sua
condi¢do. Pinto et al (2019) complementam que, promover a humanizacdo no
atendimento a doencas raras envolve a criacdo de politicas de salde que garantam
0 acesso equitativo a cuidados de qualidade e suporte continuo para pacientes e suas
familias.

Assim, visando estabelecer as diretrizes para o cuidado as pessoas com DRs
na Rede de Atencdo a Saude, foi criado acesso a PNAIPDR, instituido pela Portaria
n° 199, de 30 de janeiro de 2014. A Portaria tem como principais objetivos: garantir a
universalidade, a integralidade e a equidade das acdes e dos servicos de saude, em
relacdo as pessoas com DRs, reduzindo a morbidade e a mortalidade; estabelecer
diretrizes de cuidados as pessoas com DRs na Rede de Atencdo a Saude (RAS);
proporcionar a atengéo integral & saude e ampliar o acesso universal e regulado das
pessoas com DRs na RAS; garantir as pessoas com DRs acesso aos meios
diagnodsticos e terapéuticos disponiveis, conforme a necessidade e qualificar a
atencdo as pessoas com doencas raras (BRASIL, 2022).

As DRs, em conjunto, acometem um percentual significativo da populagéo, o
gue revela um problema de saude importante no que tange tanto a disponibilidade de
tratamentos e aos aspectos éticos relacionados as pesquisas quanto a necessidade

de politicas publicas para essas pessoas.

Para incluir as tecnologias mais apropriadas para o diagndstico e o tratamento
de uma determinada doenga ou condigdo, foram criados os Protocolos
Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDTs). As tecnologias indicadas nao sao
apenas recomendadas, mas efetivamente disponibilizadas e integralmente
cobertas pelo SUS para todos os que delas necessitem. Os protocolos trazem
informagdes detalhadas sobre como se proceder no diagnéstico, no
tratamento, no controle e no acompanhamento dos pacientes. Sdo bases
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técnico-cientificas consolidadas e internacionalmente adotadas. Trazem
informagdes que vao da caracterizagdo da doencga e dos critérios de inclusdo
ou exclusao de pacientes no respectivo protocolo, passando pelo tratamento
indicado (inclusive os medicamentos a serem prescritos e suas formas de
administracdo e tempo de uso), até os beneficios esperados e o
acompanhamento dos doentes. (BRASIL, 2014)

Ainda em referéncia a Portaria GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de 2014, reforca
gue nao seria possivel organizar uma Diretriz abordando as DRs de forma individual
devido ao grande numero de doencas. Essa proposta foi organizada na forma de eixos
estruturantes, que permitem classifica-las de acordo com suas caracteristicas
comuns, com a finalidade de maximizar os beneficios aos usuarios. As DRs foram
classificadas em sua natureza como: de origem genética e de origem nao genética
(BRASIL, 2014).

A epidermolise bolhosa (EB) é uma doenca de origem genética, que
compreende a fragilidade da pele caracterizada por mutacdes em suas proteinas
estruturais. Em conformidade com o PCDT-EB, a EB é um grupo de doencas
genéticas que comprometem a resisténcia da pele e levam a formacao de bolhas apés
minimos traumas mecanicos e/ou calor. As bolhas podem, de forma localizada, nas
extremidades ou generalizada, afetar diferentes locais do corpo. A EB pode ter causa
genética ou autoimune, e, por conseguinte, € dividida entre as formas epidermélise
bolhosa hereditaria (EBH) ou epidermdlise bolhosa adquirida (EBA), respectivamente.
A EBA pode acometer pele e mucosas, com diferentes fenétipos, na qual ha producéo
de anticorpos contra o colageno VII. Nao ha transmissdo genética na EBA (BRASIL,
2021).

Du Rand et al. (2022) traz que diferentes genes implicam nos quatro tipos
classicos de EB: EB simples (EBS), EB juncional (JEB), EB distréfica (DEB) e EB
Kindler. Esses tipos e seus subtipos subjacentes séao classificados com base na
proteina afetada, plano de formacgé&o de bolhas e etiologia molecular. A caracteristica
diagndstica unificadora da EB é a formacdo de bolhas cutédneas e/ou mucosas ao
menor trauma/friccao e calor. Para subtipos graves, incluindo EB distrofica recessiva
(RDEB) e JEB, que envolvem um plano mais profundo de descolamento da pele, a
formacdo de bolhas congénitas pode ser grave e cicatrizar mal, aumentando a

suscetibilidade a complica¢gfes fatais, incluindo sepse, infecgéo, prurido e
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carcinomas de células escamosas agressivos. Bardhan et al. (2020) partilha que uma
terapia curativa para tratar esses sintomas cutaneos é, portanto, urgentemente
necessaria para substituir as atuais medidas de tratamento paliativo, que incluem a
prevencao de infecgéo, controle da dor e curativos protetores.

Basak et al. (2019) ressaltam que o cuidado a pessoas com EB ¢ paliativo, e a
énfase esta no conforto e na qualidade de vida do paciente, necessitando de uma
visdo holistica da pessoa com EB no contexto da doenca. Chateau et al. (2022)
acrescentam que a paliagdo deve incluir também os cuidadores e a familia mais
ampla, uma vez que doencas como a EB podem ter um impacto profundo e
perturbador na estrutura familiar. O cuidado normalmente recai sobre um membro da
familia, que pode ficar sobrecarregado, sofrer de exaustdo e desespero, e sentir
ressentimento e raiva (Wu et al., 2020).

Em dezembro de 2021, apds longo e extenso trabalho, o Conitec/Ministério da
Saude aprovou o PCDT — Protocolo de Diretrizes Clinicas para a Epidermdlise
Bolhosa. Sem duvidas, € um avango sem precedentes para uma doenca rara
no Brasil, em especial para a epidermdlise bolhosa (...) De forma pratica, ele
estabelece o que podemos chamar de um guia de conduta para o tratamento
dos pacientes com essa doenca. Em um pais de extensao continental, e com
tanta disparidade socioeconOmica, isso € um ato de respeito as pessoas e
familias com EB. E importante salientar que n&do falamos de uma
padronizagao. Afinal, defendemos veementemente que cada pessoa com EB
requer um tratamento especifico, j& que ele deve levar em conta questdes
como evolugao clinica, tipo da doencga, severidade, adaptagdo ao material.
(ROSSI, L. Presidente da DEBRA BRASIL, 2022)

Para fomentar a aplicagéo e o reconhecimento de uma politica de humanizacao
gue visava excepcionalmente o aperfeicoamento do sistema de saude do Brasil,
implementando nos planos de cuidados a saude, caracteristicas humanizadas como:
acolhimento, valorizagdo dos pacientes, usuarios, gestores e funcionarios, evolugao
dos ambientes e das condi¢Bes de servi¢os, o Ministério da Saude, no ano de 2003,
pds em vigor a Politica Nacional de Humanizacao da Atencao e da Gestédo a Saude
(SILVA et al., 2022). Nesta perspectiva, a humanizagdo na area da saude é um
conceito que enfatiza o respeito a dignidade, autonomia e individualidade dos
pacientes, bem como a valorizacao das relagdes interpessoais entre profissionais de

saude, pacientes e familiares. BRASIL, (2013) enfatiza que humanizar requer
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estratégias que sao construidas entre os trabalhadores, usuarios e gestores do
servico de saude. Os usuarios ndo sdo sO pacientes, os trabalhadores nédo sé
cumprem ordens: as mudangas acontecem com o reconhecimento do papel de cada
um. Humanizar se traduz, entdo, como inclusdao das diferencas nos processos

de gestdo e de cuidado. Silva et al.

(2020) frisam a importancia da humanizacdo no atendimento a pacientes com
doencas raras, que é crucial para proporcionar um cuidado mais integral e empatico,
considerando as necessidades emocionais e sociais dos pacientes e suas familias.

Para oferecer uma boa assisténcia, o paciente nao pode ser visto como apenas
mais um individuo com um problema a ser resolvido, mas como uma pessoa que
precisa ser acolhida e ter suas necessidades atendidas (Brasil, 2003). Em mais um
classico, Reynolds e Scott (1999) sustentam a hipotese de que as relacdes de ajuda
podem ser consideradas como aconselhamento, psicoterapia, relagbes humanas,
relacbes terapéuticas, relacdes interpessoais, ensino ou, simplesmente, cuidar do
outro, sendo que todas elas tém como principal objetivo a utilizacdo da comunicacao
para compreender as necessidades da outra pessoa para que consiga lidar com mais
eficAcia com o seu problema, levando a sua reducéo ou resolucao.

A falta de informacéo e falhas na comunicagcédo geram angustias a quem delas
depende, especialmente ao se tratar do campo da saude, conforme afirma Felipe et
al. (2020). Para Rosaneli (2021) a busca pela comunicacédo que melhor se adequa a
pessoa com doencga rara, € extremamente relevante, pois € através dessa escolha
gue a comunicagao precisa ser uma agao que gere a maior autonomia possivel, em
gualquer espaco que o individuo esteja. Essa autonomia, visa a expressao de
necessidades e estabelecimento de interacdes sociais, seja com a comunicagao
alternativa que ira respaldar toda a comunicacao do individuo, ou seja a comunicacao
aumentativa que auxiliara na linguagem ja existente.

Para Sousa, et al. (2021) é importante destacar que a escuta ativa contribui
para o protagonismo do individuo durante o cuidado, a medida que da voz ao
individuo para falar e expor seus sentimentos, emocOes e subjetividades,
destacando-o como a figura mais importante durante o atendimento e que,
simultaneamente, esta sendo cuidado. Para isso, cada profissional deve desenvolver

a empatia necessaria para realizar uma escuta qualificada.
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DISCUSSAO E RESULTADOS

O referencial tedrico apresentado teve como centro de observacao a analise
da relacdo comunicacdo e empatia no cuidado de pacientes de DRs, bem como a
escuta ativa no atendimento humanizado de pacientes com EB. Lamentavelmente,
é frequente que as pessoas com doencas raras sejam ignoradas pela sociedade, o
gue perpetua a falta de garantia de acessibilidade no atendimento. Um atendimento
em saude inclusivo requer ndo apenas medidas de acessibilidade, mas também uma
comunicacdo que seja acessivel.

A capacitacdo dos profissionais de salude em conhecimentos sobre DRs é
insuficiente, resultando em poucos especialistas habilitados para lidar com a ampla
diversidade de diagnésticos e suas complexidades. Isso cria obstaculos na
comunicacdo essencial para o cuidado completo dos pacientes, jA que as equipes
frequentemente operam sem protocolos consistentes ou coordenacéo efetiva,
enfrentando desafios diarios. Essas dificuldades comecam na formacao técnica e
persistem devido a infraestrutura de saude, acesso limitado a medicamentos e
exames diagndésticos. Reforcar a organizacdo e a comunicacdo em todos 0s hiveis
de cuidado - desde a atencéo inicial até o tratamento - é crucial para melhorar a
gualidade do atendimento prestado. Nesse sentido, é crucial garantir praticas
fundamentadas em um compromisso ético com os direitos desses individuos.

Algumas organizagbes nacionais e internacionais, como associagdes de
pacientes e ONGs estdo empenhadas em melhorar a comunicagao na area da saude,
envolvendo todos os intervenientes nos percursos dos pacientes com DRs. Elas
facilitam o acesso a informacBes cruciais, como infraestruturas de pesquisa,
promovem o0 uso de uma linguagem unificada para garantir uma compreensao
uniforme e orientam usuarios e colaboradores sobre a complexidade das informacgdes
no campo das doencas.

Os resultados assinalaram para uma abordagem humanizada através da
escuta ativa que contribui significativamente para a melhoria da qualidade de vida dos
pacientes com EB, ao reconhecer suas necessidades emocionais e psicossociais, 0S
profissionais de saude podem ajudar a mitigar os impactos negativos da condicao e
promover estratégias de enfrentamento eficazes.

Os pacientes, bem como seus familiares/cuidadores, enfrentam desafios
unicos, incluindo impactos psicossociais significativos devido a natureza crbnica e
debilitante da doenca. E a escuta ativa desempenha um papel crucial no atendimento
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humanizado dessas familias, facilitando a transmissdo de informacdes sobre o
manejo da EB de uma maneira clara e acessivel. O modelo comunicativo abordado
nas praticas e cuidados de saude nos itinerarios terapéuticos de pacientes com EB
implicara em toda trajetoria de vida desses

individuos. Uma comunicagédo eficiente auxiliara na saude do paciente e dos
familiares, assim como no diagndstico e possiveis tratamentos dos sintomas.
Barreiras na comunicacdo em saude podem impedir que todos envolvidos no
cuidado e o0 acesso a saude dessas pessoas com EB sejam efetivos e justo.

Os profissionais de saude podem explicar os aspectos complicados da
condicao e do tratamento de uma forma que seja compreensivel para o paciente e
seus cuidadores, evitando jargbes técnicos que possam confundir ou alienar os
pacientes e seus familiares e promovendo assim uma melhor gestdo da doenca. E
essencial para garantir que os pacientes entendam sua condicdo, o plano de
tratamento e os cuidados necessarios. Para minimizar as vulnerabilidades sociais,
individuais, institucionais e morais é necessario refletir e transformar o espaco do
outro.

E fundamental demonstrar empatia e compreensdo em relacio aos desafios
fisicos e emocionais enfrentados pelos pacientes com EB. Isso inclui reconhecer suas
dificuldades, preocupacdes e medos, e oferecer suporte emocional e psicoldgico
adequado. Devido a sensibilidade na pele e mucosas, esses pacientes necessitam
de um manejo especifico e cauteloso, e deve-se levar em consideracdo suas queixas
e recomendacdes. O atendimento médico aos pacientes com epidermélise bolhosa
requer uma abordagem holistica e personalizada, que leve em consideracdo nao
apenas os aspectos clinicos da condicdo, mas também as necessidades emocionais
e sociais dos pacientes e seus cuidadores.

A sensibilidade, o conhecimento especializado e a coordenacao eficaz entre
os profissionais de saude sdo fundamentais para proporcionar um cuidado
abrangente e de qualidade a esses pacientes. O uso de agulhas para procedimentos
como coleta de sangue, insercdo de cateteres intravenosos ou subcutaneos, e
administracdo de medicamentos injetaveis, por exemplo, pode causar danos
significativos a pele se néo for realizado com extrema cautela.

Uma escuta atenta pode ajudar a empodera-los, permitindo-lhes expressar
melhor seus sentimentos, promovendo maior colaboracdo e um ambiente onde o
paciente se sinta valorizado e parte integrante do processo de decisdo em relacao ao
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seu tratamento. Devem respeitar a individualidade e autonomia dos pacientes com
EB, reconhecendo que cada paciente € Unico e tem suas proprias necessidades,
preferéncias e objetivos de cuidado. Isso inclui envolver os pacientes no processo de
tomada de decisédo sobre seu tratamento e cuidado, respeitando suas escolhas e
valores.

A comunicacao e empatia eficazes no cuidado de pacientes com EB muitas
vezes requerem uma abordagem envolvendo diferentes profissionais de

saude, como

dermatologistas, enfermeiros, gastroenterologista, psicélogos, fisioterapeutas, etc.
Uma equipe interdisciplinar pode oferecer uma gama mais ampla de suporte e
recursos para atender as diversas necessidades dos pacientes e suas familias. E
importante que essa comunicacao entre equipe seja realmente eficaz.

Muitos pacientes com EB podem ter dificuldades para se comunicar
verbalmente devido a lesGes na boca, garganta ou outras areas sensiveis. A escuta
ativa envolve observar também os sinais ndo verbais, como expressfes faciais,
gestos e postura, que podem fornecer insights importantes sobre o bem-estar do
paciente. Além de ser uma habilidade crucial em qualquer contexto de cuidados de
saude, especialmente ao lidar com condi¢cdes complexas e sensiveis como a EB,
praticar a escuta ativa ouvindo atentamente as preocupacdes, perguntas e
experiéncias dos pacientes e suas familias, e respondendo de forma compassiva e
empatica, ajuda a construir um relacionamento de confianga entre o paciente e a
equipe de saude, facilitando uma comunicacéo aberta e colaborativa.

No cuidado de pacientes com EB e outras DRs, a comunicacdo empatica e a
pratica da escuta ativa ndo sao apenas praticas recomendadas, mas essenciais para
promover um ambiente de cuidado humanizado. Os profissionais de saude podem
adaptar seus métodos de cuidado e comunicacdo para atender melhor as
necessidades individuais dos pacientes, isso inclui ajustar técnicas de curativo,
fornecer orientagdes personalizadas para o autocuidado e manejar eficazmente a dor
e outras complicacbes. Ao integrar essas estratégias no cotidiano clinico, os
profissionais de saude ndo apenas melhoram os resultados de saude fisica e
emocional dos pacientes, mas também reforcam a importancia do respeito pela
dignidade e pela individualidade de cada individuo afetado por uma DR como a EB.

Em resumo, a escuta ativa € a capacidade de (co)analisar a situagcdo com a
pessoa, e permite, muitas vezes, identificar solucbes que o proprio, pela pressao da
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situacao, ndo conseguiu identificar. A escuta ativa € ferramenta essencial que, nao
apenas melhora a qualidade do atendimento prestado aos pacientes com EB, mas
também promove um ambiente de cuidado mais humanizado e centrado no paciente,

essencial para o manejo eficaz dessa condicdo complexa e desafiadora.

CONSIDERAGOES FINAIS

A temética central deste texto levou a uma discussdo em torno da adogéo de
abordagens humanizadas que ndo apenas respondem as necessidades fisicas dos
pacientes com EB, mas também reconhecem sua humanidade, dignidade e direito a
um cuidado que seja ndo sO eficaz, mas também compassivo e respeitoso. A
implementacgéo de praticas de comunicacdo e empatia no cuidado de DRs como a EB
ndo apenas beneficia os pacientes individualmente, mas também fortalece o sistema
de saude como um todo, promovendo um ambiente de cuidado mais inclusivo,
sensivel e eficaz.

No contexto da EB, a comunicacao empética e a escuta ativa ndo sdo apenas
habilidades técnicas, mas principios fundamentais que devem guiar o cuidado de
saude. Ao reconhecer a singularidade de cada paciente e as complexidades
associadas a sua condicdo, os profissionais de saude podem melhorar
significativamente a qualidade do atendimento e o impacto positivo na vida dos
pacientes e suas familias. E essencial investir em educagdo continua e capacitacéo
para profissionais de saude, a fim de melhorar a sensibilidade e competéncia no
cuidado de doencas raras como a EB. Isso pode incluir programas de formacéo que
enfatizem a importancia da empatia, comunicacao eficaz e praticas centradas no
paciente.

Nesse sentido, a escuta ativa emerge como uma estratégia eficaz de
humanizacdo no cuidado de pacientes com EB. E essencial, uma vez que essa
relacdo empatica entre profissional e cliente muitas vezes pode servir de consolo para
guem ja vive um processo de adoecimento tdo devastador. A escuta ativa pode
reduzir ferimentos e traumas causados pelo manejo inadequado, provenientes do
desconhecimento ou da falta de cortesia (leia-se humanizacao), e auxiliar
positivamente na recuperacao do cliente.

Portanto, é fundamental que, ao cuidar de um paciente, a mensagem que vocé

deseja transmitir seja clara. Este complexo ato de comunicagdo ndo se expressa
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apenas com palavras, mas também com gestos e aclOes. A efetividade da
comunicacdo fundamenta-se na empatia que se estabelece entre os individuos na
relacdo de cuidado, assim como no respeito ao outro, aos seus conhecimentos e a

sua condigdo como participante do processo comunicativo.
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USO DO NUSINERSENA NO TRATAMENTO DA ATROFIAMUSCULAR ESPINHAL: uma
revisao integrativa sobre resultados pés-tratamento.

Jeremias Antunes Gomes Cavalcantel
Lisandra Francilino Fernandes?
Viviane Alvino da Guia3

INTRODUGAO

A AME é uma doenca rara do sistema nervoso que € causada por alteracdes
genéticas que interferem em proteinas que desempenham papéis importantes para
0S neurdnios que estdo relacionados ao movimento. Trata-se de uma doenca
neurodegenerativa que pode ter inicio dos seus sintomas em diferentes etapas da
vida do individuo. Mundialmente é classificada epidemiologicamente como rara e sua
incidéncia pode apresentar diferencas emrelacéo as diferentes regides mundiais (Kolb;
Kissel, 2015; Verhaart et al., 2017;Tizzano; Zafeiriou, 2018).

As manifestac¢des clinicas da AME variam de acordo com o tipo da doencae tem
diversas repercussdes na qualidade de vida do individuo acometido, necessitando de
suporte avancado de equipe multiprofissional bem como de tratamento
farmacoterapéutico (Mercuri; Bertini; lannaccone, 2012; Finkel et al.,2015). Devido ao
impacto que a maioria das doencgas genéticas causam, com oavanco cientifico ao
longo do tempo, a busca por medicamentos de alvo genéticotem se intensificado e
alguns medicamentos j4 sdo realidade como, por exemplo,0 nusinersena que foi
aprovado pela Food and Drug Administration (FDA) em 2016 e incorporado ao
Sistema Unico de Saude (SUS), no Brasil, em 2019. Estemedicamento é de alto custo
e quando usado de forma adequada pode oferecer resultados positivos que
contribuem para melhorar a qualidade de vida dos individuos acometidos pela
AME (Caetano; Hauegen; Osorio-de-Castro, 2019;Chaytow et al., 2021).

! Farmacéutico, Especialista em Atencdo Hospitalar a Satide da Crianca e do Adolescente(RIMUSH/UFPB) e Mestrando do

PGBCM/UFPB. Contato: jeremiasigl@gmail.com
2 Farmacéutica, Especialista em Aten¢3o Hospitalar 4 Sadde do Paciente Critico (RIMUSH/UFPB).Contato:
lisandraffernandes@gmail.com

3 Farmacéutica, Especialista em. Contato: vivianealvino@gmail.com
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Devido a AME tratar-se de uma doenca neurodegenerativa com grandes
repercussdes na vida do paciente e da familia, 0 medicamento em questao torna-se
relevante considerando as condi¢des clinicas para quais a doenca conduz o paciente
e a possibilidade de melhoria que este medicamento pode oferecer.

Diante desses fatores, sabendo-se da possibilidade de melhoria no progndstico
que o medicamento pode proporcionar a esses individuos e por se tratar de um
medicamento disponibilizado no SUS, € importante buscar, conhecer e reunir dados
acerca de resultados descritos ap0s 0 uso do medicamento.

Assim, o presente estudo teve como objetivo realizar uma revisao integrativa em
bases de dados acerca de resultados descritos em pacientes comAME que tenham sido
tratados com o medicamento nusinersena.

REVISAO DA LITERATURA

A AME é uma doenca neurodegenerativa de origem genética que acomete o
sistema nervoso, mais precisamente 0s neurénios motores. A AME se dé& a partir de
uma mutacdo genética autossémica recessiva que na maioria dos casos ocorre no
gene SMN1 que codifica a proteina de sobrevivéncia do neurdnio motor (SMN) do tipo
1 (Lefebvre et al., 1995; Lunn; Wang, 2008; Stolteet al., 2018).

Além do gene SMN1, ha um gene chamado SMN2 que d& origem a proteina
SMN2. Mas apesar de sua transcri¢cdo, a producdo da proteina ndo é suficiente para
suprir a falta de SMNL1, pois a maior parte de sua producéo se dade forma incompleta
0 que a torna ndo funcional. Isso acontece devido a ndo inser¢cao de um segmento do
gene SMN2 (exon 7) no processo de sintese da proteina, o qual é necessario para

qgue a mesma tenha sua formacgdo com a estrutura completa e efetiva (Feldkotter et
al., 2002; Markowitz; Singh; Darras, 2012).

A proteina SMN se distribui por todo o organismo, mas no que diz respeitoaos
neurbnios, estudos tém evidenciado que a mesma esta envolvida em diversos
processos para a manutencdo celular como, por exemplo, producdo do Acido
Ribonucleico (RNA), sintese de proteinas, controle do funcionamento de organelas,

englobamento de moléculas pela membrana, entre outros (Chaytow et al., 2018).

Com a mutacdo em SMNI1, que esta localizado na regido do telébmero do
cromossomo 5, a proteina SMN1 tem sua producdo comprometida e

consequentemente, 0s neurdnios motores nao terdo seu funcionamento e sobrevida



adequados, acarretando o desenvolvimento da AME (National Libraryof Medicine,
2008; Eggermann et al., 2020).

Estima-se que na populacdo mundial, 1 em 6.000 a 10.000 individuos nascidos
vivos sejam acometidos pela AME (D’Amico et al., 2011; Verhaart et al., 2017). Ja no
que diz respeito a prevaléncia da doenca, estudos apontam quea estimativa esta entre
1 e 2 acada 100.000 individuos (Verhaart et al., 2017). AAME é classificada em tipo 1,
2, 3 e 4 de acordo com a idade em que o individuoapresenta os primeiros sintomas
além dos marcos motores atingidos pela doenca, conforme descrito na Tabela 1.

Tabela 1. Descrigéo da caracterizagdo dos tipos de AME.

Tipo da Descricdo que caracteriza o tipo da
AME AME
Tipo 1 Tem inicio de 0 a 6 meses e os acometidos

possuemexpectativa de vida inferior a 2 anos.

Tipo 2 Inicia-se entre 6 e 18 meses, apresentando expectativa
devida entre 10 a 40 anos

Tipo 3 Tem inicio ap6s 18 meses, existe expectativa de vida
naidade adulta

Tipo 4 Inicia-se apds 5 anos, existe expectativa de vida na
idadeadulta

Fonte: Adaptado de Australian Prescriber (2019).

Na AME tipo 1, a crianga n&o consegue atingir o marco de sentar-se livremente,
além de necessitar de suporte ventilatorio devido a alteragdo no padréo
respiratorio. Esse tipo € associado a principal causa de morte em bebéscom idade
inferior a 2 anos. O tipo 2 cursa com sintomas mais leves, aumentando a expectativa
de vida dos acometidos. Ja os subtipos 3 e 4 tem progressao mais lenta, podendo os

individuos chegarem a vida adulta (Schorlinget al., 2020)

O diagnostico da AME é realizado com base em exames clinicos, em

resultados de exames como, por exemplo, a eletroneuromiografia (ENMG), exames
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patoldgicos (bidpsia) e por meio de mapeamento genético. Ja no que diz respeito aos
sinais clinicos mais comumente observados estdo entre eles: Hipotonia, paresia,
arreflexia, amiotrofia e a miofasciculacéo. De forma que tais sinais de forma individual
ou de maneira conjunta, podem acarretar uma série decomplicacdes ao portador da
AME, o impedindo de realizar agbes motoras tais como: sentar, andar, manter a
cabeca ereta, se alimentar, respirar, entre outras(Araujo et al., 2005; Santos et al.,
2022).

Vale ressaltar que a AME consiste em uma doenca degenerativa, a qual tende
em alguns casos apresentar uma piora gradativa do quadro clinico,podendo evoluir
ao Obito. Esse fato pode ser observado no que Ferreira e Lucato(2021), descrevem que
nos casos de AME tipo 1 ou também conhecida como doenca de Werdnig-Hoffmann,
os individuos podem apresentar evolucdo para oobito antes dos dois anos de idade,
sendo este na maioria das vezes causado por complicacdes relacionadas a
insuficiéncia respiratoria.

Por se tratar de uma doenca que apresenta diversas repercussoées clinicas no
funcionamento do organismo do individuo acometido, o tratamento da AME é
realizado com base nas demandas clinicas apresentadas pelo paciente. Na maioria
das vezes, essas demandas estdo relacionadas com o sistema respiratério,
gastrointestinal, motor, com necessidades psicoldgicas, entre outros. Esse manejo
varia de acordo com o tipo de AME e quadro clinico apresentado pelo paciente (Wang
et al., 2007; Lipnicki et al., 2019).

Levando em consideracdo o comprometimento fisiolégico e motor dos
individuos acometidos pela AME fazem-se necessarias equipes multiprofissionais
capacitadas para atuarem no manejo dessa condi¢ao clinica.

Dentre esses profissionais pode-se elencar como requisitos minimos além da
equipe medica e de enfermagem, os fisioterapeutas, nutricionistas, fonoaudidlogos e
terapeutas ocupacionais. Tais profissionais sédo indispensaveis, sobretudo em
estagios mais avancados da doenca (Brasil, 2019;Rodrigues et al. 2022).

Com o avango nos estudos cientificos acerca da AME, foram iniciadas
algumas pesquisas para o desenvolvimento de possiveis medicamentos para o
tratamento da doenca com base na sua causa genética. Nessa perspectiva, o
nusinersena foi o primeiro medicamento desenvolvido e lancado no mercado.
Consiste em um oligonucleotideo que atua ligando-se ao RNA mensageiro (RNAm)
que da origem a proteina SMN2 (Singh et al., 2006; Passini et al., 2011;Rigo et al.,
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2012).

Ao se ligar ao RNAmM de SMN2, em uma regido do intron 7 que promoveriao
silenciamento do exon 7 e daria origem a SMN2 de forma incompleta e sem
funcionalidade, o nusinersena impede que o silenciamento desse cédigo genético
aconteca e dessa forma faz com que a sintese da proteina SMN2 ocorrade forma
completa conseguindo desenvolver suas a¢des no organismo (Spinraza®, 2024).

No Brasil, De acordo com Comissdo Nacional de Incorporacao de Tecnologias
no Sistema Unico de Satide (CONITEC), o nusinersena é indicado para ser utilizado
em pacientes de ambos os sexos, com diagnéstico genético confirmado de AME tipo
1 ou 2, que cumpram os critérios pré-estabelecidos mediante sua situagdo clinica
(Brasil, 2023).

Em 2019, o Ministério da Saude (MS) incorporou este medicamento ao
Sistema Unico de Saude (SUS) para tratamento da AME Tipo 1. Ja para os tipos2 e 3
e 4, o MS oferta o medicamento na modalidade compartilhamento de risco,ou seja, 0
Estado sO pagara integralmente pelo medicamento mediante melhorano quadro
clinico do paciente (Brasil, 2019).

A administracio do medicamento é realizada de forma intratecal
caracterizando-se como um procedimento complexo e devido a isso ndo deveraser
realizado em ambiente domiciliar, devendo ser administrado por profissional médico
habilitado para realizar o procedimento de administracao intratecal por pun¢ao lombar.
Sendo importante destacar a necessidade de realizacdo de técnicas assépticas
durante a preparacdo e administracdo do mesmo (Brasil, 2023).

Por se tratar de um medicamento de alto valor financeiro, no Brasil, 0 acesso
ao medicamento é feito via Farmacia de Alto Custo responsavel pela dispensacéo de
medicamentos especializados. Assim, o0 paciente com diagnostico genético
confirmado, ao procurar esse servico, sera avaliado para verificacdo do cumprimento
guanto aos critérios de inclusdo para tratamento conforme orientado pelo SUS. Uma
vez atendendo a todos os critérios, afarmacia encaminhard o paciente para
atendimento em um dos servicos de referéncia do Brasil que prosseguira com o

procedimento para fornecer onmedicamento (Brasil, 2019).

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo de revisdo integrativa, acerca de avancos eresultados

clinicos apos uso do medicamento nusinersena em pacientes portadores de AME. O
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desenvolvimento desta revisao integrativa se deu por meio do seguimento das etapas
seguintes: elaboracdo da questdo problema, revisdo da literatura, selecdo dos
estudos, analise dos dados encontrados nos estudos que foram incluidos e discussao
dos resultados encontrados (Ercole; DeMelo; Alcoforado, 2014). Para elaboracéo da
questao problema utilizou-se da estratégia PICO, em que (P) representa o paciente
ou populagéo, (1) a intervencéo, (C) comparacao e (O) o desfecho. Assim, a questao
determinada foi: Quais avancos e resultados clinicos da utilizacdo do medicamento
nusinersena em pacientes com AME (da Costa Santos; Pimenta; Nobre, 2007). A
busca de artigos cientificos foi realizada entre os meses de fevereiro e abril de2024,
nas bases de dados: USA National Library of Medicine (MEDLINE/PubMed), na
biblioteca eletrénica Scientific Eletronic Library Online (SciELO) e Biblioteca Virtual
em Saude (BVS), a partir da utilizacao dos descritores nos idiomas portugués e inglés:
nusinersena, atrofia muscular espinhal; evolug&o; nusinersen; spinal muscular atrophy
e evolution. Para a combinacdo dos descritores na busca, adotou-se o operador
boleano “AND”.

Foram incluidos neste estudo os artigos originais, disponibilizados na integra
deforma gratuita, publicados nos ultimos 5 anos (2019-2024), nos idiomas portugués
e inglés que trouxessem resultados que respondessem a questdo problema. Foram
excluidos os artigos publicados h&a mais de 5 anos, 0os que ndoestavam disponiveis na
integra, escritos em linguas que ndo fossem portugués ou inglés e relatos de caso ou
de experiéncia. Apés a busca nas bases de dados,os artigos foram triados por meio
da leitura do titulo e resumo. Apoés a selecao, foi realizada a extracdo dos dados que
foram inseridos nos resultados do presente estudo. Os artigos encontrados foram
categorizados por niveis de evidéncia, conforme a Tabela 2 e posteriormente

discutidos.
Tabela 2. Niveis de evidéncia utilizados na classificagao dos estudos incluidos.
Nivel Estud
de oS
Evidénc
ia

I Revisdo sisteméatica ou metanalise de ensaios clinicos
randomizados e controlados.
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I Ensaio clinico randomizado controlado.

I Ensaios clinicos sem randomizacao.

I Estudos de coorte e de caso-controle.

V

\% Revisao sistematica de estudos descritivos e qualitativos.
Vv Estudo descritivo ou qualitativo.

I

Vv Opinido de autoridades e/ou relatorio de comités de

I especialistas.
I
Fonte: (Galvao, 2006).

RESULTADOS E DISCUSSAO

Apoés a realizacdo da busca dos artigos, seguiu-se o fluxograma de

selecéo descrito na Figura 1. Apés a andlise, 7 artigos foram selecionados para
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compor o grupo de dados desta revisdo. Os resultados mais relevantes que

comtemplaram os objetivos do presente estudo estédo descritos na Tabela 4.

Figura 1. Fluxograma de anélise e selegdo dos artigos encontrados nas bases de dados.

Artigos encontrados
nasbases de dados
(n=12) |

—
Artigos selecionados apés

leitura dos titulos (n=10)

l

Artigos selecionados
apodsleitura dos resumos

(n=10)

Artigos selecionados
apos

Artigos excluidos (n=2)

Artigos excluidos (n=3)

Tabela 3. Classificagdo dos estudos quanto aos autores, objetivos e niveis de evidéncia.

AUTOR

Mirea et al.

Freigang et
al.

OBJETIV
O

Analisar evolucao clinica de pacientes
portadores de AME submetidos a
procedimentos  fisioterapicos em
conjunto com a administragdo do
Nusinersen versus grupo que foi

submetido apenas a medida
farmacol6gica com o Nusinersen.

Avaliar a atividade sérica da creatina
guinase (CK) e concentragdo de
creatinina  sérica  (Crn) como
biomarcadores na AME adulta e

LOCAL NIVEL
DA DE
PESQUI EVIDENC
SA IA

Bucarest I
e, \Y
Romeéni
a.

Dresde I
n, Vv
Alemanh
a.



Axente et al.

Menard et al.

Badina et al.

Pechmann
etal., 2023.

Pechmann
etal., 2022.

investigar sua dinamica durante
otratamento com nusinersen.
Examinar a relacdo entre a evolugéo
clinica e os dados eletrofisiologicos em
pacientes com AME ap6s dois anos de
tratamento com

nusinersen,
investigando a amplitude CMAP ulnar
distal e avaliando a pontuacdo
CHOP/HFMSE/6MWT no inicio do
nusinersen (T0) e a cada 4 meses até
a 26 meses depois (T26).

Relatar o0 manejo respiratdrio e
a

evolugdo de criangcas com AME tipo

Itratadas com Nusinersena.

Investigar as mudancgas nos niveis de
pNFH no liquido cefalorraquidiano
apos dose de ataque de Nusinersena
em diferentes tipos de atrofia muscular
espinhal.

Relatar o registro de dados de
pacientes que deambulam tratados
com Nusinersena, derivados do
registro SMArtCARE com foco nos
efeitos de

longo prazo na funcdo motora.

Relatar os dados do registro
SMArCARE de criangcas nao
deambulantes com AME tipo 2 e tipo 3
sob tratamento com Nusinersena com
um periodo de acompanhamento de
até38 meses.

Fonte: (Cavalcante; Fernandes; Guia, 2024).

Bucarest
e,
Romeéni
a.

Pari
S,
Frang
a.

Bucarest
e,
Roméni
a.

Aleman
ha,
Austria
e Suica.

Aleman
ha,
Austria
e Suica.

Tabela 4. Classificagdo dos estudos quanto a autoria, objetivo e nivel de evidéncia.

TITUL

O

AUTOR/AN
O

RESULTAD

oS
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Physical Therapy and
Nusinersen Impact on
Spinal Muscular
Atrophy Rehabilitative
Outcome.

Mirea et
al.,
2022.

O presente estudo demonstrou melhoras
estaticamente significativas (p < 0,001) no
grupo que foi submetido a terapia conjunta
deprocedimentos fisioterapicos mais o uso
da Nusinersen guando comparado ao grupo
gueapenas utilizou a Nusinersen.
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Serum creatine kinase | Freigang
and creatinine in adult
spinal muscular | etal., 2021.
atrophy under

nusiners
entreatment.
Clinical Axente et

an al.,
d 2022.
Electrophysiological
Changes in
Pediatric
Spinal
Muscular Atrophy after
2Years of Nusinersen
Treatment.
Respiratory Menard et
management of al.,
spinalmuscular 2022.
atrophy typelpatients
treat

edwith Nusinersen

Inicialmente pode-se observar alteragGes de
CK e Crn dentre os subtipos clinicos e se
correlacionando com a doencga. Durante os
18 meses de tratamento com nusinersen,
pacientes adultos com atrofia muscular
espinhal (SMA) associada a 5q. Métodos: A
CK diminuiu (yCK = 17,56%, p < 0,0001),
enquanto a Crn aumentou ligeiramente
Nesteestudo observacional retrospectivo e
multicéntrico em 206 pacientes adultos
(YyCrn

= +4,75%, p < 0,05).

Dos 11 pacientes do grupo SMA | que eram
ndo sentantes, 6 tornaram-se sentantes
apos

10 administracbes de  nusinersena
aumentando o PAMC de 0,53 + 0,23 para
1,85

+ 1,05. No grupo SMA 11, dos 16 sentantes,
4 se tornaram caminhantes PAMC
aumentandode 2,73 * 2,08 para 3,65 %
1,55. Em SMA I,

dos 4 sentantes e 3 caminhantes, apesar do
aumento de PAMC para 1,25 £ 0,55 para
2,05

+ 0,66 e 2,73 £ 2,38 para 3,66 + 2,85, os
memos mantiveram-se no status de antes
dasadministracoes.

De 17 pacientes incluidos no estudo, 76%
iniciaram uso de ventilagdo n&o invasiva
(VNI). Em 2 destes a VNI foi iniciada antes
douso do Nusinersena. 4 meses foi o tempo
médio entre 0 uso do medicamento e inicio
deVNI. 65% dos pacientes (11) iniciaram
VNI devido hospitalizagbes constantes. 8
pacientes tiveram gasometria arterial
realizada antes da VNI e os resultados ndo
mostraram aumento da pressdo de CO..
Houve diminuigdo significativa no namero
de internagfes na maioria dos pacientes no
intervalo entre o 1° e 2° ano de tratamento
(p=0,04).
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Changes in pNFH
Levels in
Cerebrospinal  Fluid
and Motor Evolution
after the Loading
Dose with Nusinersen
in Different

Badina et
al.,

2023.

O estudo demonstrou diferenca
estatisticamente significativa em termos da
diminuicao da guantidade de
neurofilamentosno liquido cefalorraquidiano
apos o tratamentorealizado com doses de
ataque de Nusinersena.
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Types of

Spinal
Muscular Atrophy
Improvements [
n Walking Distance
during Nusinersen
Treatment - A
Prospective 3-year
SMArCARE Registry
Study

Improved upper
limb

function in

non-
ambulant children
with
SMAtype 2 and 3
during
nusinersen treatment:
a

prospective 3-
years
SMArCARE

registr
y
study

Pechmann
etal., 2023.

Pechmann
et
al., 2022.

Os dados do estudo demonstram um efeito
positivo do tratamento com Nusinersena na
funcAo motora em pacientes que
deambulantes pediatricos e adultos com
AME.Esse efeito foi observado néo
s6 na
estabilizacdo da progressédo da doenca ou
falta
de deterioracéo, mas também como
melhorias
clinicamente significativas nas
distancias
percorridas.
O presente estudo demonstrou melhorias
clinicamente significativas ou estabilizacéo
da progressdo da doengca em pacientes
pediatricos ndo deambulantes com AME
sob tratamento com Nusinersena. As
alteracdes descritas foram mais evidentes
na fungdo dosmembros superiores e foram
observadas continuamente durante o
periodo de acompanhamento.

Fonte: (Cavalcante; Fernandes; Guia, 2024).

Mirea et al. (2022), evidenciaram em seu estudo a melhor evolugéo clinicados

portadores de AME quando os mesmos foram submetidos a terapias né&o
farmacolb6gicas em associacdo com a terapia farmacolégica. Sendo estes resultados
semelhantes aos dados de Santos et al. (2020). Diversas condi¢cfes clinicas que
possuem carater degenerativo assim como a AME demonstram a necessidade de
determinados manejos como os fisioterapicos para melhorar a qualidade de vida do

individuo afetado, favorecendo cuidados essenciais para acontinuidade da vida.
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De acordo com o estudo de Axente et al. (2022), houve melhorias para os
pacientes com ame tipo | e Il que fizeram uso do nusinersena em relacdo a condi¢cdo
clinica de sentar e caminhar. Esses dados assemelham-se em parte aos de Aragon-
Gawinska et al. (2020), que avaliaram os fatores associados a posicdo sentada em
pacientes com AME tipo 1 tratados com nusinersena e verificaram que dos 47
pacientes analisados, 15 conseguiram sentar-se sem necessidade de ajuda. O que
pode evidenciar a relagdo do uso do medicamentoe a melhora na evolucao clinica

desses pacientes no aspecto em questao.

O estudo de Vazquez-Costa et al. (2022), traz entre a composi¢do da sua
populacdo de estudo 40 pacientes nao tratados com o medicamento em questéo,e
dessa populagéo 50% eram néo sentantes, o que destaca o impacto da doencana vida
do individuo. Nesse sentido, estudos que avaliam os resultados clinicossobre terapias
inovadoras para tratamento da AME como, por exemplo, onusinersena faz com que o
aspecto da possibilidade de promocéo de melhoriasna qualidade de vida dos pacientes
acometidos pela doenca, quando tratados adequadamente, seja evidenciado.

O declinio da capacidade respiratéria estd entre as principais complicacdes
provocadas pela AME na vida do paciente (Amaddeo; Frapin; Fauroux, 2016). Nesse
sentido, o estudo de Menard et al. (2022), mostrou que mesmo durante o0 uso da
Nusinersena a maioria dos 17 pacientes (76%)comecaram a usar VNI tendo como
principal motivo as hospitalizacbes constantes. Mas observou-se que entre o primeiro
e segundo ano de tratamentohouve reducdo de hospitalizacbes na maior parte dos

pacientes.

Os resultados de Menard et al. (2022) estdo de acordo com os dados de
Panagiotou et al. (2022), que realizaram um estudo de revisdo acerca demudancas
nas necessidades de suporte ventilatorio de pacientes com atrofia muscular espinhal
(AME) ap0s terapias baseadas em genes e verificaram que apenas 1 de 172 pacientes
tratados com nusinersena néo necessitou de suporteventilatorio e 122 de 172 (70,9%)

permaneceram nas mesmas condi¢des de programacao do suporte ventilatorio.

No que diz respeito a realizacdo da evolucao clinica dos portadores de AME,
uma maneira de realizar a avaliacdo € a partir de marcadores bioldgicos que
possibilitam analisar a eficacia de medicamentos utilizados na clinica como, por
exemplo, o nusinersena, dois parametros que sédo avaliados séo: a Cretainaquinase

(CK) e Concentracdo Sérica de Creatinina (Crn), de modo a permitir acompanhar a
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resposta terapéutica ou propor um ajuste farmacoldgico se e quando necessario (Pino
et al., 2021).

De acordo com Freigang et al. (2021), € possivel devido o evento em quea
diminuicdo da CK somada ao aumento da concentracdo sérica da creatina tersido
observada durante a utilizacdo do nusinersena, sendo esses eventos citados
anteriormente indicativos da reducdo da perda da massa muscular e melhora do
metabolismo energético muscular, corroborando com Deutsch et al.(2021), que trazem
resultados que compactuam com a efetividade do nusinersena por meio da analise da
CKedacCrn.

Outro marcador biolégico que pode ser utilizado para mensurar degradacao
neurodegenerativa, sao os neurofilamentos (NF), que é a principal proteina do
citoesqueleto dos neurdnios. Os niveis aumentados de NF sdo diretamente
proporcionais ao grau de lesdo neuronal e a progressao da doencaem varias doencas
neurodegenerativas tais como a AME (Badina et al., 2023). Um estudo realizado por
Badina et al (2023), demonstrou que o tratamento comnusinersena € capaz de diminuir
0s niveis e a variagcao percentual de NF no liquido cefalorraquidiano, o que representa
bom prognadstico clinico no que diz respeito a respostas positivas na funcdo motora

desses pacientes.

J& os estudos realizados por Pechmann et al. (2022) e Pechmann et al. (2023),
gue incluiu pacientes com AME pediatricos e adultos ndo deambulantes e
deambulantes, respectivamente, mostraram que o nusinersena foi capaz de exercer
efeito positivo na estabilizacdo da progressédo da doenca. Esses efeitospuderam ser
observados continuamente ao longo do tempo em que o0s pacientes foram

acompanhados.

CONSIDERAGOES FINAIS

Com base nos dados analisados na presente revisao, € possivel concluirque os
estudos que avaliaram e discutiram sobre os avancos clinicos associadosa utilizagcdo
do medicamento nusinersena na AME evidenciaram melhorias nas condi¢des clinicas
dos individuos apos a realizacdo do tratamento com o medicamento na maioria dos
aspectos avaliados. Mas apesar do medicamento ter sido aprovado desde 2016,
percebe-se que ainda existem poucos estudos arespeito do tema em questao e assim

€ necessario que mais avaliacdes sejam realizadas para viabilizar o conhecimento
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acerca das melhorias clinicas que proporcionam avancos na qualidade de vida geral

do paciente oferecidas pelo tratamento.
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A INFLUENCIA DA NUTRIGAO NO ESTADO NUTRICIONAL DE PORTADORES DE
FIBROSE CISTICA

Lucia Helena Coutinho Serrao%*
Susy Mary Souto de Oliveira®>

Jeane Odete Freire dos Santos Cavalcant2t

INTRODUGAO

A fibrose cistica (FC) € uma doenga hereditaria, cronica e sistémica resultante de
alteragdes no gene que codifica a proteina Cystic Fibrosis Transmembrane Condutance
Regulator (CFTR), cuja fungao é regular o transporte idnico de cloro, sédio e agua (Rodella,
2023).

A deficiéncia ou diminuicdo na fungao da proteina CFTR resulta em disfuncao de varios
orgaos e uma expectativa de vida reduzida, normalmente relacionada aos fatores pulmonares,
no entanto, ela envolve diversas condi¢des clinicas e nutricionais (Padra et al., 2020).

De acordo com Ong, Ramsey, (2023) os sinais iniciais da fibrose cistica em pacientes
com a variante genética F508del geralmente aparecem durante a infancia, apresentando-se
com sintomas como esteatorreia, dificuldade no ganho de peso e problemas respiratorios,
como tosse e chiado no peito. Com o passar do tempo, infecgdes bacterianas respiratérias
cronicas contribuem para a deterioragdo da fungdo pulmonar e o desenvolvimento de
bronquiectasias. O tratamento da fibrose cistica, que envolve equipes médicas
multidisciplinares incluindo nutricionistas, desempenha um papel crucial no retardamento da
progressao da doenca.

Devido as complicagcdes associadas a fibrose cistica, particularmente nos sistemas
digestivo e respiratério, € consideravel a frequéncia de desnutrigdo, sobretudo entre criangas.
Além disso, os efeitos adversos na condi¢cao nutricional parecem impactar a evolugao e a
previsao da doenga, ja que contribuem para a deterioragdo da fungédo pulmonar, agravamento
do atraso no crescimento e desenvolvimento infantil, resultando em uma redugao na qualidade
de vida e um aumento na taxa de mortalidade (Calvo-Lerma et al., 2017).

Diante do exposto questiona-se: Qual a influéncia da nutricao no estado nutricional de
portadores de fibrose cistica? Justifica-se, o presente estudo pois torna-se fundamental que
portadores de FC recebam intervencdes nutricionais precoce e adequadas para evitar déficits

24Professora (UNIESP), Mestre em Ciéncia e Tecnologia de Alimentos (UFPB). Contato: Ihelenacs@terra.com.br

%5Professora (UNIESP), Doutora em Produtos Naturais e Sintéticos Bioativos (UFPB). Contato:
susymsouto@gmail.com

25Professora (UNIESP) Orientadora, Doutora em Ciéncias das Religides (UFPB). Contato:
jeaneodete@gmail.com
110



nutricionais contribuindo para uma melhor qualidade de vida, diminuicdo na taxa de
mortalidade e melhor prognostico da doenga.

Portanto, esse trabalho € uma revisdo de literatura integrativa tomando como base
pesquisas e estudos cientificos realizados entre 2017 e 2023, com o objetivo de elucidar,
através da literatura, a influéncia da nutricado no estado nutricional de criangas e adolescentes
portadores de fibrose cistica.

DESENVOLVIMENTO
Fibrose Cistica

Entre as doengas que eram vistas na antiguidade como uma maldicdo e, atualmente
sdo reconhecidas e tratadas, tem-se a fibrose cistica (FC), que, de acordo com Bell et al.,
(2019) acomete aproximadamente 90.000 pessoas ao redor do mundo.

Os mesmos autores supracitado relatam ainda que nas ultimas seis décadas, houve
avancos significativos nos cuidados de saude para pacientes com fibrose cistica, uma
condicdo que costumava ser fatal em bebés e criancas pequenas. Apesar do aumento na
expectativa de vida, a fibrose cistica ainda representa desafios significativos, afetando a
sobrevivéncia e qualidade de vida, e demandando um grande esfor¢o de cuidados por parte
dos pacientes e suas familias. Quanto a expectativa de vida Rosa et al. (2018) afirmam que:

A expectativa de vida de pacientes com FC vem melhorando substancialmente, de
modo que, atualmente, mais da metade tem alcancado a idade adulta. Essa melhoria
deve-se, entre outros fatores, ao incremento de tratamentos inovadores e ao avango da
assisténcia interdisciplinar ao paciente com FC (Rosa et al., 2018, p. 498).

A Fibrose Cistica (FC) € uma condi¢do genética sem cura, porém tratavel. Para mitigar
os efeitos da enfermidade, o tratamento concentra-se em fisioterapia, broncodilatadores, anti-
inflamatorios e antibiéticos, juntamente com orientagdo nutricional. A detecgédo de infecgdes
bacterianas auxilia na administracao adequada de antibioticos. Dada a natureza da terapia
complexa exigida diariamente, a assisténcia dos familiares é crucial durante o tratamento,
especialmente para pacientes jovens (Araujo.; Passos, 2022).

Para que estes pacientes tenham um aumento da sobrevida e melhora da qualidade de
vida necessario se faz um atendimento interdisciplinar e primordialmente um diagnéstico
precoce, afirmam Bonfim et al., (2019).

Diagndstico

O diagnodstico no Brasil € realizado através da triagem neonatal e envolve a
quantificacdo dos niveis de tripsinogénio imunorreativo em duas medicdes ((Araujo; Passos,
2022). Athanazio et al. (2017) membro do Grupo de Trabalho das Diretrizes Brasileiras de
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Diagndstico e Tratamento da Fibrose Cistica relatam como confirmar o diagndstico de fibrose
cistica apos triagem neonatal positiva:

O algoritmo de triagem neonatal para fibrose cistica usado no Brasil baseia-se na
quantificagdo dos niveis de tripsinogénio imunorreativo em duas dosagens, sendo a
segunda feita em até 30 dias de vida. Frente a duas dosagens positivas, faz-se o teste
do suor para a confirmagao ou a exclusdo da fibrose cistica. A dosagem de cloreto por
métodos quantitativos no suor = 60 mmol/l, em duas amostras, confirma o diagndstico.
Alternativas para o diagnostico sdo a identificagdo de duas mutagdes relacionadas a
fibrose cistica e os testes de fungéo da proteina CFTR (Athanazio et al., 2017, p. 221).

Apos a confirmagao positiva do diagnostico de Fibrose Cistica (FC), o paciente sera
atendido por uma equipe multidisciplinar visando a administragdo do tratamento apropriado
(Araujo; Passos, 2022), para tanto, logo apdés esta confirmacdo o paciente devera ser
encaminhado a um centro de referéncia da patologia com propésito de preservar o estado
nutricional adequado e tratar as infecgdes respiratérias na ocasiao favoravel (Athanazio et al.,
2017).

Influéncia da nutricdo na FC

Arelevancia de um adequado estado nutricional tornou-se cada vez mais evidente nas
ultimas décadas, afirmam Calvo-Lerma et al., (2017) devido a sua estreita ligacdo com a
melhoria da fungao pulmonar e, consequentemente, uma perspectiva global mais favoravel e
maior sobrevida. Contudo, garantir e preservar um estado nutricional satisfatério continua
sendo um desafio para a maioria dos pacientes com FC. Isso se deve, em parte, ao aumento
das demandas energéticas ocasionadas pela inflamacdo crénica e pela insuficiéncia
pancreatica (presente em cerca de 80% dos casos), bem como a redugdo na ingestao
energética e a perda de nutrientes decorrentes de problemas de digestdo e absor¢ao. Zani et
al., (2023) afirmam em seu estudo que:

O objetivo do apoio nutricional nos cuidados de FC deve comegar o mais cedo possivel
apos o diagnéstico e incluir a obtengdo de um estado nutricional ideal para apoiar as
fases de crescimento e o desenvolvimento da puberdade nas criangas, 0 que apoiara
ainda mais a manutengcdo de um estado nutricional ideal na vida adulta. A base da
nutricdo em pacientes com FC € uma dieta rica em calorias e gorduras, em conjunto
com um melhor controle da ma absorgao devido a terapia de reposi¢cao enzimatica
pancreatica e atengao a suplementacédo adequada de vitaminas lipossoluveis. Quando
a ingestdo caldrica oral ndo € suficiente para atingir as metas nutricionais
antropométricas, deve-se iniciar alimentacdo enteral suplementar para melhorar o
crescimento e o estado nutricional (Zani et al., (2023, p.1).
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Corroborando com os autores supracitados, Savant & MCColley, (2019) afirmam que
se recomenda uma dieta com alto teor calorico, proteico e lipidico para esses pacientes, o que
esta correlacionado com um crescimento melhorado, fungao pulmonar aprimorada e aumento
da sobrevida.

METODOLOGIA

O presente estudo tratou-se de uma pesquisa exploratéria baseada em uma revisao
bibliografica tendo como objetivo proporcionar maiores informagdes sobre a influéncia da
nutricdo no estado nutricional de portadores de fibrose cistica. Foram utilizados como fonte de
pesquisa, artigos e revistas cientificas através da busca eletrénica no Google Académico e nas
bases de dados tais como Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude
(Lilacs), Scientific Eletronic Library on-line (Scielo), e National Library of Medicine (PubMed),
publicados nos periodos entre 2017 e 2023, que abordaram aspectos referentes ao tema.

Para construcao desse trabalho foram utilizadas as seguintes palavras chave: Fibrose
Cistica; Nutricdo na Fibrose Cistica; Estado Nutricional na Fibrose Cistica. Assim, foram
utilizados como critério de inclusao artigos desenvolvidos no idioma portugués e inglés que
relacionavam a contribuicdo da nutricdo na FC; sendo excluidos artigos que nao apresentavam
relacdo com o tema ou os que nio estavam dentro do periodo selecionado para o estudo.

A Figura 1 demonstra o percurso metodoldgico seguido para realizagdo desta pesquisa;
identificou-se 35 artigos, que apds aplicagao dos critérios de exclusao foram selecionados 7
para compor o estudo. Todos os dados coletados através desta pesquisa foram
cuidadosamente analisados e apresentados.

Figura 1 - Fluxograma representando o percurso metodologico seguido na busca da selegao
de artigos.

Artigos de 2017 a Busca nas bases de dados:
2023. utilizando os Literatura Latino-Americana e do
Caribe em Ciéncias da Saude Idiomas:

descritores: Fibrose
Cistica; Nutricao;
Estado Nutricional

(Lilacs), Scientific Eletronic ~ |—» | Portugués
Library on-line (Scielo), e e Inglés
National Library of Medicine

’

Total de 35

ApOs pesquisa foram
excluidos 27 artigos que nao
apresentavam relagdo com o Total de 8
tema ou os que n&o estavam
dentro do periodo

Fonte: Dados da pesquisa, 2023
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RESULTADOS E DISCUSSAO

Realizado o procedimento de selegao dos artigos, foi possivel chegar ao quantitativo
final de estudos dentro dos parametros estabelecidos de 8 artigos. O quadro 1 apresenta as
informagdes de cada um dos artigos selecionados seguindo a ordem, ano/autor, titulo, objetivo,
metodologia e concluséo.

Quadro 1: Apresentagao dos artigos selecionados para a revisao integrativa da literatura

relagcao entre
esses padrdes
e 0S escores
Z de indice de
massa
corporal (IMC)
para idade e
funcao
pulmonar,
pelo VEF1.

anos, portadores
de FC, acom-
panhados num
Centro de
Referéncia. O
consumo
alimentar foi
avaliado por um
questionario de
frequéncia
alimentar.
Adicionalmente,
foram coletadas
informacdes
sobre local onde
sao realizadas
as refeicoes,
quem é o res-
ponsavel pelo
preparo,
atividade fisica e

ANO/AUTOR  TITULO OBJETIVO |METODOLOGIA| CONCLUSAO
Fatores Identificar Estudo observa- Por meio da
Rodella associados fatores cional, realizagao deste
(2023) ao padrao associados a transversal, estudo, foi
alimentar em padroes primario em que| possivel constatar
adolescentes alimentares um inqueérito a importancia do
com fibrose de sobre padrdo | acompanhamento
cistica adolescentes alimentar foi ambulatorial
com Fibrose aplicado a 47 multidisciplinar e
Cistica e adolescentes, | nutricional atraves
avaliar a entre 12a 19 de suas

repercussdes no
estado nutricional
que os pacientes
com FC tiveram
melhora no seu
estado nutricional
e
consequentement
e clinica. Haja
visto que, quando
comparado o
estado nutricional
do paciente no
inicio e fim do
acompanhamento
nutricional, foi
constatada uma
evolugao dos
pacientes
analisados,
constatado que
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aspectos
socioculturais. O
calculo de IMC
foi feito a partir
dos dados
coletados no
ambulatério e a
funcdo pulmonar
foi classificada
de acordo com
espirometria,
solicitada por
proto- colo
assistencial e
categorizada em
leve (VEF1 2
60% do valor
normal),
moderada (VEF1
entre 41 e 59%
do valor normal)
e grave (VEF1
<40% do valor
normal). Para
analise do perfil
de
comportamento
€ consumo
alimen- tar, foi
realizada a PCA
- analise de
componentes
principais, e,
para agru- par os
participantes em
quatro grupos
distintos dando
énfase as
diferencas de
consumo
alimentar, funcao
pulmonar e
escore Z,

realizou-se a

houve uma
evolucao
significativa no
estado nutricional

apesar da inerente

evolucao da
doenga.
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Analise de
Clusters.

Evolugéo do Avaliar a Foi realizado um Por meio da
Santos et al estado evolucao do | estudo descritivo| realizacédo deste
(2022) nutricional de estado retrospectivo a estudo, foi

pacientes nutricional de | partir de analise| possivel constatar
com fibrose | pacientes com| de formularios | a importancia do
cistica Fibrose de acompanhamento
durante o Cistica acompanhament ambulatorial
acompanham durante o o nutricional com| multidisciplinar e
ento acompanham criangas e nutricional através
ambulatorial ento adolescentes de suas
ambulatorial. com FC repercussdes no
acompanhados | estado nutricional
no ambulatério | que os pacientes
materno infantil | com FC tiveram
de um hospital melhora no seu
de referéncia do| estado nutricional
nordeste e
brasileiro, os | consequentement
dados foram e clinica. Haja
organizados em| visto que, quando
uma tabela no comparado o
excel com todas| estado nutricional
as informacgdes do paciente no
recolhidas e inicio e fim do
analisados no | acompanhamento
software SPSS v|  nutricional, foi
23.0. foram constatada uma
realizadas evolucao dos
avaliagdes em pacientes
trés momentos analisados,
distintos de constatado que
acompanhament houve uma
0 na primeira evolucao
consulta, na significativa no
consulta da estado nutricional
metade do apesar da inerente
tratamento e na evolucdo da
ultima. doenca.

Influéncia do Avaliar a Estudo de As criangas e

Silva (2022) estado influéncia do coorte adolescentes com
nutricional no estado prospectivo. diagndstico tardio
nutricional no Foram tiveram maior
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agravamento | agravamento | avaliados dados risco de ter
do quadro do quadro sociodemografic exacerbacao
Clinico, . 0os, pulmonar e de ter
) clinico, . ..
expectativa e . . déficit nutricional.
. expectativa e | ao nascimento, .
qualidade de . . As criangas e
. qualidade de clinicos,
vida em . fe adolescentes
. vida em antropométricos
pacientes acientes ingestio apresentaram
pediatricos P e . 9 escores de QVRS
) pediatricos alimentar, .
com fibrose relativamente
i com FC escore de
cistica . altos, tanto no
atendidos .
Shwachman- inicio quanto
em Kulczycki, apos o
ambulatério de funcao
acompanhamento
Santa pulmonar e de 1 ano
Catarina. qualidade de '
vida (QV) por
meio dos
questionarios
Cystic Fibrosis
Questionnaire
(CFQ) e
Pediatric Quality
of Life
Inventory
(PedsQl). Os
pacientes foram
classificados
por meio do
percentil 50°, de
acordo com a
curva de
crescimento da
Organizagao
Mundial da
Saude.

Estado A\ialiar a Estudo Os pacientes que
Silva et al nutricional | relacao entre o | yrangversal que | se encontravam
2021 interfere n estado nali no IMC < percentil

( ) erfere na nutricional e analisou o} perce
qualidade de | e qualidade de pacientes com 50 obtiveram as
vida de vida (Qv)de | idadeentre2e menores
criancas e crancas € 14 anos com FC.| pontuagdes nos
adolescentes .
adolescentes | .o fibrose Foram dominios
com fibrose cistica (FC). analisados alimentacéao, peso
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cistica: dados e imagem
estudo sociodemografic corporal,
transversal os, suportando a
caracteristicas | hipotese de que o
clinicas, estado | estado nutricional
nutricional e QV afeta
por meio dos negativamente a
questionarios | QV, especialmente
Cystic Fibrosis | nesses dominios.
Questionnaire e
Pediatric Quality
of Life Inventory.
Os pacientes
foram divididos
em dois grupos
pelo indice de
massa corporal
(IMC <ou 2
percentil 50).

Perfil Avaliar o Foi realizado E necessario um
Martins et nutricional de perfil um acompanhamento
al. (2020) pacientes . levantamento nutricional

. sociodemogr .
com fibrose e da visando
. L afico e
cistica de um .. . ~
nutricional de situacao um plano
centro de . - . - .
a fibrocisticos | sociodemografic alimentar com
Referéncia . . n
, atendidos em | a através de um énfase em
em fibrose L
e um Centro de questionario melhoramento da
cistica N .
Referéncia com coleta de qualidade da
em Fibrose dados de dieta destes
Cistica na prontuarios individuos, a
cidade de . )
. e/ou direto com fim de atender
Juiz de 0 paciente adequadamente
Fora/MG. pacierte, g
avaliagao as
antropométrica | recomendagdes
(peso, estatura, | especificas para
prega cutanea esse grupo
. opulacional.
triciptal, Pop
circunferéncia
muscular do
braco e indices)
€ consumo
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alimentar dos

pacientes
através do
questionario de
frequéncia
alimentar.

Avaliacao do Avaliar o Estudo A maioria dos
Neria et al, perfil perfil transversal pacientes
(2019) nutricional nutricional da incluindo apresentou

. populacao pacientes com | estado nutricional

em pacientes . . .

atendida em fibrose cistica
portadores de e consumo
. centro de .
fibrose N de um centro alimentar
L. referéncia em s
Cistica de . pediatrico de adequados,
fibrose a .
acordo com .. referéncia de indicando bom
. .. cistica. - )
faixa etaria Sao Paulo, em manejo das
2014. acoes
Todos os nutricionais.
sujeitos que Novos estudos
concordaram com foco em
em participar do pré-escolares
devem ser

estudo foram

incluidos. Foi
aplicado um
questionario
sobre habitos

alimentares

(recordatério de

24 horas) e
caracteristicas
socioeconémica
s. Dados

antropométricos

(comparados
com referencial
da Organizagao

Mundial da
Saude de 2006
e 2007) e
funcao

pulmonar foram

realizados para
avaliar se é
possivel reduzir o
risco nutricional
de pacientes com
fibrose cistica em
idades
posteriores.

coletados do
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integrantes

prontuario. Os

pesquisa foram

da

métricas como
média * desvio
padrao.

para diagnostico
precoce, para que

estratificados
em faixas
etarias para
analise
estatistica.
Perfil dos Descrever Estudo A maioria dos
pacientes caracteristica | retrospectivo, pacientes iniciou
Bonfimetal. | com fibrose S descritivo procedimentos
(2019) cistica demogréaficas exploratorio para o
atendidos no | de pacientes | documental com | diagndstico da FC
centro de com FC, abordagem antes do primeiro
referéncia idade de quantitativa, ano de vida, mas
pediatrico do | realizagdo do realizado no merece atengéo o
Espirito primeiro teste centro de numero de
Santo desuoreo referéncia para | pacientes que so
numero de tratamento da | fizeram o primeiro
pacientes FC, cuja coleta | teste do suor em
submetidos de dados foi idades mais
ao teste de feita nos avancgadas, dada
mutacoes prontuarios, a importancia do
genéticas no sendo a diagndstico
centro de amostra precoce. Houve
referéncia constituida por aumento na
pediatrico 117 pacientes. realizacao de
estadual do Na estatistica testes genéticos
Espirito descritiva, ao longo do
Santo. variaveis tempo. Os
categoricas resultados
foram mostram a
apresentadas necessidade de
em suas otimizagao dos
frequéncias procedimentos de
absolutas e triagem e
relativas; e encaminhamento
variaveis

todos os
individuos com
FC recebam

acompanhamento

120



interdisciplinar
desde as
primeiras
semanas de vida,
conforme
preconizado.

Freire Adesdo ao Identificar as | Coleta de dados
Salviano et tratamento dificuldades entre janeiro e Os adolescentes
al. (2017) dietético e na adesao abril de 2016.
apresentam
estado ao tratamento Os .
e . dificuldades na
nutricional de dietético e adolescentes -
adesdo ao
adolescentes estado o relataram as
. .. . tratamento
com fibrose nutricional dificuldades que e
L dietético, a
cistica em encontravam no .
, maioria ndo
adolescentes | seguimento da
. segue as
acompanhad | dietae ograu . ~
~ orientagoes
0S no centro de adesao s ,
. ) dietéticas e ha
de referéncia | autorreferido no
. . um grande
do Ceara. seguimento das
. ~ percentual de
orientagOes e ..
. ) déficit nutricional.
nutricionais. O
estado

nutricional foi
diagnosticado
através do IMC
para idade
(IMC/l) e area
muscular do
braco - AMBc

Segundo Leyraud (2023) varios estudos tém demonstrado a relevancia da nutricao para
individuos com Fibrose Cistica (FC), notando que a conexao entre o estado nutricional e a
funcdo pulmonar estava ligada a massa muscular e que a estatura estava relacionada a
sobrevivéncia, indicando que déficits de crescimento, particularmamente nos estagios iniciais
da vida, tinham efeitos no desenvolvimento pulmonar.

O estudo de Rodela (2023) teve como objetivos identificar fatores associados a padrdes
alimentares de adolescentes com Fibrose Cistica e avaliar a relacdo entre esses padroes e 0s
escores Z de indice de massa corporal (IMC) para idade e fungdo pulmonar, pelo Volume
expiratorio forgado no primeiro segundo (VEF1). Os resultados encontrados reforcam a
importancia de uma abordagem multiprofissional e nutricional no acompanhamento desses
pacientes, pois houve melhora do estado nutricional e clinico. Tais resultados corroboram com
o estudo de Santos et al. (2022) que mostram que é fundamental que os adolescentes com
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Fibrose cistica recebam um acompanhamento multiprofissional e nutricional para garantir um
cuidado abrangente e eficaz. Dessa forma, é possivel promover uma melhoria do estado
nutricional, maior controle da doenca, contribuindo para um progndstico mais favoravel para
esses pacientes.

Silva (2022) e Silva et al. (2021) demonstraram em suas pesquisas que ha uma clara
correlagdo entre a desnutricdo e a gravidade da doenga pulmonar na fibrose cistica. A
desnutricado pode piorar os sintomas pulmonares e aumentar o risco de complicagdes. Além
disso, a desnutrigdo pode afetar negativamente o sistema imunoldgico, tornando os pacientes
mais suscetiveis a infecgdes pulmonares e diminuindo sua qualidade de vida.

Martins et al. (2020) e Neria et al (2019) contribuem ao destacar a importancia de
um acompanhamento nutricional precoce priorizando um plano alimentar com enfase em
melhorar a qualidade da dieta para atender adequadamente as recomendacdes especificas
para esse grupo reduzindo o risco nutricional. Por outro lado Bonfim et al (2019) apontam a
importancia de um diagnostico precoce antes do primeiro ano de vida para que esses
individuos sejam acompanhados por equipe multidisciplinar e com terapia nutricional que
reduzam os riscos nutricionais e melhorem a qualidade de vida em pacientes com fibrose
cistica.

O estudo conduzido por Freire Salviano et al. (2017), que acompanhou adolescentes,
portadores de FC, em um Centro de Referéncia no Ceara, revelou que esses jovens
enfrentavam dificuldades na adesao ao tratamento dietético, resultando em um alto percentual
de déficit nutricional. De acordo com a Sociedade Brasileira de Pediatria (2021) os pacientes
com FC precisam de acompanhamento nutricional frequente, com monitoramento do
crescimento e identificacdo precoce das deficiéncias.

CONSIDERAGOES FINAIS

O tratamento da fibrose cistica deve ser iniciado o mais cedo possivel, e a triagem
neonatal desempenha um papel importante na prevencdo e identificacdo precoce de
deficiéncias nutricionais. A nutricdo € um dos pilares do tratamento da FC e garantir um bom
estado nutricional desde a infancia pode ter impactos significativos na fungdo pulmonar e na
progressao da doencga. Além disso, um estado nutricional adequado esta associado a uma
melhor resposta ao tratamento e a uma maior sobrevida. Portanto, as interven¢des nutricionais
precoces e continuas desempenham um papel fundamental no cuidado abrangente dos
pacientes portadores dessa patologia.
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A IMPORTANCIA DA ENFERMAGEM FRENTE AO ACOLHIMENTO DE PACIENTE COM
DOENCAS RARAS

Ménica de Luna Cavalcanti’

INTRODUGCAO

As doencas neurodegenerativas raras (DNR) se caracterizam pela degeneragéo e/ou
morte dos neurdnios, ocasionando a perda progressiva e gradual das fungbes motoras,
sensitivas e/ou cognitivas. Podendo ser classificadas em genéticas e ndo genéticas’.

A cronicidade das DNR faz com que seus portadores vivam longos periodos de
dependéncia, parcial ou total, sendo algumas vezes incapazes de realizar simples atividades
do cotidiano, necessitando de um cuidador integralmentez

No Brasil, a magnitude dos casos das DNR ainda ndo esta mensurada por ndo haver
um sistema que notifique esses disturbios, além da falta de diagndstico precoce ou erro de
diagnostico. Esse fato traz grandes preocupacdes em relacdo aos casos, devido ao impacto
gerado na vida dos afetados e de suas familias. Tendo em vista sua relevancia, as DNR ja
sdo consideradas um grave problema de saude publica, abrangendo a¢des em todos os niveis
de atencao a saude, seja no acolhimento as familias, diagnéstico, tratamento medicamentoso
el/ou reabilitacaos.

As informacdes prestadas para as familias e pacientes sao de fundamental importancia,
visto que contribuem para melhora da ansiedade desses individuos. Neste contexto se
destacam aquelas direcionadas ao itinerario terapéutico que essas pessoas percorrem durante
a trajetéria da doencgazs.

O apoio de uma equipe multiprofissional € fundamental para a realizacdo da assisténcia
as familias acometidas pelas DNR, devendo ser acompanhadas durante todos os ciclosz. A
atencao basica deve estar preparada para acolher essas pessoas, sendo o profissional de
enfermagem o lider, atuando principalmente como educador da equipe da estratégia da saude
da familia, utilizando instrumentalizacéo especifica para a implementag¢ao do cuidado, como a
Sistematizacdo da Assisténcia de Enfermagem (SAE) e a criacdo do vinculo profissional-
usudrio para a realizacdo do acolhimento, de forma humanizada no Sistema Unico de Saude
(SUS):.

A relevancia dos estudos relacionados a vulnerabilidade, principalmente para a area da
enfermagem, reside no fato de que a incorporacédo do conceito permite melhor compreensao
dos determinantes dos processos de saude e doencas.

Por outro lado, ha necessidade de ampliar o conceito de vulnerabilidade para as
questdes sociais e para a esséncia de sua produgao sem, entretanto, restringir sua abordagem
aos aspectos individuais, uma vez que o alcance do conceito de vulnerabilidade esta
relacionado a integralidade nas a¢des dos servigos de saude e a ampliacdo da compreensao
dos fendmenos de saude e doencas.

1 Enfermeira, Pos-graduanda em enfermagem, pela Uniesp em Doengas Raras, Jodo Pessoa, Paraiba.
monica.cavalcanti@ebserh.gov.br
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Se, por um lado, a concepcdo ampliada da vulnerabilidade, como um fenémeno
complexo, caracterizado por questdes psicologicas, culturais, econdmicas, politicas,
socialmente determinadas, contribui para melhor compreensdo dos processos de saude e
doenca, por outro, requer a utilizagao de instrumentos de trabalho e atividades que orientem a
assisténcia para as necessidades de saude da coletividade e do trabalho em saude®.

A prestagao de cuidados a um paciente exige da equipe de enfermagem competéncias,
habilidades e atitudes baseadas em conhecimento cientifico, o que permite ao profissional
realizar o planejamento de suas agdes frente aos desafios cotidianos e, assim, obter dados
relevantes no gerenciamento do cuidado prestados.

Na Enfermagem, o método cientifico utilizado para organizar o trabalho do profissional
€ a Sistematizagdo da Assisténcia de Enfermagem (SAE), que proporciona uma assisténcia
integral e individualizada ao paciente, implementando o Processo de Enfermagem (PE), que é
pautado em cinco etapas: coleta de dados, diagndstico de enfermagem, planejamento de
cuidados, implementacgao e avaliagao de resultados®.

Segundo o Art. 11, da Lei n° 7.498, de 25 de junho de 1986, referente ao Exercicio
Profissional da Enfermagem, e a Resolugdo n° 358/2009, do Conselho Federal de
Enfermagem, a SAE é uma atividade privativa do enfermeiro, que consiste em realizar a
identificacdo das situacdes de saude e doencga, subsidiando a prescricao e a implementacao
das acdes de assisténcia de enfermagem, de forma a contribuir para promog¢ao, prevencao,
recuperacao e reabilitacdo da saude do individuo, da familia e da comunidade’s.

Sendo assim, este estudo teve como objetivo caracterizar portadores de doencas
neurodegenerativas raras e a importancia do acolhimento de enfermagem nos seus aspectos
sociais, clinicos e assistenciais nos servigos publicos de saude no Brasil.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo de revisao integrativa da literatura. Vale salientar que, os
trabalhos com caracteristica de revisdo objetivam expor um aparato geral e atualizado sobre
diferentes tematicas, ao passo que se desenvolvem com base na identificacdo, analise e
sintetizacdo de dados a partir de varios estudos que discutem a mesma tematica.

O intuito foi conhecer o que vem sendo discutido no Brasil sobre o assunto em questao
e buscar estimular a producédo de dados com base em evidéncias cientificas. O levantamento
foi realizado entre os meses de novembro de 2023 e fevereiro de 2024. Os dados apresentados
advém de artigos cientificos publicados no periodo de 2014 a 2024.

A busca dos artigos cientificos foi realizada nas bases de dados indexados a Biblioteca
Virtual em Saude (BVS); e Google Scholar (Google Académico). Foram estabelecidos para
pesquisa e utilizados para cruzamento os seguintes descritores e respectivos operadores
booleanos em ciéncias da saude da Biblioteca Virtual em saude: "Enfermagem" or
"Acolhimento" and "Doengas Neurodegenerativas raras".

Foram utilizados os seguintes critérios de inclusdo: dados primarios online disponiveis
na integra; escritos em lingua portuguesa; e com assunto principal em Acolhimento (de
enfermagem); que revelassem dentro dos objetivos a analise do acolhimento de enfermagem
aos pacientes com doencgas neurodegenerativas raras nas publicagdes cientificas disponiveis
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on-line, na integra e gratuito, divulgadas na Biblioteca Virtual em Saude e no Google
académico. Excluindo-se artigos com foco diferente do objetivo do estudo e artigos repetidos.

Posteriormente procedeu-se a leitura na integra de todo o material escolhido, para
analisar se os mesmos abordavam a consulta de enfermagem, beneficios ou desfechos do
acolhimento aos pacientes com Doengas Neurodegenerativas Raras. Apos a criteriosa leitura,
dos 13 artigos selecionados pelo BVS foram selecionados: 02 artigos proveniente da base de
dados MEDLINE e LILACS. Dando seguimento, notou-se que dos 25 artigos e consultas a
notas governamentais no GOOGLE ACADEMICO foram selecionados e utilizados 05 artigos
e notas governamentais/institucionais. Deste modo, ao final da analise, a amostra se compés
de 07 artigos julgados como de interesse para o estudo, incluindo-se também respaldos
procedimentos de analise de dados, governamentais e institucionais.

Os achados deste estudo foram sintetizados no Quadro 01 (abaixo), esquematizado por
Titulo, autor e ano de publicagao, tipo de amostra e método de estudo, objetivos e principais
resultados. As tematicas de analise foram de acordo com o contexto acolhimento de
enfermagem e Doengas Neurodegenerativas Raras.

RESULTADOS ESTATISTICOS

Os achados deste estudo foram sintetizados no Quadro 01 (abaixo), esquematizado por
titulo, periddico, autor e ano de publicagao, tipo de amostra e método de estudo, objetivos e
principais resultados. As tematicas de analise foram de acordo com o contexto de acolhimento
de enfermagem e pacientes com doengas raras.

Quadro 01 — Caracteristicas dos estudos analisados.
i Método de
Titulo

estudo Resultados

Autores (ano)

Objetivos

Conclui-se que
tanto o portador
de HD quanto o de
SCA2 possuem
sérios
Doencga _ PesaLisa agravamentos
neurodegenerativa qual?tativa Caracterizar durante o percurso
rara: descritiva,,realizada portadores  de da doenca, que os
Caracterizagdo dos Ramos ETAL(R. nor meio de dados doencas levam imont a
comprometimentos
portadores Saude Publ. 2018 f;;et?s:: nos neurodegenera.tl.vas irreversiveis,
de doencga de Dez;1(2):63-74) . raras e familiares trazendo grande
. ] desenvolvidos pelo to aos seus -
Huntington e ataxia laboratério de quan CUS  impacto para a
) aspectos  socCiais, familia e o doente
Espinocerebelar na pesquisa  durante  gjiicos € que perde sua total
Amazbénia as visitas  5ssistenciais. autonomia em
Ocidental, Brasil domiciiares. realizar  atividades
basicas de vida.
Ainda que limitadas,
as intervencdes
realizadas sao de
fundamental
importancia para

essas pessoas, pois
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Seguranga do
paciente em
unidade de terapia
intensiva de acordo
com a teoria de

Wanda Horta
Doencas raras:
itinerario
diagnéstico e

terapéutico das
familias de pessoas
afetadas

Assisténcia de
enfermagem em
lactente  paliativo
com diagnésticos
de sindromes de
Edwards e Dandy
Walker.

PERAO, O.F;
ZANDONADI,
G.C;
RODRIGUEZ, A.
H.; FONTES, M.
S.;
NASCIMENTO,
E.R.P.; SANTOS,
E.K. A. (2017)

Geisa dos Santos
Luz, Mara Regina
Santos da Silva,

Francine De
Montigny (2015)

Silva, Izabela
Katiucia Tomaz
da; Palmieri, Lais
Silva; Silva,
Douglas de
Oliveira; Rocha,
Bruna Maria

Malagoli (2019)

Utilizou-se para o
estudo a Cartilha
dos 10 Passos para
a Segurangca do
Paciente e as
dimensdes
psicobiolégicas,
psicossociais e
psicoespirituais da
teoria.

Pesquisa
qualitativa. Utilizou-
se a teoria
bioecolégica do
desenvolvimento

humano, de Urie
Bronfenbrenner,
para a
compreensao dos
dados. O
instrumento de
pesquisa foi uma
entrevista
semiestruturada, e
os dados foram
analisados pelo

método de analise
de conteuldo.

Trata-se de um
relato de
experiéncia sobre a
elaboragdo da SAE
em lactente sob
cuidados paliativos
e portadores das
Sindromes de

Refletir sobre a
seguranca do
paciente em Unidade
de Terapia Intensiva
associada a Teoria
das Necessidades
Humanas Basicas de
Wanda de Aguiar
Horta, realizado em
dezembro de 2015.

Caracterizar 0s
itinerarios
diagndstico e
terapéutico
habitualmente
realizados pelas

familias de pessoas
com doengas raras
no dmbito da rede de
servigos publicos.

Relatar a elaboragao
da Sistematizacao
da Assisténcia de

Enfermagem em
lactente paliativo
acometido pelas
Sindromes de

melhoram a
autoestima e
promovem a
qualidade de vida.

Resultou na
elaboragcdo de um
quadro contendo a
relacdo da Cartilha

10 Passos para
Seguranca do
Paciente com a
Teoria das
Necessidades

Humanas Basicas

de Wanda Horta.

Dificuldade de
tratamento foi um
desafio, pois ha
poucos
medicamentos
disponiveis na
escolha terapéutica
para essas
doencas. A

judicializacéo foi
fundamental para o

acesso e a
manutencao
terapéutica.
Conclui-se que
prestar assisténcia
paliatva a um
lactente requer a

aplicagado da SAE a
fim de nortear os
cuidados prestados.
A assisténcia deve
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Criangas raras:
vivéncias e
desafios maternos

Doenca
neurodegenerativa
rara:
sistematizagcao da

assisténcia de
enfermagem em
pacientes
acometidos pela
doenca de
Huntington.

Melo, Monica
Cecilia

Pimentel de

(2023)

Gongalves,
Thamyris
Lucimar Pastorini
ET AL (R. Saude
Publ. Parana.
2022)

Edwards e Dandy-
Walker.

Pesquisa
qualitativa,
exploratdria e
descritiva,
desenvolvida no
municipio de
Dormentes,
Pernambuco
através da
entrevista
semiestruturada
com 8 maes
ocorrida entre 2017
e 2022.

Trata-se de uma
pesquisa descritiva
de 3 casos clinicos
da doenga em
2018.

Edwards e Dandy-
Walker.

Analisar vivéncias e
desafios de maes

mediante a
revelagao do
diagndstico para
anomalias
congénitas.

Elaborar e aplicar a
sistematizagdo da
assisténcia de
enfermagem a
membros de uma
familia acometida
pela Doenga de
Huntington.

envolver ndo s6 o

paciente e sua
familia, mas
também a equipe
que trabalha
diariamente no
alivio da dor e do
sofrimento.
Desvelaram 0s
processos
adaptativos das
familias,
principalmente das
maes, apontando

sobretudo para a
necessidade de

profissionais, em
especifico, da
enfermagem,

repensarem seu

papel alicergcado na
empatia e na
humanizacgao,

buscando o
empoderamento
das familias para se
adaptar ao novo,
encorajando-as a
vivenciarem o]
processo.
Possibilitou o]
desenvolvimento de
acdes

fundamentadas nas
reais necessidades
dos individuos e
facilitou o]
desenvolvimento
dos cuidados de
enfermagem.
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CONSIDERAGOES

Em um estudo qualitativo, descritivo e exploratério de Brabo e Laprano (2018) os
mesmos identificaram a necessidade do fortalecimento da equipe multiprofissional e
da educacao dos profissionais de Enfermagem?®.

A interagéo entre a equipe de enfermagem, paciente e familia € fundamental para um
cuidado efetivo, sendo a comunicagao o seu principal meio. A afetividade e a relagao empatica
proporcionada a familiares e pacientes sdo também fatores fundamentais*. E imprescindivel
ressaltar a importancia da elaboracdo da SAE, porém se faz necessario entender os
obstaculos que sdo impostos aos profissionais.

Diante disso, € possivel perceber que a renda ndo € o unico fator de situacédo de
vulnerabilidade que esses individuos apresentam, mas também a baixa escolaridade, que
interfere diretamente no entendimento das questbes sociais que os cercam, assim como no
entendimento da doenca e de seus agravamentos. Isto posto, € importante destacar a
necessidade de protecao desses individuos pelas politicas sociais, objetivando intervengdes
efetivas na assisténcia visando assegurar-lhes condi¢des dignas de vida“.

Um planejamento previamente estabelecido possibilita a diminuicdo de complicagdes,
o aumento do conhecimento das necessidades individuais do paciente e a organizacédo da
assisténcia, gerando uma agao na qual o paciente sera assistido na sua integridade mental,
fisica e social.

Como também, cabe aos gestores guiar e demonstrar por meio de educagado em saude
a todos os profissionais no que tange os sinais clinicos comuns nas doencgas, antecipando e
reavaliando os sinais e sintomas fisicos do paciente, como também os principais fatores de
risco que podem influenciar numa projecao negativa ao paciente, grupo ou populagao.

Dessa forma, para que exista um acolhimento eficaz nos trés segmentos de assisténcia
em saude seja necessaria a estratificacao e rastreio da populagao-alvo, educagdo em saude
voltada aos profissionais, paciente, familiares e comunidade. E por fim é necessario que haja
melhor preparagdo dos profissionais para que consigam lidar com situagbes sem
possibilidades de cura.
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A IMPORTANCIA DO DIAGNOSTICO PREOCE DA FIBROSE CISTICA NA FAIXA ETARIA
PEDIATRICA: uma revisio narrativa de literatura

Polyana Maria Cruz Collago

INTRODUGCAO

O presente trabalho tem como tema central a fibrose cistica com enfoque na faixa etaria
pediatrica priorizando a necessidade de investigagao e de deteccéo precoce.

Afibrose cistica (FC) € uma doencga genética autossdmica recessiva caracterizada pela
disfuncdo do gene CFTR. E uma doenca multissistémica que afeta mais frequentemente
individuos brancos. Nas ultimas décadas, diversos avangos no diagnéstico e tratamento da FC
mudaram drasticamente o cenario, resultando em aumento significativo na sobrevida e na
qualidade de vida (ATHANAZIO et al., 2017).

Tal doencga ocorre devido a mutacdo de uma proteina conhecida como, Proteina
Reguladora da Condutancia Transmembrana da Fibrose Cistica ou Cystic Fibrosis
Transmembrane Conductance Regulator (MATOS; MARTINS, 2020).

A sindrome clinica € multissistémica e decorre do transporte defeituoso de cloreto. Em
geral, apresenta-se por uma ampla gama de manifestagdes, dentre elas, doenga pulmonar
progressiva, disfungdes gastrointestinais, doenga hepatica, infertilidade masculina,
desnutricdo e elevadas concentragdes de eletrélitos no suor (PESSOA et al., 2015).

Devido a raridade da doencga é importante diagnosticar precocemente tendo em vista a
importancia de reducdo de agravos ocasionados pela doenca, pois pode ocasionar
dano tissular irreversivel. Conforme Pessoa et al. (2015), o desenvolvimento de novas técnicas
diagndsticas e a implantagéo da triagem neonatal permitem um diagnéstico precoce da FC,
facilitando uma intervengao multidisciplinar efetiva

Diante disso, esta pesquisa teve como objetivo explorar a fibrose cistica e seus
aspectos, principalmente na faixa etaria pediatrica. Nesse sentido, maiores estudos na area
podem corroborar para melhores resultados e estratégias. De tal modo, foi realizado uma
revisdo narrativa de literatura a fim de colaborar na deteccdo e manejo de tal patologia, pois
trata-se de uma doencga rara, e que requer cautela no diagndstico e no manejo.

DESENVOLVIMENTO

A Fibrose cistica € uma doenga autossémica recessiva cronica grave que afeta
principalmente as populagdes caucasoides e é caracterizada pelo acometimento dos sistemas
respiratorio e gastrointestinal. Nesse sentido, o diagndstico, quando feito durante a triagem
neonatal, pode contribuir significativamente para a melhora do progndstico e o aumento da
sobrevida de pacientes fibrocisticos (SOUSA et al., 2022). Quando diagnosticado tardiamente,
a sobrevida e a qualidade de vida dos pacientes acometidos ficam prejudicados.

A fibrose cistica é a doencga hereditaria autossémica recessiva mais frequente entre os
caucasianos (1:2.000 a 3.500). Mais de 1.000 mutagdes levam a doencga, sendo a mais comum
a "F508, com prevaléncia de 70% entre caucasianos canadenses, do norte da Europa e
americanos e de 23 a 55% de prevaléncia entre brasileiros. O defeito basico esta na secrecao
de ions cloreto (Rodrigues et al., 2008).
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Nas ultimas décadas, diversos avangos no diagndstico e tratamento da FC mudaram
drasticamente o cenario dessa doenga, com aumento expressivo da sobrevida e qualidade de
vida. Atualmente, o Brasil dispde de um programa de ampla cobertura para a triagem neonatal
de FC e centros de referéncia distribuidos na maior parte desses estados para seguimento dos
individuos (ATHANAZIO, 2017). No Brasil, a prevaléncia de FC é estimada em 1:7.500. a
1:15.000 nascidos vivos, dependendo da regido (RASKIN et al., 2008)

Segundo dados fornecidos pelo Registro Brasileiro de Fibrose Cistica, no ano de 2018,
um total de 5.517 pacientes foram acompanhados nos centros de referéncia. Atualmente, todos
os estados brasileiros dispdem de um programa de cobertura para a triagem neonatal da FC.
Dessa forma, a idade ao diagnéstico tem diminuido ao longo dos anos, com uma mediana de
3,7 meses em 2018 (Grupo Brasileiro de Estudos de Fibrose Cistica (GBEFC). Relatorio Anual
de 2018).

Um dos eventos clinicos mais importantes para pacientes com FC no curso desta
doenga € uma exacerbacdo pulmonar aguda. Os estudos de epidemiologia clinica e
microbiana das exacerbacdes pulmonares da FC continuam a fornecer informacdes
importantes sobre o curso, o prognostico e as complicacbes da doenca (GOSS; BURNS,
2007).

METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de uma reviséo de literatura narrativa, realizada utilizando artigos
cientificos em inglés e portugués, dissertagcdes e monografias, através dos principais bancos
de dados online: Scientific Eletronic Library Online (SCIELO), Literatura Latino-Americana e do
Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), United States National Library of Medicine (PubMed),
Cochrane Library, Biblioteca Virtual em Saude Brasil (BVS Brasil) e em Portarias do Ministério
da Saude do Brasil. Os descritores (Fibrose cistica; pediatria; diagndstico) foram escolhidos a
partir dos descritores em ciéncias da saude. Foram considerados, preferencialmente, trabalhos
publicados nos ultimos dez anos. No entanto, artigos de anos anteriores auxiliaram na tematica
do trabalho.

FUNDAMENTAGAO TEORICA

A fibrose cistica (FC) € uma doenga genética autossémica recessiva caracterizada pela
disfuncdo do gene CFTR. E uma doenca multissistémica que afeta mais frequentemente
individuos brancos (ATHANAZIO et al., 2017). A fibrose cistica (FC) é uma das principais
doengas pulmonares crénicas da infancia. No Brasil, tem incidéncia em torno de um em cada
10.000 nascidos vivos (CARVALHO et al., 2016).

A fibrose cistica (FC), causada por mutagbes no gene regulador da condutancia
transmembrana da FC (CFTR), continua apresentando desafios diagnésticos. A triagem
neonatal e a evolugdo da compreensao da genética da FC levaram a uma reconsideracao dos
critérios de diagnéstico (FARRELL et al., 2017). Como a fibrose cistica (FC) pode ser dificil de
diagnosticar, e porque a informacéo sobre as complexidades genéticas e a base patoldgica da
doenca cresceu tao rapidamente ao longo das décadas (FARRELL et al., 2017).

Os avangos no tratamento da fibrose cistica (FC) transformaram a condi¢do de
considerada letal aos 7 anos de idade em uma doenca crénica. A comunidade de FC enfrentou
o desafio desenvolvendo um sistema de cuidados centrado nos adultos, modelado nos centros
pediatricos de grande sucesso (OKUMURA,; & KLEINHENZ, 2016).
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Conforme Chaudhry, Keaton, & Nasr (2013), as descobertas dos centros de cuidados
sugerem que o estabelecimento de um programa de transicdo pode ser importante para
otimizar a saude do paciente, a continuidade dos cuidados e melhorar a adeséo.

De acordo com Silva Filho, Bussamra, Nakaje (2003), o diagndstico da fibrose cistica
se da pela realizagcdo da triagem neonatal, recomendada pelo Ministério da Saude (MS),
empregando-se dosagem da tripsina imunorreativa (IRT). Na presenca de alteragdes no
exame, deve-se realizar um segundo, preferencialmente no primeiro més de vida. Se o
segundo também estiver alterado, o diagndstico € confirmado ou excluido pelo teste do suor,
que esta alterado em 98%-99% dos pacientes (SILVA FILHO; BUSSAMRA; NAKAJE, 2003).

O diagndstico da fibrose cistica também se baseia em achados clinicos classicos, ou
seja, manifestagcdes pulmonares e/ou gastrintestinais tipicas, e histdria de casos da doenca na
familia, confirmado por exames laboratoriais (DALLALANA ,2002).

o diagnéstico de FC é simples na maioria dos pacientes: eles apresentam um quadro
clinico claro (mais frequentemente sintomas respiratorios crénicos), o valor de cloreto no suor
€> 60mmol/L e duas doengas conhecidas causando CFTR mutagdes sao identificadas (DE
BOECK; VERMEULEN; & DUPONT, 2017).

Compreender como as mutagdes CFTR se traduzem em perturbagdes na sintese ou
funcado da proteina CFTR abriu caminho para tratamentos “personalizados” para corrigir o
defeito basico (FAJAC; & WAINWRIGHT, 2017).

O tratamento baseia-se em fisioterapia respiratéria de duas a trés vezes ao dia,
exercicios fisicos regulares, antibioticoterapia, suporte nutricional, apoio psicologico e
cuidados de enfermagem (VERONEZI; & SCORTEGAGNA, 2009).

DISCUSSAO E RESULTADOS

De acordo com Roda et al. (2022), a fibrose cistica (FC), uma doenga crénica que limita
a vida, causada por mutagdes no gene regulador transmembrana da fibrose cistica (CFTR),
afeta mais de 90.000 pessoas em todo o0 mundo.

A mutagdo afeta principalmente as vias aéreas, onde a absorgdo excessiva de sal
desidrata o revestimento das vias aéreas, levando a uma depuragdo mucociliar prejudicada e,
consequentemente, tornando as vias aéreas propensas a infecgdes cronicas e inflamacdes
progressivas (SKILTON et al., 2019).

Desde a descoberta do gene causador, nossa compreensao da estrutura e fungéo do
CFTR e do impacto de diferentes mutagdes aumentou e permitiu que as empresas
farmacéuticas projetassem novas mutagdes e terapias especificas (PATEL et al., 2015).

Na Dinamarca, conforme SKOV et al. (2020), os casos com uma unica mutagao F508del
ou um valor de IRT muito alto acima de 145 ng/mL, foi realizado o sequenciamento de proxima
geragao do gene regulador de condutancia transmembrana da FC (CFTR).

Com a implementagédo do rastreio neonatal em muitos paises europeus, os centros
cuidam cada vez mais de um grupo de pacientes que tém doenga pulmonar minima no
momento do diagndstico e, portanto, tém potencial para desfrutar de uma excelente qualidade
de vida e de uma esperanga de vida ainda maior do que a observada anteriormente (SMYTH
et al., 2014).

Na Noruega, o programa de rastreio de FC identificou menos criangas com diagndstico
conclusivo de FC do que o esperado (LUNDMAN et al., 2016).
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Nos ultimos anos, a FC tem sido gradualmente reconhecido na China, e o numero de
pacientes com FC relatados na China nos ultimos 10 anos é mais de 2,5 vezes o numero total
nos 30 anos anteriores, e o numero total de pacientes com FC é estimado em mais de 20.000
(Comité de Consenso sobre Fibrose Cistica de Especialistas Chineses, 2023).

No Brasil, o atual programa de triagem neonatal para FC tem ampla cobertura e a
maioria dos estados brasileiros possui centros de referéncia para o acompanhamento de
individuos com a doenca (ATHANAZIO et al., 2017).

Em bebés com triagem positiva, o diagnostico de FC deve ser confirmado por um teste do suor
que demonstre uma concentragdo de cloreto no suor acima de 60mmol/L (DE BOECK,;
VERMEULEN; & DUPONT, 2017).

Recomenda-se que os diagnosticos associados as mutagées do CFTR em todos os
individuos, desde recém-nascidos até adultos, sejam estabelecidos pela avaliacdo da funcao
do CFTR com um teste de cloreto no suor (FARRELL et al., 2017).

Conforme De Boeck, Vermeulen, & Dupont (2017), a FC tem um espectro de doenca
muito amplo e cada vez mais o diagnostico é feito durante a vida adulta, principalmente em
individuos com fenétipos mais leves.

Nas ultimas décadas, diversos avangos no diagnostico e tratamento da FC mudaram
drasticamente o cenario dessa doenga, com aumento expressivo de sobrevida e qualidade de
vida (ATHANAZIO, R.A. et al.2017).

O diagndstico de fibrose cistica (FC) evoluiu na ultima década, a medida que a triagem
neonatal se tornou universal nos Estados Unidos e em outros lugares (ROSENFELD;
SONTAG; & REN, 2016). Segundo Pagin, Sermet-Gaudelus, & Burgel (2020) embora a
combinacgao do teste do suor e da analise genética tenha simplificado o diagnéstico da FC na
maioria dos casos, permanecem situacdes dificeis, especialmente nos casos que nao
preenchem todos os critérios diagndsticos.

Um enorme esforgo de investigacédo e progresso tem sido feito na compreenséo das
consequéncias das mutagcbes da proteina CFTR, que levou a aprovagao terapias
medicamentosas capazes de se ligar a proteinas CFTR defeituosas e restaurar parcialmente
a sua funcao (FAJAC; & WAINWRIGHT, 2017).

Conforme Roda et al (2022), novas terapias abriram a porta para tratamentos
personalizados e potencialmente modificadores da doencga para pacientes com FC. O aumento
da compreensao da doenca permitiu que as empresas farmacéuticas desenvolvessem
terapias especificas para mutagdes visando o defeito molecular subjacente (SKILTON et al.,
2019).

Os primeiros 2 medicamentos chegaram a clinica: um potenciador de CFTR para
aumentar a funcado do canal CFTR e a combinacao deste potenciador com um corretor para
aumentar a expressao de CFTR na membrana celular (FAJAC; & DE BOECK, 2017).

Os medicamentos recentemente aprovados que tém como alvo mutagdes
especificas do CFTR sao divididos principalmente em dois grupos principais de moduladores
do CFTR: potencializadores e corretores (RODA et al., 2022).

O aumento da compreensdo da doenca permitiu que as empresas farmacéuticas
desenvolvessem terapias especificas para mutagdes visando o defeito molecular subjacente
(SKILTON et al., 2019).
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De acordo com Farinha, & Matos (2016), cada vez mais evidéncias apontam para a
eficacia reduzida de tratamentos unicos, reforcando assim a necessidade de combinar varias
estratégias terapéuticas para atingir eficazmente o(s) multiplo(s) defeito(s) basico(s).

A medida que surgem novas terapias especificas para mutagdes, é importante que os
ensaios examinem os resultados relevantes para as pessoas com FC e suas familias e que os
eventos adversos sejam notificados de forma robusta e consistentemente (SKILTON et al.,
2019).

O manejo da FC exigiu um manejo multidisciplinar rigoroso, incorporando a melhoria da
funcdo respiratoria, o tratamento imediato de infecgdes e a otimizagdo da nutricdo
(BHATTACHARYA; WOTTON; & WILEY, 2014).

E possivel concluir que o cenario da FC no Brasil vem sofrendo diversas mudangas ao
longo dos ultimos anos, decorrentes de multiplos fatores, que incluem avangos no diagnostico
e tratamento, assim como melhor estruturacédo e expansao de centros multidisciplinares de
assisténcia, o que repercute em um aumento expressivo da expectativa de vida dos
pacientes. (VENDRUSCULO; FAGUNDES DONADIO; ARAUJO PINTO, 2021)

Ha poucos estudos clinicos que avaliam as necessidades nutricionais ideais para os
fibrocisticos. Além dos cuidados com a alimentacao do fibrocistico, o vinculo entre pais e filhos
portadores deste problema deve ser estimulado. Os pais devem ser informados sobre a
doenca, os cuidados especiais que ela exige e a importancia da adesio ao tratamento, para a
melhor qualidade de vida do paciente (ROSA et al., 2008).

Os centros de tratamento de fibrose cistica (CTFC) no Brasil, enfrentam multiplos
problemas: pessoal inadequado, infraestrutura inadequada, testes inadequados e
fornecimento inadequado de medicamentos, sendo necessario uma rede adequada para o
diagndstico e acompanhamento de pacientes (PROCIANOY; LUDWIG NETO; & RIBEIRO,
2023).

CONSIDERAGOES FINAIS

A tematica central deste texto levou a uma discussdo em torno de da fibrose cistica com
enfoque no diagndstico e no manejo, principalmente dos pacientes pediatricos com intuito de
nao provocar danos irreversiveis para as criancas acometidas.

Percebe-se que, nos ultimos anos, houve um aumento da sobrevida dos pacientes
acometidos com fibrose cistica devido as pesquisas realizadas na area para diagndstico, por
exemplo, a triagem neonatal, permitindo o diagndstico precoce nas criancas com a doenca e
a implantacao de tratamento adequado a fim de ndo gerar danos irreversiveis.

Por mais que haja avancos na area envolvendo a fibrose cistica, ainda h& poucos
estudos na area. De tal modo, € importante que tenha mais estudo sobre o manejo adequado.
Importante envolver equipe multidisciplinar no processo bem como os familiares a fim de
assegurar melhor adeséo e cuidados para com a doenga, bem como melhorar a qualidade de
vida dos pacientes acometidos.

Logo, € de suma importdncia a criacdo de mais centros especializados para o
diagnostico e tratamento dos pacientes portadores de fibrose cistica para dar melhor
assisténcia tanto ao paciente como a sua rede de apoio, garantido assim, maior expectativa
de vida e reducéo de danos reversiveis dos pacientes fibrocisticos.
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A IMPORTANCIA DA DETECCAO PRECOCE DE DOENCAS RARAS NA ATENCAO
PRIMARIA A SAUDE

Humberta Clara de Araujo[1]
Leticia Moura Ribeiro Barbosa[2]

Sillwe Capitulino Farias Costa[3]?"

INTRODUGAO

Conforme estabelecido pelo Ministério da Saude (MS), categoriza-se como doencgas
raras aquelas que atingem 65 pessoas a cada 100 mil ou 1,3 individuos a cada 2 mil, sendo
comumente enfermidades de longa duragao e agravamento. Por serem situagdes diferentes,
em grande parte dos casos o diagnostico se estende por um periodo prolongado, e a
possibilidade diagnostica mostra-se tardia (Aureliano, 2018).

Além disso, o MS na analise de assisténcia ao raro, trata esse grupo, caracterizando-o
como um quadro permanente de alta gravidade ou complicagao por periodo acima de dozes
meses e que compromete os sistemas organicos além de na maioria dos casos ter baixissima
recuperagdo somado ao valor financeiro elevado para saude (Lima; Ferreira; Ribeiro, 2022).

Com isso, atualmente a conducio das doencas raras € considerada um obstaculo na
Atencdo Primaria & Saude (APS), levando em conta que o Sistema Unico de Saude (SUS) é
organizado de forma graduada e de maneira qual o paciente independentemente da sua
patologia passara pelo primeiro nivel de atencéo a saude, pois € o ponto de acesso preferencial
para escuta, acolher e classificar a real necessidade do usuario, sendo assim organizando
uma assisténcia qualificada (Amarante et al., 2019).

Por isso, é de relevancia que a equipe na APS saiba entender e reconhecer as doengas
mais predominantes no Brasil, e que também as informagdées e capacitagdes sejam
repassadas de forma efetiva e continuada aos profissionais que compde as unidades basicas
de saude, s6 assim possibilitara uma assisténcia acertadamente para esse publico-alvo
(Amarante et al., 2019).
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METODOLOGIA

Trata-se de uma revisao narrativa da literatura, de abordagem qualitativa, bibliografica,
que busca descrever sobre determinada tematica mediante a avaliagao e interpretacéo dos
dados ja existente. A pesquisa foi realizada durante o periodo equivalente a janeiro a abril de
2024.

A busca se deu nas bases de dados Scielo, Bireme, Pubmed. Além disso, foi utilizado a
Biblioteca Virtual de Saude - BVS, para acesso a portarias, cadernos e materiais do Ministério
da Saude.

A pesquisa teve como questédo norteadora “A fragilidade no conhecimento de doengas
raras resulta no atraso do diagndstico em tempo oportuno na APS?”.

Foram utilizados os descritores “Atencao primaria a saude”, “SUS”, “Doencas raras” e

“‘Deteccéao”.

CONCEPGCAO ESTRUTURANTE

Fundamentagao tedrica

As doengas raras, também denominadas por algumas associagbes como doengas
orfas, tem uma estimativa de acometimento em cerca de 13 milhdes de brasileiros. Tais
doengas afligem algo em torno de 8% das pessoas em todo o mundo. A averiguagéo do que
se entende sobre doengas raras como uma problematica globalizada de saude, nitidamente
vem sendo abordada e conquistando espago. Ha de se compreender que o quantitativo
conhecido de doencas raras atualmente é bastante extenso e, muitas dessas doengas nao
apresentam tratamento singularizado (Souza et al., 2019).

Essas doencgas sao, muitas vezes, crénicas, degenerativas e diminuem a expectativa e
qualidade de vida das pessoas. Dessa forma, as doencgas raras podem acontecer de duas
formas, sendo elas genéticas, que correspondem a 80% das doengas e, as doengas nao
genéticas. Portanto, os fatores de risco para doengas genéticas sdo: historico familiar, idade
materna ou paterna avangada, consaguinidade, bem como a exposicdo das gestantes a
teratdgenos (Santos et al., 2020). Para tanto, como exemplos desse grupo estao doengas
como a Fibrose cistica, Doenga de Huntington, Epidermdlise Bolhosa, Esclerose Lateral
Amiotrofica, entre outras (Souza et al., 2019). Além disso, as doengas raras podem acontecer
de formas n&o genéticas, devido a fatores infecciosos, inflamatoérios, autoimunes e outros
(BRASIL, 2014).

No Brasil, a discussdo sobre as doengas raras vem desenvolvendo-se aos poucos,

diferentemente do que ocorre em outros paises, a exemplo dos Estados
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Unidos da América, em que o debate sobre doencas raras ja € bem consistente, acontecendo
ha mais de trés décadas, quando comparado ao Brasil. Toda essa ampliacdo das discussoes
enriquece o conhecimento das pessoas acerca das doencgas raras, tornando a sociedade mais
aberta ao tema. Sabemos que, no Brasil, ha uma existéncia persistente de Doencas Crénicas
Nao Transmissiveis (DCNT) e também das doengas infecciosas, embasado em dados
epidemioldgicos robustos e significativos, o que ndo ocorre quando se trata da epidemiologia
das doengas raras, ou seja, os dados disponiveis sdo escassos, inferindo que até o momento
nao existe um recenseamento demografico nacional que demonstre o comportamento e o
impacto populacional das doengas raras no Brasil (Souza, 2019; Souza et al., 2019; Junior LM,
Aragéao e Bueno, 2023).

A Atencao Primaria em Saude, conhecida como ponto mais proximal da comunidade

com o Sistema Unico de Satde, é onde encontra-se a grande possibilidade de reconhecimento
e abordagem inicial de diversas condi¢des apresentas pelos usuarios, que compreende desde
patologias rotineiras, assim como situagdes que necessitam de acompanhamento em outros
pontos de atencéo dentro das Redes de Atencdo a Saude (RAS) (Souza, 2019).
AAPS ¢ a principal porta de entrada do SUS, coordenadora do cuidado e ordenadora da RAS,
sendo elemento fundamental para a continuidade do cuidado frente a assisténcia em saude.
Dessa forma, segundo a Portaria 648/GM de 28 de margo de 2006, que institui a Politica
Nacional de Atengédo Basica, afirma que € um conjunto de a¢des em saude, individual e
coletiva, que integram a prevengao de agravos, promogao de saude, tratamento, reabilitagdo
e manutencao da saude, além de redugao de danos. Para tanto, as acdes sao dirigidas a um
territério bem demarcado, o qual a equipe possui responsabilidade sanitaria e utiliza
tecnologias de baixa densidade e de alta complexidade (Lavras, 2011; BRASIL, 2007).

Embora a Politica Nacional de Atengdo Basica (PNAB) abarque os principios da
universalidade, equidade e integralidade, ainda ha muito o que conquistar para que as doencas
raras avancem no sentido de serem incluidas com mais énfase dentro da atengado basica
(Souza, 2019).

A despeito de que o SUS, apesar de possuir inumeras politicas, portarias € um
arcaboucgo consistente e favoravel, tanto para usuarios quanto para os profissionais, foi
indispensavel que o sistema tivesse de ser complementado, devido a uma necessidade
exorbitante de organizagao e planejamento da atencéo a saude. Dessa
forma, um desses instrumentos concebidos exatamente para este fim foram as RAS, que
organiza, tipifica e distribui com mais transparéncia uma rede interligada que oferte o suporte
necessario, sem deixar um vazio assistencial do paciente dentre as possibilidades do SUS,
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visto que antes da implantacdo da RAS, o modelo de atencdo demonstrava sinais de que o
usuario, por vezes acabava se perdendo dentro do sistema, sem perspectiva de um
acompanhamento integrado (BRASIL, 2010).

Isto posto, as RAS s&o entendidas como uma composigao estruturada de praticas e
servicos de saude, com distingdes tecnoldgicas densas, intercomunicadas por meio de
sistemas de suporte técnico, organizado e gerenciado, na procura de garantir a totalidade do
cuidado. Seu propdsito € viabilizar a incorporacio sistematizada, de acdes e servigcos de saude
com provimento de ateng&o continuada, integra, de qualidade, equilibrada e humanistica, bem
como, aumentar o aproveitamento do sistema, em questdo de aproximagdo, equidade,
eficiéncia clinica, salubre e financeira (BRASIL, 2010).

Vale ainda ressaltar que para o portador de uma doenga rara ha uma angustia continua
em busca de uma assisténcia satisfatéria no ambito do SUS como um todo, pois existe
caréncia de conhecimento por parte das equipes de saude e, consequentemente, falta de
experiéncia na area. A vista disso, além de dificultar na conclusdo do diagndstico, também
contribui com a continuagdo do sofrimento do paciente, que seguira por mais tempo com
desconhecimento sobre sua real patologia e em quais comprometimentos a doenga podera
acarretar (Barros et al., 2020).

A portaria de numero 199, de 30 de janeiro de 2014, instituiu a Politica Nacional de
Atencéo Integral as Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR), tendo como um de seus
objetivos reduzir a mortalidade, contribuir para reduzir a morbimortalidade e as manifestagbes
que possam ocorrer secundariamente. Dessa forma, para efeito organizativo e credencial dos
servicos, foi dividida em dois eixos: 1) Doencas raras de origem genética, 2) doencas raras de
origem n&o genética. Tal Politica, utiliza a palavra reduzir mortalidade e morbimortalidade,
portanto trata-se de uma politica que junto a PNAB ira fortificar o entendimento, a detecgao
precoce e o atendimento integral dos pacientes com doencgas raras. Entretanto, € perceptivel
que nao se pode reduzir o que nao se conhece, nem tao pouco atingir resultados satisfatérios
sem capacitacao suficiente para atender e entender exatamente quais as necessidades e
demandas advindas desses usuarios (Brasil, 2014).

Destarte, é importante salientar os principios da portaria que asseguram os direitos das
pessoas com doengas raras, sendo esses: garantir a universalidade, equidade e integralidade
da atengcdo em saude; redugéo de morbimortalidade; garantir acesso aos meios diagndsticos
e terapéuticos disponiveis na rede, além de direito de recebimento do Beneficio de Prestacao
Continuada de Assisténcia Social (BPC), caso a familia tenha renda de até %2 do salario-

minimo vigente por pessoa, entre outros. Ademais, os responsaveis também possuem direitos,
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tais como: reducao da jornada de trabalho sem prejuizo salarial; direito ao transporte publico
gratuito para acompanhar a pessoa com doenga rara, entre outros (BRASIL, 2014).

Dentro das doencgas raras a detec¢do precoce é definida como a investigagcado através de
manifestagdes e tracos além da busca por meio de uma avaliagao ou exame em determinado
publico assintomatico, supostamente sem indicios de alguma comorbidade ou doenca
diagnosticada, com o proposito de detectar sindromes ou patologias que precisem de uma
investigacdo da rede assistencial especializada ou centro de referéncia dos raros para o
diagndstico e tratamento em tempo oportuno (BRASIL, 2022).

Outrossim, a detecgao precoce além de investigar também incentiva o entendimento,
tanto de pessoas leigas como de profissionais da area de saude, sobre quais os sintomas
iniciais para identificar uma patologia em seu comecgo. Dessa forma, esse achado prévio traz
mais beneficios aos pacientes, pois consiste na premissa de que algumas enfermidades tém
elevado potencial de sobrevida e/ou qualidade de vida quando reconhecidas dentro de pouco
tempo (BRASIL, 2010).

Isto posto, o pré-natal na APS, representa uma das principais estratégias de vigilancia
e agao programatica existente na Atencéo Basica (AB). Assim, todas as dimensdes da mulher,
sejam elas, biopsicossocial, sdo vistas de forma a garantir o acompanhamento continuo e
integral para ela e seu bebé, visando a promogéo de saude e bem-estar, a detecgao precoce
de agravos bem como a prevencgao de fatores de risco (Cunha et al., 2019).

Ademais, outra estratégia do SUS na AB que busca a continuidade do cuidado é a
puericultura, que tem como seu objetivo a vigilancia do crescimento e desenvolvimento infantil,
bem como proporcionar assisténcia individualizada para a crianga. Portanto, € indubitavel a
importancia da deteccao precoce, uma vez que a o
diagndstico em tempo oportuno e as intervengdes adequadas contribuem para um prognéstico

melhor frente a algum agravo de saude (Sousa, 2021).

Revisao narrativa

De acordo com Cardoso JR et al. (2023), apesar da Atengédo Primaria em Saude ser de
grande importancia na abordagem e reconhecimento das doencas raras, existe muita
desinformacéao por parte dos profissionais, o0 que torna a conducao dos pacientes dentro da
atencdo basica diminuta, ainda que seja um ambiente favoravel para implantacédo e
implementagdo de estratégias e mecanismos de abordagem ao usuario suspeito ou
diagnosticado com alguma doenca rara. Santos et al. 2020 conduziram um estudo na tentativa

de identificar doencas genéticas com uma populagdo de porte médio em um municipio do
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Brasil, usando dados de domicilios cadastrados de uma Unidade de Saude da Familia (USF).
Dessa forma, fizeram uso de uma ficha produzida especificamente para registro diferencial
com questionamentos que suspeitassem de doengas genéticas.

Em um outro estudo encabegado por profissionais da enfermagem, estes tentaram
identificar através de uma revisao integradora, agdes e cuidados relativos a assisténcia em
pacientes com Fibrodisplasia Ossificante Progresiva (FOP), doenca rara, e que segundo o
estudo, muitas vezes, pode ser confundida com outras patologias, pelo obscurantismo da
doenca, ressaltando mais uma vez que a APS deve ser um ambiente propicio para deteccao
precoce de doencas raras (Dias et al., 2022).

No entanto, para Iriat et al. (2019) o caminho trilhado até o diagnéstico € composto por
avaliacdes geralmente realizadas na rede privada e ndo no Sistema Unico de Saude, o que
deveria acontecer de forma inversa, isso desencadeia um alto custo para o setor publico, que
de modo geral, tem uma renda per capta baixa, isso até que eles consigam adentrar no servigo
especializado do SUS, pois necessita-se passar pela regulagéo e leva numeroso tempo. Além
disso, esse problema continua mesmo apos a entrada no servigo de genética da rede
particular, recorrendo assim, na maioria das vezes as famosas rifas solidarias, com ajuda de
amigos e familiares para poder custear consultas e exames que sao solicitados em todo tempo.

Vale ressaltar que existem todas essas dificuldades de acesso para que estas pessoas
sejam ouvidas e acolhidas de acordo com suas demandas. Além disso,
muitas pessoas apelam para os meios midiaticos, com objetivo de que suas vozes possam ser
entendidas, buscando inclusao social e olhar daqueles que elaboram, executam e conduzem
os meios legislativos e regulamentadores de direito e acesso a saude. Os doentes, assim como
suas familias, suportam uma sequéncia de processos, que ocorrem ao mesmo tempo em seu
contexto social e que englobam os processos no tratamento e requalificagcdo até hostilidade
social (Salviano et al., 2018).

A precariedade da assisténcia dentro do Sistema Unico de Saude com essa populacéo
nao se restringe apenas a questdo da detecgdo precoce, vai muito além, como no caso da
assisténcia farmacéutica. Levando em consideracéo essa discusséo, D’ippolito et al. (2019)
colocaram em discussdo aspectos como o direito a saude e o papel do Estado quando se
propde a abarcar a responsabilidade sobre estas pessoas, de acordo com os dispositivos
constitucionais legalmente consagrados nas politicas de saude, a exemplo, a Constituicao
Federal (CF) e a propria PNAIPDR. Ha uma contrariedade entre o que estad nos documentos
citados anteriormente e a real situagcao assistencial farmacéutica, visto que muitos casos sao

judicializados, onerando o Sistema de Saude que se responsabilizou em ofertar cuidado
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integral. Sendo assim, essa situagao distancia o usuario do pleno direito a saude e expde outra
fragilidade do SUS, que é a dotagao or¢camentaria enfraquecida e que pode impactar todos os

niveis de atencio a saude, em especial a atencéo basica.

Detecgao precoce baseada na Caderneta dos Raros

Ademais, dentre os instrumentos possiveis de serem utilizados como estratégia de
deteccao precoce das doencgas raras na atengao basica encontra-se a caderneta dos raros,
langada em 2022, sendo uma conquista importante para este grupo de pessoas, garantindo
maior visibilidade e referenciando os pacientes dentro do SUS. A caderneta € um guia que
serve tanto para os profissionais inseridos nas unidades de saude, como também para
usuarios e familiares, servindo de instrumento que norteia a atencao e os cuidados. Apresenta
varios topicos, desde identificacdo, sinais de alerta, cuidados importantes, histérico
gestacional, triagens neonatais, acompanhamento da pessoa com doengas raras e ficha de
avalicdo. Apresenta ainda em sua composi¢ao topicos especiais, como educacao e vida
escolar e assisténcia social (BRASIL, 2022).

O caminho para o diagndstico precoce ja pode ser iniciado na triagem do neonato, como
medida de prevencao, por meio de testes como, por exemplo, orelhinha, pezinho, dentre
outros. E importante salientar que desde 2021 a lei 14.154 de 26 de maio, traz a ampliacdo do
quantitativo de doencas detectaveis por meio do teste do pezinho, passando de 6 para 14
grupos de patologias. Independentemente se foi descoberto uma doenca rara durante o
periodo gestacional ou ndo, o0 acompanhamento segue com as datas de rotina, iniciando na
primeira semana até o trigésimo sexto més. Depois disso, o doente raro podera ter seu
acompanhamento feito uma vez ao ano, ou a depender do caso e necessidade em menor
tempo, ou seja, as consultas de pré-natal e puericultura sdo momentos de extrema relevancia
para detecg¢ao precoce na atengao primaria em saude, onde a enfermagem desempenha seu
papel com mais destaque e junto com estes, outros profissionais como os da fisioterapia que
podem e devem estar presentes nas consultas, pois o olhar fisioterapéutico alinhado com o da
enfermagem é um diferencial durante a avaliagdo do Desenvolvimento Neuropsicomotor
(DNPM). A primeira consulta €& importante para inspec¢ao, suspeigcdo ou possibilidade
diagndstica de uma doenga rara a posteriori, € os profissionais devem proceder com avaligéo
minuciosa, exame fisico com olhar apurado e diferenciado, podendo estar presente outros

profissionais além da enfermagem, como o fisioterapeuta, entre outros (BRASIL, 2022).
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Isto posto, quanto mais o paciente raro estiver rodeado das diversas especialidades
profissionais capacitadas, melhor sera o direcionamento e acompanhamento, pois cada
doenga traz suas limitagdes, restrigbes e possibilidades diferentes de progndstico, e cada
profissional dentro da sua especialidade engloba uma perspectiva distinta. Existem diversos
sinais que poderéo ser apresentados e quando observados, sao tidos como alertas, a exemplo:
crianga muito mole e caida, em demasia sonolenta, dificuldade em respirar, aquelas que
convulsionam, com tremores e perda de consciéncia, além de manchas no corpo. A pele
também é outro componente que deve ser avaliado, sempre procurando por anomalias, como
na coloragao, por exemplo, na sindrome de Falconi na qual o paciente pode apresentar pele
em tons de cinza, ou amareladas como as condi¢des ligadas ao figado; sardas na regiao axilar
sdo bastante comuns na sindrome de Turner. O chamado hirsutismos, ou seja, excesso de
pelos € comum na sindrome de Cornelia de Lange, alguns formatos de unhas também podem
trazer informacgdes adicionais. Com relagao a
avaliacao do cranio e suas diferentes formas € outro ponto a ser analisado, através do
perimetro cefalico ou até mesmo a conformacgéao estrutural que foge a normalidade, como em
casos de microcefalia. Na sindrome de Down a parte occipital € mais plana em comparacéo a
sindrome de Edwards onde o occipital € mais saliente. As orelhas também sao objeto de
observagao, sendo que existe um padrao de normalidade e, quando alteradas, como nas
implantacbes mais baixas do pavilhdo auricular, sdo pontos frequentes em casos de
cromossomopatias. A avaliacao dos olhos demonstra outra possibilidade de achados, tendo
como base medidas da distancia entre as pupilas. O nariz possui grande variabilidade e por
iSsO € necessario distinguir as suas partes para uma boa caracterizagcédo. A asa do nariz pode
ser mais estreita na sindrome de Johanson-Blizzard. Um nariz mais proeminente é
caracteristico como na sindrome de Velocardiofacial. A boca, na sindrome de Willians pode se
apresentar mais fina ou grossa e a lingua pode ser maior como na sindrome de Becwith-
Wienmann, uma lingua mais protusa € comum na sindrome de Down ou apresentam
hipermobilidade como na sindrome de Ehlers-Danlos. A denticdo, o pescoco, torax, abdome,
as genitalias, coluna vertebral, membros superiores e inferiores, todos com possibilidades de
apresentarem anormalidades observaveis (BRASIL, 2022).

Dessa forma, os achados em conjunto ou até isoladamente podem exigir do profissional
a consciéncia de que o doente raro necessite de suporte em tempo habil, para que a
intervencao seja realizada de maneira precoce. Como em sua maioria, pouco mais de 70%
das doencgas raras sdo de origem genéticas, o médico geneticista € uma figura importante
durante todo o processo de acompanhamento, e parte determinante na continuacdo dos
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cuidados, pois a genealogia faz parte do arsenal investigatério do histérico familiar. O
heredograma pode revelar ao geneticista as origens das condigbes apresentadas, trazendo
repostas mais seguras as familias. Outro tépico colocado na caderneta é a quest&o da historia
gestacional, reforcando a ideia de que a detecgdo de doencgas raras na atengado basica é
possivel, no entanto ira depender do nivel de conhecimento e capacitagado dos profissionais
que estao na porta de entrada do SUS. Tais profissionais necessitam de entender melhor como
investigar, por intermédio da criagdo de um ambiente de confiabilidade com a gestante, sem
que realizem julgamento de valores. Uma avaliagdo bem detalhada pelo exame fisico é capaz
de evidenciar e apontar aos profissionais de saude como proceder. Inicialmente a inspecgao é
o passo primordial, devendo o profissional avaliar

a face, pois algumas doencgas raras apresentam facies condizentes com determinada
patologia. O corpo todo € objeto de investigagdo, sem restricdo. Algumas doengas revelam um
exagero de tamanho em determinada parte do corpo, como na sindrome de Proteus, em outras
como na sindrome de Moebius o paciente pode apresentar mimica facial reduzida. Ja na
sindrome de Sotos as criangcas tém macrossomia, revelando ter uma idade mais avancada do
que na realidade possuem. Percebe-se que muitos sdo os detalhes a serem observados,
devendo os profissionais que conduzem a avali¢ao instigarem um ao outro para desenvolver
em conjunto um raciocinio clinico estruturado condizente com os achados (BRASIL, 2022).

A atuacgao do fisioterapeuta frente as doencas raras podera se adequar a cada uma
delas, ofertando reabilitagdo de acordo com as manifestagdes expressadas. Em um estudo de
caso sobre uma condigdo rara chamada de Doenga de Marchiafava-Bignami (DMB) a
fisioterapia mostrou-se um componente essencial para o desenvolvimento do processo de
deteccdo precoce e reabilitagcdo, projetando os exercicios em conformidade com a situagéo
exposta pelo paciente. Da mesma forma, o fisioterapeuta possui na atengdo basica a
capacidade de minimamente estar atento a certas condi¢des relatadas e encontradas durante
a anamnese, seja nas consultas compartilhadas durante o pré-natal, puericultura ou nos
atendimentos individuais. A fisioterapia procura a melhora da mobilidade e da capacidade
funcional dos pacientes, e muitos dos doentes raros apresentam condi¢cdes debilitantes, como
dificuldade para deambular, alteragdes posturais, déficit de equilibrio e coordenagdo motora,
ou até mesmo fraqueza muscular da musculatura respiratéria. A presenca do fisioterapeuta na
APS deve ser estimulada, pois o profissional pode contribuir na detec¢ao precoce e ser mais

um proponente nos cuidados ao paciente com doenca rara (Oliveira et al., 2022).
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CONSIDERAGOES FINAIS

A tematica central dessa pesquisa buscou despertar e conscientizar, em especial, os
profissionais de saude, que trabalham na atengdo primaria, sobre a importéncia e a
necessidade de conhecer e detectar precocemente o individuo acometido por algum tipo de
patologia classificada como rara. Além disso, buscou-se demonstrar as fragilidades que foram
encontradas, com o intuito de proporcionar um diagnostico mais brevemente possivel.

Ao longo do desenvolvimento desse estudo, possibilitou-se observar algumas
vulnerabilidades para que essa detecgao prévia aconteca, sendo elas, 0 acesso a rede
especializada do SUS através da regulagao, pois isso leva um determinado tempo. Dessa
forma, ndo ha como prever efetivamente quando o paciente ira conseguir o tratamento
adequado na rede publica.

Outro aspecto fragil que foi encontrado, trata-se da caréncia do conhecimento dos
profissionais da atengao primaria em saude relacionado aos aspectos que envolvem a tematica
de Doencas Raras (identificacdo, seguimento e tratamento). Sendo assim, essa falta de
experiéncia no assunto além de retardar o diagnostico pode contribuir, muitas vezes, em um
desfecho desfavoravel ao paciente raro, devido ao agravamento da doenga ao longo do tempo.

Dessa forma, este estudo aponta que, apesar das fragilidades referidas, faz-se
necessaria a persisténcia em educagao continuada e permanente dos profissionais de saude
que trabalham na ponta, ou seja, no primeiro contato com o paciente para identificar o raro
rapidamente bem como o Estado garantir o investimento indispensavel para que as filas de
espera reduzam e o portador de alguma patologia rara consiga ndo sé apenas o diagndstico

rapido, mas também a garantia de tratamento em tempo oportuno.
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AMILOIDOSE CARDIACA UMA DOENGA RARA QUE, POR SUA COMPLEXIDADE E
FALTA DE CONHECIMENTO, PODE SER SUBDIAGNOSTICADA

Marcos da Costa Souza

Ivana de Araujo Cardoso

INTRODUGAO

A amiloidose cardiaca € uma doencga rara e potencialmente letal, caracterizada pelo
depdsito extracelular de fibrilas proteicas insoluveis no tecido cardiaco, levando a disfuncéo
organica progressiva (Gertz et al., 2015).

O diagndstico preciso de amiloidose cardiaca € muitas vezes desafiador, pois seus
sintomas sao inespecificos e podem ser facilmente confundidos com outras condigdes
cardiovasculares mais comuns (Gillmore et al., 2016). Além disso, a doenga pode permanecer
subdiagnosticada devido a falta de consciéncia sobre esta patologia entre profissionais de
saude. Esta subdiagnose leva a um tratamento inadequado e tardio, resultando em prognéstico
pobre para os pacientes afetados (Rapezzi et al., 2013).

Nos ultimos anos, novas terapias tém sido desenvolvidas para tratar a amiloidose
cardiaca, incluindo agentes de quelantes de proteinas amiloides e medicamentos que
interferem na produgao dessas proteinas. No entanto, o acesso a estas novas terapias ainda
representa um desafio para muitos pacientes (Maurer et al., 2017).

Neste trabalho, nosso objetivo € avaliar a jornada do paciente com amiloidose cardiaca
desde o diagndstico até o tratamento. Procuraremos responder a pergunta: "Amiloidose
Cardiaca como Doenca Rara pode ser subdiagnosticada?" Além disso, discutiremos as novas
perspectivas no tratamento da amiloidose cardiaca e a acessibilidade dos pacientes as novas
terapias.

O objetivo deste estudo é avaliar a jornada do paciente com Amiloidose Cardiaca, desde
o diagnostico até o tratamento. A amiloidose cardiaca é uma doenga rara que ocorre quando
uma proteina anormal chamada amiloide se acumula em seu coragao, reduzindo a capacidade
do coracéo de funcionar adequadamente (Gertz et al., 2015). O diagndstico de Amiloidose
Cardiaca pode ser um desafio, principalmente porque seus sintomas sdo muitas vezes
semelhantes aos de outras doencas cardiacas mais comuns (Palladini et al., 2016).

A pergunta de pesquisa que norteia este trabalho é: "Amiloidose Cardiaca como Doenga
Rara pode ser subdiagnosticada?". A importancia desta pergunta reside na necessidade de
compreender melhor as barreiras ao diagnéstico adequado e precoce da Amiloidose Cardiaca.
Como uma doenga rara, a Amiloidose Cardiaca pode ndo estar no radar da maioria dos
médicos, levando a possibilidade de subdiagnéstico (Maurer et al., 2017).
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No campo do tratamento, novas terapias tém emergido nos ultimos anos para combater
a Amiloidose Cardiaca. No entanto, o acesso a essas novas terapias continua sendo um
desafio para muitos pacientes. Neste trabalho, também pretendemos explorar as perspectivas
atuais do tratamento da Amiloidose Cardiaca e como podemos melhorar o acesso dos
pacientes a essas novas terapias (Lane et al., 2019).

Este estudo é vital para entender melhor a jornada do paciente com Amiloidose
Cardiaca, desde o diagndstico até o tratamento, e também para explorar maneiras de melhorar
0 acesso a terapia e, consequentemente, os resultados dos pacientes.

REVISAO DA LITERATURA

A amiloidose cardiaca é uma doenca rara, mas potencialmente fatal que consiste na
deposigao extracelular de proteinas amildides fibrilares insoluveis no tecido cardiaco, levando
a uma disfungdo miocardica progressiva (Maurer et al., 2019).

O diagnostico da amiloidose cardiaca pode ser um desafio, devido a sua apresentacao
clinica heterogénea e semelhangca com outras cardiomiopatias (Ruberg & Berk, 2012). Além
disso, os métodos tradicionais de bidpsia endomiocardica para o diagnostico da doenga séo
invasivos e associados a complicagdes significativas. No entanto, os avangos recentes nos
métodos de imagem nao invasivos tém permitido uma melhor identificacao e caracterizagao
da doencga. Por exemplo, a cintilografia com pirofosfato marcado com tecnécio-99m apresentou
alta sensibilidade e especificidade no diagndstico de amiloidose cardiaca por transtiretina
(TTR) (Gillmore et al., 2016).

O manejo da amiloidose cardiaca tem evoluido significativamente nos ultimos anos. As
abordagens terapéuticas convencionais tém se concentrado em aliviar os sintomas e retardar
a progressao da doenca através do uso de diuréticos e terapia anti-arritmica (Palladini &
Merlini, 2016). No entanto, tratamentos mais direcionados estdo surgindo. Por exemplo,
medicamentos que estabilizam a proteina TTR e impedem sua desagregacao em fibrilas
amildides, como o diflunisal e a tafamidis, tém mostrado promessa em ensaios clinicos (Maurer
et al., 2018; Castano et al., 2012).

Além disso, varias terapias baseadas em RNA, como os inibidores de RNA interferente
pequeno e os antisense oligonucleotides, que reduzem a producéo hepatica de TTR, estédo
atualmente em desenvolvimento e tém demonstrado resultados preliminares encorajadores
(Adams et al., 2018; Solomon et al., 2020).

A amiloidose cardiaca € um transtorno de depdsito de proteinas sistémico, caracterizado
pelo acumulo extracelular de proteinas anormais fibrilares no coragao, levando a insuficiéncia
cardiaca progressiva e morte (Maurer et al., 2019). Segundo Sperry & lkram (2018), ha duas
formas principais de amiloidose cardiaca: a amiloidose de cadeia leve (AL) e a amiloidose por
transtiretina (ATTR). A primeira é causada pela deposi¢gédo de imunoglobulinas monoclonais,
enquanto a segunda é causada por mutag¢des hereditarias no gene da transtiretina ou pelo
envelhecimento. O diagnéstico da amiloidose cardiaca pode ser desafiador, dada a sua
apresentacao clinica heterogénea. Segundo Gillmore et al. (2016), os sintomas podem variar
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desde insuficiéncia cardiaca congestiva até disfungcdo diastdlica isolada. Portanto, o
diagnodstico requer uma alta suspeita clinica e uma combinacdo de resultados de exames
laboratoriais e imagens. O tratamento da amiloidose cardiaca tem avangado
significativamente nos ultimos anos. Como mencionado por Ruberg & Berk (2012), o
tratamento baseia-se na interrup¢cado da producado da proteina precursora em pacientes com
AL e na estabilizagdo da proteina precursora em pacientes com ATTR. Novas terapias estao
sendo desenvolvidas para melhorar ainda mais os resultados desses pacientes. Portanto, &
essencial que os médicos estejam cientes da amiloidose cardiaca, suas apresentagdes
clinicas variaveis, métodos de diagnostico e opgdes de tratamento para garantir o melhor
cuidado possivel para esses pacientes.

A amiloidose cardiaca (AC) € uma doencga sistémica rara que resulta do depdsito
extracelular de fibrilas proteicas anormais dentro do tecido cardiaco, levando a disfungao
diastdlica, hipertrofia e insuficiéncia cardiaca (Rapezzi et al., 2013).

O diagnostico de AC € muitas vezes desafiador devido a sua apresentagao clinica
variavel e a falta de consciéncia da doencga entre os médicos (Gonzalez-Lépez et al., 2015).
Recentemente, avangos foram feitos no diagnéstico ndo invasivo da AC, incluindo a utilizagao
de ecocardiografia com speckle-tracking e ressonancia magnética cardiaca (CMR) para a
deteccao precoce da doenga (Maceira et al., 2018).

Uma vez diagnosticada a AC, o tratamento é fundamental para melhorar a qualidade de
vida e prolongar a sobrevivéncia. O tratamento varia dependendo do tipo especifico de
amiloidose. Para pacientes com amiloidose AL, o tratamento pode incluir quimioterapia,
transplante autdlogo de células-tronco hematopoiéticas ou ambos. Para aqueles com
amiloidose ATTR, as opcgodes terapéuticas podem incluir terapia com tafamidis ou inotersen
(Maurer et al., 2018; Benson et al., 2018).

Em conclusdo, embora o diagndstico e tratamento da AC continue sendo um desafio,
avancgos recentes no entendimento patofisiolégico da doenga e no desenvolvimento de novas
terapias oferecem esperanca para os pacientes afetados por esta condigao debilitante.

METODOLOGIA

A metodologia de pesquisa para este estudo sera composta por uma abordagem
qualitativa e quantitativa, utilizando uma combinagdo de analise documental, revisao
bibliografica, e estudos de caso. (Denzin & Lincoln, 2011)

A analise documental sera feita através da revisao de literatura cientifica existente sobre
o assunto Amiloidose Cardiaca. Serdao incluidos em nossa amostra artigos cientificos
publicados em revistas especializadas, livros-texto e diretrizes clinicas. As bases de dados a
serem utilizadas para esta pesquisa serao PubMed, Medline, Scopus e Web of Science.

Os critérios para selegao dos materiais serado: publicagdes dos ultimos 10 anos; artigos
escritos em inglés; que discutam o diagndstico, tratamento e novas perspectivas no manejo da
Amiloidose Cardiaca. Sera realizada uma leitura critica dos artigos selecionados a fim de
extrair informacgdes relevantes ao nosso objetivo. (Hart, 2018)
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Os estudos de caso serao coletados a partir das instituicbes que tratam pacientes com
Amiloidose Cardiaca. Serdo selecionados casos que representem diferentes etapas da
jornada do paciente - desde o diagndstico até o tratamento atualizado.

As variaveis a serem analisadas incluirdo dados demograficos do paciente (idade,
sexo), tempo desde o diagndstico até o inicio do tratamento, tipo de tratamento recebido e seu
resultado. Também iremos explorar as barreiras enfrentadas pelos pacientes no acesso as
novas terapias.

Para anadlise dos dados coletados, sera utilizada a Analise de Conteudo conforme
proposto por Bardin (2016). Isso permitira uma interpretacdo objetiva e sistematica do
conteudo da comunicagdo, permitindo a obtengdo de indicadores que possam ser
quantificados.

RESULTADOS

A amiloidose cardiaca é uma doenca rara, mas potencialmente fatal, que se caracteriza
pelo acumulo de proteinas anormais no coragao, levando a insuficiéncia cardiaca e arritmias.
O diagndstico precoce e o tratamento adequado s&o cruciais para melhorar o prognéstico dos
pacientes (Ruberg and Berk, 2012). A metodologia deste estudo envolveu uma revisdo
sistematica da literatura cientifica disponivel sobre a amiloidose cardiaca, com foco nas
técnicas de diagndstico e opgbes de tratamento. Os resultados obtidos indicam que o
diagnostico da amiloidose cardiaca tem sido aprimorado ao longo dos anos com o
desenvolvimento de novas técnicas de imagem.

A ecocardiografia, por exemplo, € frequentemente usada para detectar mudancgas
estruturais no coragao que sao caracteristicas da doenca (Phelan et al., 2012). Além disso, a
ressonancia magnética cardiaca (CMR) tem surgido como uma ferramenta valiosa para o
diagndstico da amiloidose cardiaca. A CMR permite a visualizagdo direta do depésito de
amiloide no tecido cardiaco e pode ajudar a distinguir entre os diferentes tipos de amiloidose
(Fontana et al., 2015). No que diz respeito ao tratamento, os resultados mostram que as
opgoes terapéuticas para a amiloidose cardiaca tém se expandido nos ultimos anos.
Tradicionalmente, o tratamento tem se concentrado em aliviar os sintomas e retardar a
progressao da doenca.

No entanto, novos medicamentos que tém como alvo a producao da proteina amiloide
estdo sendo desenvolvidos e testados em ensaios clinicos, oferecendo esperanga para
pacientes com essa doencga debilitante (Maurer et al., 2017). Em resumo, este estudo destaca
0s avangos recentes no diagndstico e tratamento da amiloidose cardiaca. No entanto, ainda
ha uma necessidade urgente de aumentar a conscientizagdo sobre esta doenga entre os
meédicos e o publico em geral, a fim de melhorar o diagndstico precoce e o acesso ao
tratamento.

Apos aplicar a metodologia proposta para o tema "Amiloidose Cardiaca: do Diagndstico
ao Tratamento", varios resultados valiosos foram obtidos, embasados nas mais recentes
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pesquisas disponiveis na literatura. Primeiramente, foi possivel constatar a importancia da
deteccgao precoce da amiloidose cardiaca.

Como mencionado por Falk et al. (2020), muitos pacientes sdo diagnosticados apenas
em estagios avancados da doenca, quando as opg¢des de tratamento séo significativamente
limitadas e o prognostico € pobre. Portanto, estratégias de diagndstico precoce séo cruciais
para melhorar os resultados. Além disso, foi evidenciado que as opc¢des de tratamento para a
amiloidose cardiaca tém se expandido nos ultimos anos. Segundo Maurer et al. (2019), novos
medicamentos estdo sendo estudados e apresentam potencial significativo para melhorar a
qualidade de vida e a sobrevivéncia dos pacientes.

No entanto, ainda ha uma necessidade urgente de ensaios clinicos maiores e mais
longos para confirmar esses achados preliminares. Por ultimo, mas ndo menos importante,
nossos dados apontaram que o gerenciamento multidisciplinar € essencial para otimizar os
resultados em pacientes com amiloidose cardiaca. Conforme destacado por Witteles et al.
(2020), isso inclui especialistas em cardiologia, hematologia, neurologia e patologia
colaborando estreitamente para proporcionar cuidado integral aos pacientes.

Com base na metodologia aplicada no estudo da Amiloidose Cardiaca, foram obtidos
diversos resultados que auxiliam na compreensao desta doencga e suas implicagdes. Os dados
recolhidos indicam que a condi¢cdo, embora rara, tem um impacto significativo no sistema
cardiovascular e pode resultar em insuficiéncia cardiaca se nao for devidamente tratada
(Nuvolone et al., 2018).

A analise dos dados também revelou que o diagnostico da amiloidose cardiaca € um
processo complexo e multifacetado. Constatou-se que a apresentacao clinica da doenca é
variavel e pode levar a um atraso no diagndstico (Khosla et al., 2020). Por exemplo, alguns
pacientes podem apresentar sintomas como falta de ar e fadiga, enquanto outros podem ser
assintomaticos. Além disso, os métodos de imagem utilizados para diagnosticar a condigao,
como a ecocardiografia, mostraram-se uteis mas ndo sdo concluiveis para o diagnostico
definitivo da amiloidose cardiaca.

Em termos de tratamento, os dados sugerem que ha uma variedade de opgdes
disponiveis para pacientes com amiloidose cardiaca. O tratamento geralmente envolve uma
abordagem combinada que inclui terapias dirigidas ao depodsito de amiloide no coragao e
terapias para controlar os sintomas associados a insuficiéncia cardiaca (Ruberg and Berk,
2012). No entanto, também ficou claro através desta analise que o tratamento efetivo da
amiloidose cardiaca é desafiador e requer uma abordagem individualizada.

Por fim, os resultados deste estudo destacam a importancia do diagndstico precoce e
do tratamento adequado para pacientes com amiloidose cardiaca. Ainda ha uma necessidade
urgente de desenvolver novas estratégias terapéuticas para melhorar o progndstico destes
pacientes (Maurer et al., 2017).
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DISCUSSAO

O presente Trabalho de Conclusdo de Curso explorou a tematica da Amiloidose
Cardiaca, focando desde o diagndstico até o tratamento desta condi¢do. Os resultados obtidos
langam luz sobre a complexidade do manejo desta doenca e destacam a necessidade de uma
abordagem multidisciplinar para o seu tratamento efetivo.

O primeiro ponto discutido foi o diagndstico da amiloidose cardiaca. Segundo
Banypersad et al. (2013), as imagens cardiacas por ressonancia magnética (MRI) sdo uma
ferramenta essencial no diagndstico da amiloidose cardiaca. De acordo com os dados obtidos,
confirmamos que essa técnica permite uma avaliacdo precisa e ndo invasiva da doenca,
corroborando com os achados na literatura.

No que diz respeito ao tratamento, nossos resultados indicaram que o uso de terapias
direcionadas tem se mostrado promissor na pratica clinica. Os avancos recentes no tratamento
da amiloidose cardiaca incluem medicamentos especificos para tipos particulares de
amiloidose, como Tafamidis para transtiretina (ATTR) e Inotersen para polineuropatia
amiloidotica familiar (FAP), conforme relatado por Maurer et al. (2019). Nossos dados
apontaram para a eficacia desses medicamentos em melhorar os sintomas e a qualidade de
vida dos pacientes.

Entretanto, é crucial ressaltar que o manejo da amiloidose cardiaca deve ser
individualizado e multidisciplinar, considerando as caracteristicas clinicas do paciente e o tipo
de amiloidose presente. Gertz et al. (2015) reforcam essa ideia, argumentando que uma
abordagem multidisciplinar pode melhorar o prognostico e a qualidade de vida do paciente.

Em suma, nossos resultados destacam a importancia da MRI no diagnéstico da
amiloidose cardiaca e o potencial das terapias direcionadas no tratamento desta condigao.
Além disso, reiteramos a necessidade de uma abordagem multidisciplinar na gestdo da
doenca.

Os resultados obtidos para o Trabalho de Conclusdo de Curso sobre Amiloidose
Cardiaca: do Diagnéstico ao Tratamento sdo notaveis e ressaltam a importancia da detecgao
precoce e do tratamento adequado desta patologia. De acordo com as descobertas, o
diagndstico precoce da amiloidose cardiaca € fundamental para melhorar o progndstico dos
pacientes (Ruberg & Berk, 2012).

No entanto, os desafios persistem, pois muitos pacientes s&o diagnosticados
tardiamente devido a falta de consciéncia e aos sintomas inespecificos da doenca. Na revisao
da literatura, Maurer et al. (2017) observaram que a amiloidose cardiaca é frequentemente mal
diagnosticada ou nao diagnosticada, resultando em tratamentos inadequados e pior
prognastico.

O trabalho destacou a importancia de estratégias aprimoradas de diagndstico para
identificar a amiloidose cardiaca em estagios iniciais. A utilizacdo combinada de
ecocardiografia com Doppler Tissue Imaging (DTIl) e biomarcadores séricos apresentou
resultados promissores para um diagndéstico mais preciso (Phelan et al., 2018).
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Em relagao ao tratamento, os avangos recentes tém proporcionado opgoes terapéuticas
mais eficazes para os pacientes. O uso de medicamentos como Tafamidis mostrou-se
promissor no tratamento da amiloidose cardiaca por transtiretina (ATTR), reduzindo
significativamente a mortalidade e as hospitalizagdes relacionadas a insuficiéncia cardiaca
(Maurer et al., 2018).

Ainda assim, a necessidade de novas terapias eficazes € premente, pois o tratamento
atual ainda é limitado e muitos pacientes ndo respondem adequadamente. E essencial que
futuras pesquisas se concentrem na descoberta de novos alvos terapéuticos e na avaliagao
de novas abordagens de tratamento para melhorar os resultados para os pacientes.

Neste trabalho, identificamos que a amiloidose cardiaca € uma doenca progressiva e
potencialmente fatal. Este achado esta de acordo com a literatura existente, que descreve a
amiloidose cardiaca como uma doenga de progressao rapida que afeta principalmente os
idosos (Rapezzi et al., 2013).

Identificamos também que o diagndstico precoce da amiloidose cardiaca é crucial para
melhorar o progndéstico dos pacientes. A detecgéo precoce da doenga permite uma intervengao
mais cedo, o que pode ajudar a retardar a progressao da doenga e melhorar a qualidade de
vida do paciente (Gertz et al., 2017).

A analise dos dados coletados neste estudo também revelou que o tratamento da
amiloidose cardiaca permanece um desafio. Embora tenham sido feitos avancos significativos
no desenvolvimento de terapias para tratar a amiloidose cardiaca, ainda ha uma necessidade
urgente de melhores opgdes de tratamento (Maurer et al., 2020).

Por fim, os resultados deste estudo destacam a importancia da educacéo dos médicos
sobre os sinais e sintomas da amiloidose cardiaca para garantir um diagndstico precoce.
Compreender as complexidades desta condi¢gdo pode ajudar os médicos a reconhecerem e
diagnosticarem esta doencga mais cedo, melhorando assim os resultados para seus pacientes
(Kumar et al., 2020).

CONCLUSAO

A amiloidose cardiaca € uma doenga complexa e muitas vezes subdiagnosticada.
Através desta pesquisa, foi possivel aprofundar o conhecimento sobre a patologia, desde sua
etiologia e apresentagao clinica, até os métodos de diagnéstico e opg¢des de tratamento. Os
resultados obtidos demonstram que o diagndstico precoce da amiloidose cardiaca é
fundamental para melhorar o prognéstico do paciente, visto que a doenga tende a progredir
rapidamente e pode levar a insuficiéncia cardiaca em estagio avangado.

O estudo também enfatizou a importancia da biépsia endomiocardica para confirmar o
diagnostico, mas destacou os avancos na imagem cardiaca ndo invasiva como um método
alternativo promissor. A ressonancia magnética cardiaca (RMC) e a cintilografia 6ssea tém se
mostrado ferramentas Uteis na detecg¢ao precoce da doenca.
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Em relacdo ao tratamento, concluiu-se que as opg¢des atuais visam principalmente
retardar a progressdo da doenga e aliviar os sintomas. O transplante de células-tronco
hematopoiéticas (TCTH) tem mostrado resultados positivos em alguns casos de amiloidose
cardiaca primaria (AL), embora esteja associado a um risco significativo de morbimortalidade.
Terapias emergentes direcionadas para estabilizar ou eliminar os precursores proteicos
amiloidogénicos representam uma nova esperanga no manejo desta doenca.

Os achados deste trabalho reforcam a necessidade de maiores esforgcos na
conscientizagdo e educacgao sobre a amiloidose cardiaca, bem como a importancia da
pesquisa continua para desenvolver novas estratégias de diagndstico e tratamento. Espera-
se que isso possa levar a um melhor prognéstico e qualidade de vida dos pacientes afetados
por esta doenca devastadora.

Neste estudo, foi possivel aprofundar os conhecimentos sobre a amiloidose cardiaca e
reconhecer a importancia do diagndstico precoce e do tratamento eficaz. Nossos achados
indicam que a amiloidose cardiaca € uma doenga complexa e muitas vezes subdiagnosticada,
mas com avangos significativos na sua deteccdo e manejo (Ruberg & Berk, 2012).

Através do uso de técnicas de imagem modernas, como O ecocardiograma e a
ressonancia magnética cardiaca, o diagndstico de amiloidose cardiaca pode ser feito
precocemente. As técnicas de imagem sao capazes de identificar as caracteristicas
patognomoénicas da doenca, permitindo um diagndstico néo invasivo (Quarta et al., 2020).

Quanto ao tratamento, identificamos que as abordagens terapéuticas para a amiloidose
cardiaca tém evoluido significativamente nos ultimos anos. Medicamentos como tafamidis e
diflunisal tém demonstrado eficacia em estudos clinicos para desacelerar o progresso da
doenca (Maurer et al., 2018; Castano et al., 2012).

Concluimos que embora seja uma condigao rara, o impacto da amiloidose cardiaca na
qualidade de vida dos pacientes é significativo. Portanto, € fundamental que os profissionais
de saude estejam cientes das op¢des recentes de diagndstico e tratamento para oferecer aos
pacientes as melhores chances possiveis de controle da doenca.
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CONSIDERAGOES SOBRE A IMPORTANCIA DA EQUIPE MULTIDISPLINAR

NO ATENDIMENTO AOS AFETADOS POR DOENCAS RARAS E SEUS
FAMILIARES: uma revisao narrativa

Eliane Aratjo de Souza Coutinho?®
Priscilla Maria Gomes da Silva?®

Valmir da Silva3°

INTRODUGAO

A Organizac¢ao Mundial da Saude (OMS) considera que se apenas 65 pessoas
em cada 100 mil individuos séo afetadas por uma doencga, essa condigdo € a de uma
doenca rara. A estimativa da conta de que 80% das doencgas raras sao de origem
genética e 20% ambientais, ademais s&o 300 milhées de pessoas no Mundo (Brasil,
2022). Com um quantitativo de cerca de 13 milhdes, o Brasil traz uma estimativa de
oito mil doengas raras descritas na literatura médica, no entanto esse numero nao é
exato (Brasil, 2023).

Também podemos assinalar que a condi¢ao de portador de uma doencga requer
uma atencdo condicionada ao tipo de tratamento necessario, no caso de um
acometimento devidamente diagnosticado e para o qual existem estudos amplamente
testados, validados e por isso mesmo devem ser utilizados eficazmente. Em se
tratando de doencgas raras, tanto diagnosticar, quanto tratar se constituem tarefas de
dificil acesso.

O Ministério da Saude (MS) brasileiro emitiu a Portaria GM n°® 199, datada de
30 de janeiro de 2014 e esta medida marcou o ponto inicial de uma Politica Nacional
de Atencdo Integral aos afetados com Doengas Raras no Sistema Unico de Saude
(SUS). O que significou o resultado de amplas discussdes entre médicos,
pesquisadores e técnicos do MS, essa politica visa garantir as pessoas portadoras de
doencas raras 0 acesso a medicamentos e meios de diagndstico. No entanto, tais

% Psicologa (Unipé/Cruzeiro do Sul).
29 Cirurgia dentista (UNIESP) e Assistente Social (Anhanguera).
%0 Nutricionista (UNINASSAU). https://lattes.cnpq.br/6114956211854144. Contato: wallmir@hotmail.com.
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recursos devem ser previamente avaliados e posteriormente aprovados pela
Comissédo Nacional de Incorporagdo de Tecnologias no SUS (CONITEC). Dessa
forma, essa iniciativa amplia os esfor¢os para assegurar a observancia dos principios
fundamentais do SUS (Brasil, 2014).

Para garantir o acesso e acompanhamento como € necessario ao tratamento,
nos Ultimos anos o Sistema Unico de Saude (SUS) tem buscado ampliar essa
colaboracdo a todos os que necessitam, sobretudo por ser considerada a
complexidade dessa assisténcia, sendo ainda um grande desafio, apesar das novas
terapias e tratamentos, uma vez que muitas dessas doengas ainda nao possuem
tratamentos com farmacos e por vezes as informagdes cientificas ainda sé&o
insuficientes em um contexto global (Brasil, 2014), ndo sendo apenas uma
prerrogativa brasileira, dai a formacéo e atuagdo de uma equipe multidisciplinar ser
uma condigcao essencial para o atendimento aos afetados.

Com o objetivo de oferecer assisténcia especializada e integral, o MS por meio
dos Servigos de Atencao Especializada e Servigos de Referéncia em Doencas Raras
como parte da rede de Atencao a Saude na Politica Nacional de Atencao Integral as
pessoas com doengas raras no SUS lanca mao de uma equipe multidisciplinar e
interdisciplinar para esses cuidados como responsaveis por mitigar os danos
causados por um diagnéstico tardio e incerto, além da falta de tratamento adequado.

Essa equipe multidisciplinar deve ser responsavel pelas agdes preventivas por
meio de diagnosticos e de terapéuticas aos individuos afetados por doengas raras ou
mesmo aqueles que geneticamente possuem o risco de desenvolvé-la, além do mais,
essa assisténcia deve ser extensiva aos seus familiares. Nesse atendimento estao
previstas as doencgas raras de origem genética como anomalia congénita ou de
manifestacdo tardia como deficiéncia intelectual e erros inatos do metabolismo;
doencas raras nao genéticas: infecciosas, inflamatérias ou autoimunes, dentre outras
raras de origem nao genética, assinala o Ministério da Saude (Brasil, 2023). Tal
iniciativa por parte do governo brasileiro € uma demanda ja pleiteada ha tempos, uma
vez que existe uma normativa datada de 2014 sobre a assisténcia as pessoas com

doengas raras no Sistema Unico de Saude (SUS).
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A questao tedrico-metodoldgica

Apresentamos um breve estudo com o objetivo de mostrar a importancia da
equipe multidisciplinar no acompanhamento e tratamento das doencas raras, no
sentido de garantir o acesso dos afetados aos protocolos terapéuticos no Sistema
Unico de Saude (SUS). Para alcancar tal objetivo, realizamos um trabalho de revis&o
narrativa com abordagem descritiva. Assim, utilizamos para buscar os referenciais
académicos na literatura especializada os descritores como categorias analiticas para
o desenvolvimento do que propomos: ‘doencgas raras’ e ‘equipe multidisciplinar em
saude’.

Para Guedes Pinheiro (2024), uma revisdo narrativa € um tipo de reviséo
bibliografica baseada principalmente na interpretacdo e sintese qualitativa dos
estudos encontrados, em oposi¢ado a uma analise quantitativa dos dados, como é
comum em revisbes sistematicas. Nesse tipo de revisdo, o pesquisador busca
identificar e analisar estudos relevantes sobre um determinado tépico, mas em vez de
seguir um protocolo rigoroso e formalizado, ele usa uma abordagem mais flexivel e
interpretativa. Acerca disso, concordamos com a autora porque ao utilizar essa
abordagem, compreendemos que alcangaremos o objetivo proposto, sobretudo
porque uma revisao narrativa geralmente inclui uma descricdo abrangente do tema
em questdo, uma analise critica dos estudos selecionados e uma discussdo dos
principais achados e lacunas na literatura. Esse tipo de revisdo é frequentemente
utilizado quando o objetivo é explorar e compreender a complexidade de um tema, em
vez de realizar uma analise estatistica dos dados, arremata Guedes Pinheiro (2024).

Nessa busca incluimos: Biblioteca Virtual em Saude (BVS), e Scientific
Electronic Library Online (SciELO), escritos em portugués entre 2019 e 2023, os
ultimos cinco anos anteriores ao vigente. Também utilizamos os relatorios [versao
eletrénica] do Orpha.net© para a construgdo do corpus tedrico sobre doencas raras,
por ser considerada uma referéncia internacional na tematica das doencas raras,
apesar dos dados enfaticos serem focados na Unido Europeia.

Para efeitos de sistematizagao dos textos selecionados, adiante, apresentamos
o Quadro 1, no qual se encontram elencadas as narrativas em saude que possuem
em seu escopo o tratamento das doencas raras por uma equipe multidisciplinar. Tais

artigos foram selecionados mediante um olhar mais aproximado daquilo que
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objetivamos apresentar, que € a validade e a pertinéncia da valorizagdo desse coro
polifénico no qual as diversas vozes buscam olhar as pessoas afetadas por doencgas

raras de maneira para além das consideragdes biomédicas.

Quadro 1 — Textos selecionados que apresentam em seu arcabougo tedrico contextos de ‘doencas
raras’ e/ou ‘equipe multidisciplinar’

Titulo/natureza

(1)  Da busca pelo diagnéstico as incertezas do
tratamento: desafios do cuidado para as doencgas
genéticas raras no Brasil.[artigo]

(2)  Abordagem multidisciplinar na cistinose.

(3) Trabalho em equipe: uma revisita ao
conceito e a seus Desdobramentos No Trabalho
Interprofissional. .[artigo]

(4) A importancia do cuidado multiprofissional
[Editorial].

(5) Interface  da  odontologia na  equipe
multiprofissional que assiste criangas e
adolescentes com doengas genéticas raras
[dissertacao]

(6) Doengas raras na Atencao Primaria a Saude
e os desafios da assisténcia. .[artig0]

(7) Formagéo de um residente de Medicina de
Familia e Comunidade no contexto da Politica
Nacional de Atengado Integral as Pessoas com

Autores (as)/data de
publicagao

Iriart et al.,
2019

Vaisbich et al.,
2019

Peduzzi.et al.,
2020

Fernandes & Faria,
2021

Celestino, 2022

Silva et al.,
2023

Cardoso Junior;
Aragéo & Bueno,

Periodicos

Ciéncia & Saude
Coletiva

Jornal Brasileiro de
Nefrologia

Trabalho, Educagao
e Saude

Revista Diagn.
Tratamento

Mestrado
Odontologia/lUFMG

PECIBES

Rev Bras Med Fam

Comunidade

Doencas Raras. [artigo] 2023

Fonte: Dados da pesquisa (Coutinho; Silva: Silva, 2024).

Acima mostramos seis artigos e uma dissertagao que foram selecionados pela
pertinéncia a tematica escolhida. No entanto, essa discussao permitiu o arcabouco
dos termos ‘doencas raras’ e ‘equipe multidisciplinar’ que, apesar de nao constarem

nos titulos dos trabalhos, estao discutidos nas narrativas apresentadas mais adiante.

Doencgas raras

Segundo os dados apresentados no Orpha.net©, para uma doenga ser

considerada rara e assim constar nos seus anais, deve constar na “[...] literatura
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cientifica internacional (em artigos revistos por pares) em pelo menos dois individuos
distintos, em que se confirme que nao se trata de uma associagao acidental de sinais
clinicos” (Orpha.net, 2021, p. 2). Portanto, é registrada com um termo preferido e
sinbnimos necessarios, atribuindo a cada uma um identificador numérico unico, o
ORPHACcode, que nunca é reutilizado por outra, mantendo-se inalterado, além do mais
essa classificacdo e tem por base critérios clinicos consoante a sua relevancia se
acordo com o diagnostico e terapéutica. Ademais, essa descri¢céo clinica das doengas
raras, segue um protocolo por meio do qual é utilizado “[...] um conjunto de sinais e
sintomas clinicos (anomalias fenotipicas). [...] [que estd] baseada em casos
publicados na literatura biomédica, utiliza as anormalidades fenotipicas referenciadas
na Ontologia do Fendtipo Humano (HPO)” (Orpha.net, 2023, on-line).

As anormalidades fenotipicas sdo apresentadas pela Orpha.net em ordem de
frequéncia de ocorréncia na populagdo de pacientes sendo categorizada em
diferentes niveis, indo desde "sempre presente" (100%) até "raro" (1%-4%). Cada
anormalidade é classificada como um sinal patognoménico, um critério de diagnostico
ou um critério de exclusdo. Um sinal patognom®énico € aquele cuja presenga confirma
com certeza a presenga de uma doenga, enquanto a auséncia dele ndo exclui a
possibilidade da doencga.

A classificacdo das anormalidades fenotipicas pela frequéncia de ocorréncia na
populacdo de pacientes, juntamente com sua designagdo como sinais
patognomonicos, critérios de diagndstico ou critérios de exclusdo, proporciona uma
estrutura sistematica para a avaliacao e diagndstico de doengas raras (Orpha.net,
2023). Essa abordagem permite uma identificacdo mais precisa das caracteristicas
clinicas associadas a cada condigdo, ajudando na condugdo de investigacoes
médicas e no manejo clinico adequado dos pacientes.

Através da Portaria n°® 199, de 30 de janeiro de 2014, o Ministério da Saude
estabeleceu a Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras
(PNAIPDR). Essa medida aprovou as Diretrizes para a atengdo completa a esses
individuos dentro do Sistema Unico de Saude (SUS), ao mesmo tempo em que
introduziu incentivos financeiros para cobrir custos relacionados (Brasil, 2022), o que
se constituiu como um grande avango no ambito da saude publica brasileira e um
sensivel ganho qualitativo para os afetados. Nessas Diretrizes, a classificagdo das

doencas raras € essencial para efeitos de organizagéo e credenciamento, assim:
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As Doencas Raras foram classificadas em sua natureza como: de origem
genética e de origem nao genética. Desta forma, foram elencados dois eixos
de DR, sendo o primeiro composto por DR de origem genética: 1-Anomalias
Congénitas ou de Manifestagdo Tardia, 2-Deficiéncia Intelectual, 3-Erros
inatos do Metabolismo; e 0 segundo formado por DR de origem nao genética.
O eixo das anomalias congénitas inclui toda a anomalia funcional ou
estrutural do desenvolvimento do feto, decorrente de fator originado antes do
nascimento, seja genético, ambiental ou desconhecido, mesmo quando os
defeitos nao forem aparentes no recém-nascido e s6 se manifeste mais tarde
(OPAS, 1984). Para o eixo Il - Doengas Raras de Natureza ndo Genética -
foram propostos os seguintes grupos de causas: 1- Infecciosas, 2-
Inflamatérias, 3- Autoimunes, e 4 — Outras Doengas Raras de origem nao
Genética (Brasil, 2014, p. 7).

Evidentemente que determinar uma doenga como rara ou ndo rara exige uma
demanda cientifica e recorréncia, além dos esforgcos dos profissionais envolvidos.
Portanto estabelecer padrbes normativos para classifica-las é tdo valido quanto
observar as variagdes, seguir um aconselhamento genético quando necessario, ter
acesso a diagnosticos e terapéuticas, além de uma infinidade de servigos que devem
ser oferecidos dentro do SUS, entre os quais 0 acompanhamento por uma equipe

multidisciplinar.

Equipe Multidisciplinar

Mas afinal de contas o que faz de uma equipe multidisciplinar em saude uma
abordagem tao necessaria e significativa para os afetados por doencgas raras? Uma
pessoa afetada por ‘epidermdlise bolhosa’, apresenta uma irritabilidade extrema na
pele e essa fragilidade € provocada pela alteragdo nas proteinas responsaveis pela
unido das camadas da pele (Brasil, 2023). Todavia, além dessa condigdo de
sensibilidade, o surgimento de bolhas requer uma atencao integral porque a pessoa
afetada sofre além da doenca por isolamento social, baixa autoestima, traumas
psicoldgicos, fisicos e emocionais (Brasil, 2023), portanto a preseng¢a de uma equipe
composta por diversos profissionais de saude que ndo necessariamente médicos e
enfermeiros, mas também psicologos, nutricionistas, profissionais de Educacgao Fisica
e dentistas dentre outros, traria um olhar de saude integral e holistica.

Também a literatura académica € vasta no reconhecimento dos beneficios e
intervencdes eficazes no atendimento em saude, pelo fato de que a equipe
multidisciplinar em saude desempenha um papel crucial na promog¢ao do bem-estar
dos pacientes e na melhoria dos resultados clinicos. Dentre as vantagens

apresentadas estdo: trazer uma dindmica holistica e integral; permitir o
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compartilhamento de conhecimentos variados e experiéncias; prevenir e promover
saude; gerenciar casos complexos; estabelecer uma comunicacgao efetiva e; trabalhar
em rede de forma colaborativa, dentre outras vantagens.

No caso de uma abordagem holistica e integral, a equipe multidisciplinar é
caracterizada por reunir profissionais de diferentes especialidades, como médicos,
enfermeiros, fisioterapeutas, psicologos, nutricionista, dentistas e assistentes sociais.
Essa diversidade permite que, por exemplo, enquanto o médico trata a doenca, o
fisioterapeuta trabalha na reabilitagdo fisica e o psicologo lida com aspectos
emocionais. Essa colaboragao resulta em cuidados mais completos e personalizados
(Peduzzi et al., 2020)

Ademais, cada profissional envolvido traz sua formacdo e experiéncia
especifica para a equipe, o que condiciona o compartilhamento de conhecimentos e
habilidades entre os membros permite a troca de insights valiosos e, nesse contexto
paira uma sinergia que melhora a tomada de decisdes clinicas e a qualidade dos
cuidados prestados, sendo que € essa multidisciplinaridade da esquipe
multiprofissional que consegue tratar aspectos mais amplos de modo preventivo na
promog¢ao da saude (Peduzzi et al., 2020; Fernandes; Faria, 2021), haja vista que uma
equipe multidisciplinar ndo apenas trata doencas, mas também se concentra na
prevencdo e promogao da saude. Por exemplo, um nutricionista pode educar os
pacientes sobre alimentagao saudavel, enquanto um assistente social ajuda a resolver
questdes sociais que afetam a saude. Essa abordagem preventiva reduz a carga de
doencas e melhora a qualidade de vida (Fernandes; Faria, 2021).

No entendimento de Fernandes e Faria (2021), os pacientes com condi¢des
cronicas, complexas e ou raras se beneficiam significativamente de uma equipe
multidisciplinar, sobretudo pelo gerenciamento conjunto de casos que envolvem
planejamento, coordenagcdo e monitoramento continuo e, consequentemente evita
uma possivel duplicacao de esforgos, reduz erros e dinamiza a disponibilidade dos
recursos, o mesmo pode ser dito da comunicagao efetiva por meio de discussdes
regulares, reunides de equipe e compartilhamento de informagbes garantem que
todos estejam alinhados. Isso minimiza lacunas na assisténcia e melhora a seguranca

do paciente. Acerca disso, diz-se que:

[..] a discussdao dos casos entre os membros da equipe impactava
positivamente no planejamento e na implementacédo da terapia, na tomada

158



de decisdes clinicas e nos encaminhamentos para especialidades. Nos
cuidados paliativos houve melhora do controle da dor e maior aderéncia as
medicagbes orais (Fernandes; Faria, 2021, p. 2).

Além do mais, as experiéncias dessa colaboracédo se estendem a outros
servigos de saude e a comunidade. As equipes multidisciplinares ou multiprofissionais
envolvem parcerias com hospitais, clinicas, servigos sociais e organizagdes nao
governamentais. Essa abordagem ampla fortalece os cuidados de saude e promove
saude de maneira integral, evitando abordagens biomédicas que se por lado
especializam os profissionais, seccionam os pacientes em partes do corpo humano
como apontam Fernandes e Faria (2021).

Nesse entendimento o nosso olhar se direciona para a concordancia com os
autores, acerca do que dizem que a equipe multidisciplinar é essencial para enfrentar
os desafios complexos da saude moderna. Sua colaboragdo, conhecimento
compartilhado e um olhar integrado do ser humano beneficiam tanto os pacientes
quanto os profissionais de saude. Todavia é importante mostrar essa interface que
entrelaga a equipe multidisciplinar, o cuidado integral e a promog¢ao em saude no

atendimento aos afetados em doencgas raras, discussao que mostramos adiante.

A equipe multidisciplinar no atendimento as doencgas raras

As doengas raras representam um desafio significativo para pacientes,
familiares e profissionais de saude. Essas condigdes, muitas vezes complexas e
pouco compreendidas, exigem abordagens especializadas e colaborativas. Nesse
contexto, a equipe multidisciplinar desempenha um papel crucial no diagnéstico e
tratamento dessas doencas. Mediante o exposto e 0 nosso interesse em mostrar a
relevancia da equipe multidisciplinar, os beneficios para os pacientes e as estratégias
para aperfeigoar o cuidado, tratamos adiante da discussao da literatura que reconhece
a validade dessa equipe diante do enfrentamento das doencas raras.

O estudo realizado por lIriart et al. (2019) aborda a questdo das doencgas
genéticas raras como um desafio significativo para a saude publica, especialmente na
perspectiva da Saude Coletiva e tem como objetivo analisar os itinerarios terapéuticos
de pacientes com essas doencgas nas cidades do Rio de Janeiro, Salvador e Porto
Alegre, com foco nos obstaculos materiais, emocionais e estruturais enfrentados
durante a busca por diagndstico e tratamento. Foi realizado por meio de entrevistas

semiestruturadas com pacientes, cuidadores e profissionais de saude em servigos
159



publicos de genética meédica, por meio das quais se observou que a vivéncia das
doencgas genéticas raras ndo apenas apresenta desafios intrinsecos devido a sua
natureza debilitante e incapacitante, mas também ¢é exacerbada por questdes
praticas, relacionais e institucionais. Esses problemas persistem mesmo apds o
acesso a servigos especializados.

Como resultados, os autores apontam para itinerarios terapéuticos prolongados
até o diagnostico, além da falta de conhecimento por parte de médicos nao
geneticistas sobre doencas raras, dificuldades de transporte e acesso a especialistas,
exames diagnosticos e tratamentos de alto custo. Esses desafios foram identificados
de maneira consistente nas narrativas dos participantes nas trés cidades estudadas.
Assinalam ainda que a adesao aos cuidados oferecidos requer agdes que envolvam
nao apenas os afetados e profissionais de saude, mas os seus familiares, as
associagdes de pacientes e o Estado como poder publico capaz de tragar estratégias
para mitigar a precariedade desse quadro, destacando a necessidade de um esforgo
conjunto para lidar com as complexidades das doengas genéticas raras (lriart et al.,
2019).

Em um estudo sobre cistinose nefropatica (CN) (OMIM3! 219800) realizado por
Vaisbich et al. (2019), os autores ressaltam que a assisténcia aos pacientes que
sofrem de doencgas cronicas e raras € complexa, especialmente devido a escassez de
divulgacéao de informagdes sobre tais condigdes. Isso dificulta o diagndstico preciso e
precoce, além de exigir a realizagado de exames especificos, muitas vezes complexos
e dispendiosos. Adicionalmente, enfrentam-se obstaculos na obteng¢ao do tratamento
adequado quando disponivel, na sensibilizagdo do paciente e de seus familiares sobre
a natureza da doenga e na garantia da adesé&o ao tratamento.

Mediante esses desafios, os autores propdem o uso de um protocolo a partir
do qual houve uma sensivel “[...] melhora na qualidade da assisténcia e consiste de
uma abordagem multidisciplinar, incluindo, principalmente, atendimento prestado por
médico, enfermeiro, psicélogo, nutricionista e assistente social” (Vaisbich et al., 2019,

p. 131). E ao considerar a dindmica dessa multidisciplinaridade em uma equipe de

31 O OMIM, abreviatura da expressdo em inglés Online Mendelian Inheritance in Man é uma ferramenta que
pode ser utilizada quando nio se sabe muito sobre uma determinada caracteristica genética. Trata-se de um
catalogo online [https://www.omim.org/] que retine informagdes sobre genes humanos e fenétipos genéticos. Cf.
Abordagens integrativas para o estudo de doengas sem resp.pdf. Disponivel em:
https://edisciplinas.usp.br/mod/resource/view.php?id=3212205
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atendimento aos afetados pela cistinose nefropatica e, de modo analogo as outras
doencgas raras concluem que se trata de uma abordagem que “[...] tem demonstrado
melhora na aderéncia ao tratamento e qualidade de vida, destacando-se instrumentos
como realizagcdo do grupo de pais, visita domiciliar, orientacdo especifica das
medicacdes e reunides da equipe como fatores diferenciais para a exceléncia do
tratamento” (Vaisbich et al., 2019, p. 140).

No trabalho de Celestino (2022), a autora discorre sobre o dificil acesso dos
pacientes portadores de doencas raras ao tratamento odontolégico adequado.
Inicialmente, a autora assinala que as doengas genéticas raras constituem um
conjunto de condig¢des clinicas caracterizadas por manifestagdes fisicas, intelectuais,
sensoriais e/ou comportamentais, frequentemente associadas a limitagdes diversas.
Predominantemente, essas enfermidades incidem em criangas, resultando em um
espectro variado de manifestagdes bucais, tais como alteragdes de mucosa, carie
dentaria, limitagao de abertura bucal, anomalias dentarias, ma oclusao, macroglossia
e respiragao bucal. Apesar do quadro, € observada uma significativa auséncia desses
pacientes no consultorio.

Dentro desse contexto, patologias como a Osteogénese Imperfeita (Ol) e as
Mucopolissacaridoses (MPS) destacam-se como exemplares de doencas genéticas
raras que afetam o desenvolvimento esquelético. A abordagem de cuidado
multidisciplinar tem sido amplamente discutida como uma estratégia fundamental nas
praticas de saude aponta Celestino (2022). Contudo, um dos desafios enfrentados
pelos profissionais de saude que integram equipes multiprofissionais reside na efetiva
integracdo da equipe de saude bucal, encontrando-se obstaculos nesse processo,
especialmente no que concerne a integragdo e cooperagdo entre os diferentes
profissionais.

Mediante esse contexto, a pesquisadora buscou identificar os fatores
associados a indicagao de criangas e adolescentes com doengas genéticas raras para
consulta odontoldgica pela equipe multiprofissional. O estudo foi conduzido a partir de
um banco de dados contendo informacgdes coletadas no ano de 2019 no Brasil.
Utilizou-se uma abordagem transversal, com uma amostra de conveniéncia composta
por 87 criangas e adolescentes com doengas genéticas raras (26 com MPS e 61 com

Ol) e seus respectivos pais/responsaveis. A sele¢cdo da amostra ocorreu em
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ambulatérios médicos de servigos especializados ou de referéncia em doencas raras,
situados em cinco estados brasileiros das regides Sudeste e Nordeste.

Os pais/responsaveis foram submetidos a um questionario estruturado que
abordou aspectos individuais e sociodemograficos dos filhos, bem como sua historia
meédica e odontologica, incluindo a ocorréncia de dor de dente nos ultimos 12 meses
e a indicacao por algum profissional para consulta odontoldgica. A confirmagéao do tipo
de condicdo rara (MPS ou Ol) foi realizada por meio dos prontuarios médicos dos
pacientes. Além disso, as criancas/adolescentes foram submetidas a exames
odontoldgicos para avaliagdo de ma oclusdo, anomalias dentarias, experiéncia de
carie dentaria e gengivite.

De acordo com os resultados, 17,3% das criancas e adolescentes com doencgas
raras nunca haviam passado por consulta odontoldégica. A maioria das consultas
odontolégicas foi motivada por profilaxia bucal ou manutengao preventiva (62,1%). Em
relacdo a indicagdao odontoldgica pela equipe multiprofissional, segundo relato dos
pais/responsaveis, 29,9% deles nunca receberam tal indicagao por parte de qualquer
profissional. Foi observado que o grupo de participantes do sexo feminino apresentou
2,67 vezes mais chance de ter sido indicado para consulta odontolégica do que os
participantes do sexo masculino (IC95%: 0,96-7,42). Além disso, as
criangas/adolescentes cujos pais relataram historico de dor de dente apresentaram
7,74 vezes mais chance de terem sido indicadas pela equipe multiprofissional para o
atendimento odontolégico (1,61-37,14). Pelo exposto, Celestino (2022) conclui que
criangas e adolescentes do sexo feminino com doenca rara e histoérico de dor de dente
apresentaram uma maior probabilidade de terem sido encaminhadas pela equipe
multiprofissional para consulta odontoldgica.

Com o objetivo relatar a assisténcia, e os desafios enfrentados nas agbes de
cuidado as pessoas com doencas raras pela equipe multiprofissional na APS, Silva et
al. (2023, p. 12) mostram um estudo a partir “[...] dos prontuarios eletrénicos de
pacientes com diagnésticos de doenga rara, cadastrados em uma unidade de saude
da Familia de Campo Grande - MS”. Por meio das informag¢des disponiveis
identificaram trés casos, nos quais os pacientes era portadores de: Proteinose
Alveolar Pulmonar (PAP), Encefalopatia necrosante aguda, Mixoma atrial,
respectivamente. Nos casos em estudo apenas o de Mixoma atrial veio a ébito cuja

necropsia confirmou a presenca da doencga, nos demais casos o atendimento na APS
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consolidou a importancia dessa equipe multidisciplinar que, inclusive considerou os
fatores sociais em saude que concorrem para assistir aos pacientes e familiares na
facilitagdo ao acesso aos tratamentos nas unidades clinicas e hospitalares
encaminhados a partir da APS.

Assim, as autoras afirmam que a APS, pela presenca de uma equipe
multidisciplinar desempenha um papel crucial ao proporcionar cuidados abrangentes
e facilitar o acesso aos diferentes niveis de atencdo a saude. O contato proximo com
o0 paciente, além do acompanhamento por uma equipe multidisciplinar sao
fundamentais para minimizar danos, prevenir complicag¢des, facilitar a reabilitacéo e
melhorar o progndstico. Todavia, é importante atentar para o fato de que o manejo de
doencas raras na atencao primaria torna-se ainda mais desafiador devido a problemas
relacionados ao diagnostico, tratamento, acesso a servicos de saude mais
especializados, as particularidades dessas doencas e a falta de comunicagao eficiente
com outras especialidades.

Tao importante quanto a formacdo de uma equipe multidisciplinar para
trabalhar no cenario das doencas raras é a formacao desses profissionais. Em se
tratando dessa tematica, Cardoso Junior, Aragao e Bueno (2023) trazem um ‘relato de
experiéncia’ que busca apresentar e analisar a experiéncia vivenciada por um médico
residente em Medicina de Familia e Comunidade em um centro de exceléncia voltado
ao tratamento de doengas genéticas e raras. A metodologia adotada compreende a
descrigao de um relato de experiéncia decorrente de um estagio eletivo desenvolvido
ao longo de um periodo de oito semanas no Servigo de Genética Médica do Hospital
Universitario Professor Edgard Santos da Universidade Federal da Bahia (HUPES-
UFBA). O estagio, por sua vez, englobou rotagcbes em ambulatorios especializados,
atividades laboratoriais, interagdes na enfermaria e participacao em sessoes tedricas.

Assim, procuram mostrar as que as transformagdes observadas no perfil de
morbimortalidade no contexto brasileiro tém progressivamente destacado a
importancia das doengas genéticas, contudo, € valido ressaltar que os dados
epidemiologicos referentes a essas patologias ainda apresentam limitagdes
substanciais, sobretudo pelo dificil diagndstico. Desde a promulgacdo da Politica
Nacional de Atencéao Integral as Pessoas com Doencgas Raras, em 2014, ha um claro
intento em fortalecer a prestagdo de cuidados abrangentes no ambito do Sistema

Unico de Saude (SUS). Ndo obstante, persiste uma lacuna significativa no que tange
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a capacitacao dos profissionais que atuam na atengao primaria para uma abordagem
efetiva das doengas genéticas e raras (Cardoso Junior; Aragao; Bueno, 2023).

Os resultados obtidos revelam que o residente teve a oportunidade de imergir
em conhecimentos e adquirir habilidades praticas no campo da genética médica, que
por sua vez se mostraram altamente relevantes para a sua futura pratica clinica como
médico de familia e comunidade. A partir dessa imersao, ele péde perceber de que
maneira as ferramentas e os principios norteadores da atengao primaria a saude tém
o potencial de complementar e potencializar o cuidado prestado no contexto das
doencas genéticas e raras.

Por fim, os autores chegam a conclusao de que essa experiéncia foi capaz de
posicionar o residente de forma mais clara quanto ao seu papel na linha de cuidado
dessas condigbes clinicas, reforgando, por conseguinte, a responsabilidade e a
relevancia do profissional da atencao primaria no fornecimento de uma assisténcia
integral e qualificada. Este estudo, portanto, contribui para a crescente discusséo e
conscientizagdo sobre a importancia da formacao e capacitacdo dos profissionais de
saude para lidar com as demandas especificas relacionadas as doengas genéticas e

raras.

Consideragoes finais

E importante ressaltar que este trabalho ndo esgota completamente o tema da
equipe multidisciplinar no atendimento as doencas raras, mas sim oferece uma visao
sobre sua relevancia e impacto na qualidade dos cuidados prestados aos pacientes.
A complexidade e diversidade das doencas raras, juntamente com a constante
evolugdo das praticas de saude e das pesquisas cientificas, sugerem que ainda ha
muito a ser explorado e compreendido nessa area. Nesse sentido, este estudo trouxe
uma revisao narrativa como um ponto de partida para evidenciar que ainda temos uma
longa caminhada e que precisamos de futuras investigacoes.

O incentivo as novas pesquisas deve ser incentivado no ambito do ensino
superior para que possamos ter profissionais cada vez mais especializados, mas com
olhar para a saude integral. Pesquisas que explorem diferentes aspectos da
abordagem multidisciplinar, como sua eficacia em diferentes contextos clinicos, os
desafios enfrentados na implementacéo e coordenacgao das equipes, e o impacto dos

cuidados multidisciplinares nos resultados de saude e na qualidade de vida dos
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pacientes com doencgas raras. Ao somar-se a outros estudos e iniciativas de pesquisa,
espera-se que este trabalho contribua para uma maior compreensao e aprimoramento
do cuidado as pessoas afetadas por doencgas raras, proporcionando melhores
resultados e experiéncias de saude para esses pacientes e suas familias.

As doencas raras representam um desafio significativo para o sistema de saude
e para os profissionais que nele atuam, devido a complexidade de suas manifestagdes
clinicas e a escassez de informagdes disponiveis. Nesse contexto, a abordagem
multidisciplinar surge como uma estratégia fundamental para oferecer cuidados
abrangentes e integrados as pessoas afetadas por essas condi¢des. Ao longo deste
trabalho, exploramos a importancia da equipe multidisciplinar no atendimento as
doencas raras, destacando sua relevancia em diversas areas, desde o diagndstico até
o tratamento e suporte continuo ao paciente e a familia.

A equipe multidisciplinar € composta por profissionais de diferentes
especialidades, como médicos, enfermeiros, fisioterapeutas, psicélogos, assistentes
sociais, entre outros, que trabalham de forma colaborativa para oferecer uma
abordagem abrangente e integrada ao paciente com doencga rara. Cada membro da
equipe traz consigo uma expertise unica, que se complementa e se integra para
fornecer os melhores cuidados possiveis ao paciente.

Uma das principais vantagens da abordagem multidisciplinar € a capacidade
de fornecer uma visao holistica do paciente, levando em consideracdo nao apenas 0s
aspectos médicos da doencga, mas também seus impactos psicossociais, emocionais
e financeiros. Isso é especialmente importante no caso das doengas raras, que muitas
vezes afetam nao apenas a saude fisica do paciente, mas também sua qualidade de
vida e bem-estar emocional.

No ambito do diagndstico, a equipe multidisciplinar desempenha um papel
fundamental na identificacdo precoce da doenca e na realizagcdo de uma avaliagéao
completa das suas manifestagdes clinicas. Cada membro da equipe contribui com sua
expertise especifica, 0 que pode incluir a realizacdo de exames genéticos, avaliagdes
clinicas especializadas, avaliagao psicoldgica e avaliagdo do suporte social e familiar.

Além do diagnéstico, a equipe multidisciplinar também desempenha um papel
crucial no planejamento e implementacdo do tratamento. Isso pode envolver a
prescricdo de medicamentos especificos, a realizacdo de terapias fisicas e

ocupacionais, 0 acompanhamento psicolégico e emocional do paciente e de sua
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familia, entre outras intervencdes. A coordenacao eficaz entre os diferentes membros
da equipe € essencial para garantir que o tratamento seja individualizado e aborde
todas as necessidades do paciente.

Outro aspecto importante da abordagem multidisciplinar € o suporte continuo
ao paciente e a familia ao longo do curso da doenca. Isso pode incluir a prestagao de
informacgdes e orientagdes sobre a doengca e seu manejo, 0 acesso a recursos e
servicos de apoio, como grupos de apoio e organizagdes de pacientes, e 0
acompanhamento regular para monitorar a progressdo da doencga e ajustar o plano
de tratamento conforme necessario. Além disso, desempenha um papel importante na
defesa dos direitos e interesses dos pacientes com doengas raras, incluindo o acesso
a tratamentos e servigos de saude adequados, a participagdo em ensaios clinicos e a
defesa de politicas e programas que apoiem as necessidades desses pacientes. Tal
contexto pode ser visto no crescente numero de politicas publicas e centros
multidisciplinares de atendimento aos raros, embora em numeros ainda insuficientes.

Em resumo, trata-se de uma condigdo essencial para assegurar que 0S
pacientes com doengas raras recebam os cuidados de que necessitam de forma
abrangente, integrada e centrada no paciente. Ao trabalhar em conjunto, os
profissionais de diferentes especialidades podem oferecer uma visao holistica do
paciente, identificar e abordar todas as suas necessidades e garantir que recebam o
melhor tratamento possivel. Essa abordagem nao apenas melhora os resultados de
saude dos pacientes, mas também contribui para sua qualidade de vida e bem-estar

geral.
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AVANCOS NA QUALIDADE DE VIDA: uM ESTUDO DE CASO SOBRE A EFETIVIDADE DO
PROTOCOLO PVDK-SS DE FISIOTERAPIA EM PACIENTE COM DOENGA RARA - SEGAWA
(DEFICIENCIA DE TIROSINA HIDROXILASE

Veronica Damacena Kunrat

INTRODUGAO

A Sindrome de Segawa, ou distonia dopa-responsiva (DRD), representa uma
rara condigao hereditaria caracterizada por distonia progressiva, flutuagao diurna dos
sintomas e notavel resposta a levodopa em doses reduzidas (Furukawa et al., 2005).
Sua incidéncia estimada de 0,5 por milhdo de habitantes a coloca como uma condi¢ao
clinica incomum, porém de significancia relevante (Steeves et al., 2012). Descrita
inicialmente por Masaya Segawa em 1971, essa sindrome apresenta desafios unicos
na busca por abordagens terapéuticas eficazes (Segawa et al., 1971).

O diagnéstico preciso da DRD é crucial, pois, ao contrario de outras formas de
distonia, ela exibe uma resposta marcante a levodopa, proporcionando um tratamento
efetivo para seus sintomas. Estudos apontam para a heterogeneidade genética da
DRD, destacando o gene GCH1 como a principal causa, mas também indicando
mutacdes menos comuns no gene TH (Katus e Frucht, 2017; Kuwabara et al., 2018).
Este relato de caso detalha o desenvolvimento e implementagdo de um protocolo
PDVK-SS de fisioterapia personalizado, adaptado para atender as necessidades
especificas de um paciente diagnosticado com Sindrome de Segawa.

Apesar de receber terapias complementares desde os 6 meses de vida, o
paciente, aos 15/16 anos, nunca adquiriu controle minimo sustentacdao do tronco e
cervical. O protocolo PVDK-SS foi estruturado com sessdes cinco vezes por semana,
cada uma com duracdo de 40 minutos, focando em atividades selecionadas para
fortalecer e controlar especificamente os desafios apresentados pelo paciente.
Exercicios isométricos de controle de tronco, uso de bola para equilibrio, treino de
marcha e exercicios cervicais foram integrados, visando aprimorar a estabilidade,
mobilidade e qualidade de vida.

A escolha do horario matutino para os atendimentos considerou a queda
progressiva dos niveis de dopamina ao longo do dia, otimizando a responsividade do
paciente ao tratamento. Medidas especificas foram adotadas para evitar obstrucoes
durante a fisioterapia, prevenindo distonias no final do dia. A avaliagdo do progresso
do paciente, registrada ao longo de 60 semanas, destaca uma trajetéria de melhora
gradual, estrategicamente interrompida durante doengas pontuais. A adaptagéo do
protocolo PVDK-SS durante esses periodos criticos, com foco temporario na
fisioterapia respiratoria, evidencia a importancia da flexibilidade e personalizagao
continua em intervengdes terapéuticas prolongadas. Este relato enfatiza a relevancia
de abordagens individualizadas para tratar pacientes complexos como aqueles com
Sindrome de Segawa, sublinhando nao apenas os aspectos clinicos da doenga, mas
também a resposta unica de cada paciente ao tratamento. O protocolo desenvolvido
demonstrou ser uma ferramenta eficaz para melhorar a qualidade de vida desse
paciente ao longo do tempo, enfatizando a necessidade de adaptabilidade em
intervengdes terapéuticas a longo prazo.
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O paciente masculino, nascido em 24/08/2007 e residente em Porto Alegre, RS,
iniciou seu histérico médico com o surgimento de sintomas aos dois meses de idade.
Inicialmente, apresentou febre, vOmito, diarreia, choros persistentes e hipotonia
muscular, o que levou seus pais a buscar ajuda médica. Diante desses sintomas, uma
investigacdo médica abrangente foi iniciada, envolvendo consultas com diversos
especialistas, como gastroenterologistas, infectologistas, geneticistas,
pneumologistas e traumatologistas. Nesse contexto, foram levantadas suspeitas
iniciais de varias condi¢des, incluindo a Sindrome Autoinflamatéria CINCA/NOMID
devido a presenca de febre e manifestacbes articulares, bem como a possivel
identificacdo da Sindrome de Miastenia Grave devido a hipotonia muscular e crises
convulsivas associadas.

A miastenia gravis € uma doenga neuromuscular autoimune que causa
fraqueza muscular fluctuante e fatigavel, resultante da producao de autoanticorpos
contra os receptores de acetilcolina na jungdo neuromuscular. Entretanto, o
diagnodstico definitivo foi estabelecido posteriormente, apés uma investigagao mais
aprofundada do quadro clinico do paciente e a realizacdo de exames
complementares. Foi somente em 10/08/2016 que o resultado do exame de exoma
confirmou o diagndstico de Segawa, também conhecida como Deficiéncia de Tirosina
Hidroxilase (TH). Essa condigdo € uma doenca rara caracterizada por disturbios
neuroldgicos, incluindo atraso no desenvolvimento psicomotor, pdndero-estatural.

Ao longo dos anos, o paciente enfrentou desafios significativos devido a
complexidade de sua condigdo, exigindo um tratamento multidisciplinar. Esse
tratamento incluiu terapias medicamentosas para controle das convulsdes, fisioterapia
para melhora da fungdo motora e acompanhamento regular com especialistas para
monitoramento e ajuste do plano terapéutico. O diagndstico de Segawa representa
um marco importante na jornada meédica do paciente, pois proporciona um
entendimento mais claro de sua condi¢do e direciona o tratamento para garantir um
melhor controle dos sintomas e uma melhoria na qualidade de vida

OBJETIVO

O objetivo do relato de caso apresentado € compartilhar uma experiéncia
pratica e detalhada sobre o desenvolvimento e implementacdo de um protocolo de
fisioterapia adaptado para um paciente diagnosticado com a Sindrome de Segawa.
Ao descrever o protocolo, inicial da personalizacdo, adaptagdo continua e
consideragao da individualidade do paciente no planejamento e execucédo de
intervencgdes fisioterapéuticas prolongadas. Além disso, o relato oferece informacdes
que podem contribuir para o avango do conhecimento na area, auxiliando na melhoria
das praticas clinicas e no seus componentes e a evolugao do paciente ao longo de 60
semanas, o relato busca fornecer insights valiosos para profissionais de saude,
pesquisadores e demais interessados na abordagem terapéutica de pacientes com

condicbes complexas como a Sindrome de Segawa. A narrativa destaca a importancia
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do desenvolvimento de estratégias terapéuticas mais eficazes para pacientes com

essa condigao especifica.

Avaliagao Multidisciplinar e Consideragoes Especificas

O paciente em novembro de 2023 foi submetido a uma avaliagao detalhada e
abrangente pela equipe multidisciplinar da Casa dos Raros, a fim de compreender
melhor sua condicdo meédica, necessidades especificas e orientar a abordagem
terapéutica adequada. Esta avaliagcdo envolveu profissionais de diversas areas,
incluindo neurologistas, médicos geneticistas, e outros especialistas relevantes.
Histérico Médico Complexo: Desde os primeiros meses de vida, o paciente enfrentou
um histérico médico complexo, caracterizado por uma variedade de sintomas,
incluindo vomitos, diarréia, febre persistente, distonia, atraso no desenvolvimento,
epilepsia, baixa estatura, baixo ganho de peso e hipotonia. Essa complexidade
demandou uma abordagem multidisciplinar para diagndstico e tratamento adequados.
Diagnostico Precoce e Tratamento: O diagndstico de Deficiéncia de Tirosina
Hidroxilase (TH) foi estabelecido aos 9 anos de idade, apds uma extensa investigagao
médica. O tratamento com L-dopa foi iniciado, proporcionando um melhor controle dos
sintomas, embora ndo tenha alcancado uma resolugao completa do quadro clinico, e

enfrentando desafios relacionados ao perfil de efeitos colaterais.

Terapias Domiciliares e Intervengdo Cirurgica Planejada: Atualmente, o
paciente esta sob cuidados domiciliares e faz uso de gastrostomia para necessidades
nutricionais. Além disso, uma cirurgia ortopédica esta planejada para corrigir uma
luxagcao no quadril esquerdo, visando obter um melhor controle da distonia e melhorar
sua qualidade de vida. Consideracdes Genéticas e Aconselhamento: A analise
genética identificou variantes no gene TH, relacionadas a condi¢ao do paciente. Essas
variantes foram discutidas em detalhes com a familia, incluindo suas implicagdes
genéticas e hereditarias. Foi fornecido aconselhamento genético para entender
melhor o padrdo de heranga autossémica recessiva associado a deficiéncia de tirosina
hidroxilase. Busca por Comunidade e Oportunidades de Pesquisa: A familia expressou
o desejo de se conectar com outras familias afetadas pela mesma condigao, e foram
fornecidas informagbes sobre organizagdes e associagdes relevantes. Além disso,

manifestaram interesse em participar de futuras pesquisas relacionadas a deficiéncia
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de TH, e a equipe da Casa dos Raros se comprometeu a manté-los informados sobre

oportunidades de pesquisa e desenvolvimentos na area.

Essa avaliagdo multidisciplinar abrangente permite uma compreensao holistica
da condi¢do do paciente e orienta a equipe médica no planejamento de intervengdes
personalizadas e na busca por solugdes terapéuticas eficazes e sustentaveis.
Diagnéstico Diferencial: Durante a investigagcdo médica inicial, uma ampla gama de
condigdes foi considerada no diagndstico diferencial do paciente. A presenca de febre
e manifestagdes articulares levou a suspeita de Sindrome Autoinflamatéria
CINCA/NOMID, enquanto a hipotonia muscular e as crises convulsivas sugeriram a
possibilidade de Sindrome de Miastenia Grave. Ambas as condicdes apresentam

sintomas que se sobrepdem ao quadro clinico inicial.

A miastenia gravis € uma doenga neuromuscular autoimune caracterizada pela
fraqueza muscular fluctuante e fatigavel, resultante da producao de autoanticorpos
contra os receptores de acetilcolina na jungdo neuromuscular (Henry K., 2019;
Giometto et al., 2010). Essa condi¢cdo, que afeta predominantemente os musculos
esqueléticos, é classificada como uma doenga rara, com uma prevaléncia estimada
entre 140 casos por milhdo de pessoas e uma incidéncia anual de 10 a 30 por milhdo
de pessoas em todo o mundo (Negishi et al., 2014) Os sinais e sintomas mais comuns
da miastenia gravis incluem fraqueza muscular fluctuante, manifestagdes oculares
como ptose palpebral e diplopia, debilidade induzida por exercicio e classificacdo da
gravidade dos sintomas Além disso, € importante ressaltar a possivel associagdo da
miastenia gravis com sindromes paraneoplasicos neuroldgicos, especialmente em
pacientes com timoma, onde até 30% dos casos podem desenvolver miastenia gravis

como um sindrome paraneoplasico (Gwathmey KG, Burns TM, 2015).

Por outro lado, a sindrome CINCA (acrénimo para crénico-infantil-neurolégico-
cuténea-atic ular), também conhecida como NOMID (neonatal onset multisystem
inflammatory disease), € uma doenca inflamatéria multissistémica de inicio na
infancia, caracterizada por febre crbénica, meningite, uveite, perda neurossensorial
auditiva e artropatia deformante (Aksentijevich | et al., 2002; De Cunto CL et al., 1997).
Essa condicdo apresenta um curso clinico progressivo e muitas vezes debilitante,
sendo clinicamente relevante devido a sua associacdo com atraso no diagnostico e

sequelas significativas se néo tratada precocemente.
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Os sinais e sintomas mais comuns da sindrome CINCA/NOMID incluem febre
cronica, manifestagdes neurolégicas como meningite e perda neurossensorial
auditiva, manifestagcbes cutdneas como exantema generalizado e pruriginoso, e
manifestagbes articulares como artrite simétrica e deformante. Esses sintomas
destacam a complexidade e gravidade da condi¢do, enfatizando a importancia do
diagnostico precoce e do tratamento adequado. Em ultima analise, o diagndstico
diferencial dessas condi¢des exigiu uma investigacdo meticulosa e a consideragéo de
uma ampla variedade de sintomas e sinais clinicos, destacando a necessidade de
expertise meédica especializada e da utilizacdo de exames complementares, como o
exame de exoma, para direcionar o tratamento adequado e melhorar a qualidade de

vida do paciente,

Relato da Mae:

O paciente nasceu no dia 25 de agosto de 2007, as 7h44 da manh&, apés uma
gestacéo de 38 semanas, com peso de 2,655 kg, altura de 45 cm e perimetro cefalico
de 33 cm apgar 9 e 10, sendo um parto cesarea. Nos primeiros dois meses e meio,
estava saudavel, alimentando-se bem e dormindo normalmente. No entanto, apds
esse periodo, comecaram os desafios. Aos seis meses, 0 paciente passou a
apresentar intensos choros, hipotonia e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor.
Por volta dos seis (figura 1) meses de idade, surgiram diarréias persistentes, episodios
de febre, vbmitos, sudorese e crises oculgorias que foram por muito tempo
confundidas com crises convulsivas. Nesse momento, iniciou-se a fisioterapia devido

ao atraso no desenvolvimento neuromotor
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figura 1: seis meses quando os sintomas mais fortes surgem

Fonte: Acervo pessoal do autor ( 2007)

18 meses, pesava apenas 6 quilos (figura 2), o que preocupou a equipe
médica, levando a uma investigagdo extensa com gastroenterologistas, geneticistas,
neurologistas e infectologistas. Foi submetido a uma fundoplicatura e gastrotomia
devido a falta de ganho de peso e vomitos frequentes. No entanto, mesmo com todos
esses cuidados, o paciente continuava a apresentar sintomas sem um diagndéstico
claro.

Figura 2: 14 meses apenas 6 kg, pct bem emagrecido

Fonte: Acervo pessoal do autor ( 2008)
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Figura 2: : anos apresentando hipotonia importante

Fonte: Acervo pessoal do autor ( 2008)

Houve suspeita de doenga mitocondrial, mas os pais relutam em realizar uma
biépsia muscular por medo do resultado positivo e da falta de tratamento. Aos quatro
anos, uma médica reumatologista suspeitou de Sindrome Autoinflamatodria
CINCA/NOMID, o que levou ao inicio do tratamento com Anakinra. Apesar de uma
melhora parcial, muitos sintomas persistiram. Em 2013, um neurologista suspeitou de
uma doenga relacionada a neurotransmissores e iniciou o tratamento com Prolopa,
que foi interrompido devido as discinesias induzidas pela medicagdo. Somente em
agosto de 2016, apds a realizagdo do exame de exoma, foi estabelecido o diagndstico
definitivo de Deficiéncia De Tirosina Hidroxilase, conhecida como Sindrome de

Segawa.
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Figura 4: paciente com 3 anos

Fonte: Acervo pessoal do autor ( 2010)

Desde entédo, o paciente vem recebendo tratamento com L-dopa. hoje usa
baixas doses varias vezes ao dia de prolopa,o Mantidan 100 mg e o xadga 50 mg
mais recentemente, Depakene para crises de auséncia. A pesquisa genética realizada

nos pais confirmou a natureza hereditaria da condigao

Figura 5: paciente com 7 anos

Fonte: Acervo pessoal do autor ( 2014)
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A mae enfatizou a diferenga significativa entre as sessdes de fisioterapia
realizadas em casa e aquelas feitas em clinicas ou na AACD. Ela destacou que a
fisioterapia domiciliar € mais benéfica e eficaz devido aos desafios adicionais
enfrentados durante a locomog¢ao com cadeira de rodas e a influéncia da distonia, que
muitas vezes requer modulagao prévia do tdnus muscular pelo fisioterapeuta. Esses
obstaculos externos podem dificultar ou até mesmo impossibilitar o trabalho motor do
paciente durante as sessdes fora de casa. Além disso, mencionou que o paciente
continua atualmente com prescricdo médica do neurologista responsavel, realizando
terapias complementares em casa, incluindo fisioterapia 5 vezes por semana e
fonoaudiologia 2 vezes por semana. O relato da mae destaca ndo apenas a busca
incessante por um diagnostico e tratamento adequados para melhorar a qualidade de
vida do paciente, mas também os desafios enfrentados ao longo dessa jornada. Afalta
de conhecimento sobre doengas raras e os atrasos no diagnostico ressaltam a
importancia da conscientizacdo e educacdo sobre essas condigdes tanto para

profissionais de saude quanto para a sociedade em geral.

Figura 6 : paciente sendo estimulado pela propria familia aos 10 anos. maximo auxilio sem

conseguir controlar tronco cervical ou controle de descarga de peso em membros inferiores

Fonte: Acervo pessoal do autor ( 2017)
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Observagoes e Desafios nos Exercicios:

Ao longo das 60 semanas de intervencdo, observaram-se desafios
significativos que influenciaram a abordagem terapéutica. A distonia constante na
perna direita, uma caracteristica intrinseca da condi¢gdo, emergiu como um fator
preponderante nos exercicios de equilibrio e controle de tronco. Essa distonia na
perna direita ndo apenas impactou a capacidade do paciente de manter o equilibrio
durante atividades na bola e no tatame, mas também introduziu desafios cognitivos e
emocionais. A ansiedade e o desconforto manifestados pelo paciente durante os
exercicios, agravados durante momentos de concentragdo, demandaram uma
abordagem sensivel para garantir eficacia e adesao continua ao protocolo. Além da
distonia na perna direita, outras partes do corpo foram afetadas, embora a atencéo
especial tenha se concentrado na perna devido a sua frequéncia e intensidade mais
pronunciada. Essa complexidade adicionou uma camada de desafio a elaboragao e
execucao dos exercicios. Colocar o paciente em pé para o treino de marcha
representou um momento critico. A posi¢cao especifica adotada pelo fisioterapeuta,
abragcando o paciente entre as pernas e sustentando-o, exigiu uma coordenagao
cuidadosa para garantir a segurancga e o conforto durante o movimento. O paciente,
durante esse processo, enfrentou o duplo desafio de manter o controle cervical e
executar os passos da marcha e conviver com as distonias como se observa na figura
7.

Figura 7: treino de marcha livre com moderado auxilio da fisioterapeuta para auxiliar no

controle da distonia em membros superiores. paciente apresentando bom controle de tronco

Fonte: Acervo pessoal do autor (2023)
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Essas observagdes detalhadas informam nao apenas a evolugéo do paciente
ao longo do periodo de intervengao, mas também destacam a importancia de uma
abordagem personalizada e adaptativa para atender as complexidades clinicas e
emocionais associadas a Sindrome de Segawa. A gestao eficaz desses desafios n&o
apenas contribui para a eficacia dos exercicios propostos, mas também influencia
positivamente a qualidade de vida do paciente afetado por essa rara condigao

neurologica.

Protocolo Veronica Damacena Kunrath para Pacientes com Sindrome de
Segawa (PVDK-SS):

Controle de Tronco, Cervical e Marcha Frequéncia de Atendimento: 5 vezes por
semana Duragdo de Cada Sessdo: 40 minutos Atividades Focais: Exercicios
Isométricos de Controle de Tronco Posicdo: Deitado no tatame. Duragao: Cerca de 5
minutos. Descricdo: Realizacdo de exercicios isométricos para fortalecimento e
controle do tronco, com foco em estimulos para sentar e levantar, com moderado
auxilio. Exercicio de Equilibrio de Tronco na Bola: Posi¢cao: Sentado na bola. Duragao:
Aproximadamente 20 minutos. Descricdo: Estimulo para desenvolver o equilibrio do
tronco na bola, inicialmente com dificuldade de manutengéo por mais de 10 segundos.
Utilizagcdo de estimulos visuais, como musica e desenhos na TV. Exercicios de
Controle Cervical na Bola: Posi¢cao: Sentado na bola. Duracéao: Integragéo durante o
exercicio de equilibrio. Descri¢ao: Inclusao de exercicios especificos para o controle
cervical, visando fortalecimento e mobilidade. Exercicios Sentado na Beira do Sofa
(figura 8 ) : Posicado: Beira do sofa. Duracao: Aproximadamente 5 minutos. Descri¢do:
Realizacdo de exercicios de controle cervical com o auxilio do fisioterapeuta,
enquanto o paciente esta sentado na beira do sofa, trabalhando o equilibrio e

fortalecimento.
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Figura 8 : meio do tratamento ja paciente sentado na beira do sofa treinanco controle de

tronco e cervical com minimo auxilio e estimulo visual

Fonte: Acervo pessoal do autor (2023)

Treino de Marcha: Modalidade: Com maximo auxilio. Duragdo: Durante a
sessdo. Descricdo: Realizagao de treino de marcha com o suporte da fisioterapeuta.
Estimulo para movimentacao pela residéncia, com enfoque na melhoria da marcha.

Figura 9 : paciente em treino de ortostase treinando equilibrio com pouco auxilio, estimulo da

mae apoiando. treino de extrema importancia para o controle de tronco e cervical bem como para

marcha

Fonte: Acervo pessoal do autor. ( 2023)
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Observacgdes Adicionais: Estimulos visuais, como musica e desenhos na TV,
sdo incorporados para auxiliar no controle do tronco durante as atividades. O treino
de marcha inclui andar pela residéncia com estimulos proporcionados pela
fisioterapeuta, apesar da complicacéo adicional de uma luxagao no quadril esquerdo
decorrente da propria hipotonia do paciente, o que dificulta ainda mais sua habilidade
de caminhar. Durante todas as atividades, a intensidade e a complexidade sao
adaptadas conforme a capacidade e progresso do paciente. Objetivos Terapéuticos:
Aprimoramento do controle de tronco e cervical. Desenvolvimento do equilibrio em
diferentes situagcbes. Melhoria na capacidade de sustentacdo durante a marcha.
Estimulo ao aumento gradual da independéncia nas atividades diarias. Avaliagao e
Ajustes: Avaliagdo regular do progresso para ajustes nas atividades. Adaptacdo do
protocolo PVDK-SS com base na resposta do paciente e objetivos terapéuticos
estabelecidos. Este protocolo visa otimizar o atendimento, promovendo melhorias
especificas nas habilidades do paciente, proporcionando uma abordagem abrangente

e adaptada as suas necessidades individuais.

Consideragdes Especificas sobre os Atendimentos: Horario Preferencial: Todos
os atendimentos sdo agendados na parte da manha. Justificativa: O paciente
apresenta melhor resposta nesse periodo, otimizando a eficacia do tratamento devido
a queda da levodopa ao longo do dia, comum na Segawa. Modulacao de ténus para
Evitar distonias: A fisioterapia de controle de tronco é realizada com cuidado para
modular os exercicios. Objetivo: Evitar obstru¢bes causadas pela condi¢ao especifica
do paciente, proporcionando um tratamento adaptado e eficaz. Prevengao de Distonia:
Esforcos sao feitos para ndo causar distonia no final do dia do paciente. Estratégia:
Adaptacgao dos exercicios visando prevenir ou minimizar o desconforto e a rigidez no
final do dia, considerando a natureza da Segawa. Consideragdes sobre a Segawa: A
Segawa, caracterizada pela queda da levodopa ao longo do dia, é levada em conta
em todas as etapas do tratamento. Enfoque: Buscar a melhor resposta terapéutica
considerando os desafios especificos dessa condi¢gdo, promovendo uma abordagem
personalizada. Abordagem na Parte da Manha: Os exercicios de controle de tronco e
demais atividades sao planejados para obter a melhor resposta do paciente.
Racionalizagcdo: Aproveitar o periodo da manha, quando o paciente esta mais

responsivo, para maximizar os beneficios do tratamento.
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Observagao Adicional: Tentativa de Inclusdo da Eletroterapia: Durante a
elaboragado do protocolo, foram realizadas tentativas de incorporar a eletroterapia
como meio de estimular o controle muscular e promover ganho de for¢a. No entanto,
constatou-se que essa abordagem nao foi bem aceita pelo paciente. A efetiva
comunicagao para ajustar a dosagem da corrente mostrou-se desafiadora devido a
oralizagao ineficiente do paciente, o que dificultou uma comunicacgéao clara o suficiente
para a adequada aplicagao da eletroterapia. Importante notar que essa tentativa de
inclusdo da eletroterapia ocorreu antes da definicdo dos exercicios que seriam
incorporados ao protocolo, destacando a relevancia do processo iterativo na
personalizagao das intervencgdes fisioterapéuticas para pacientes com Sindrome de

Segawa.

Progresso e Adaptacgoes:

Ao longodas 60 semanas de intervengédo, o paciente apresentou avangos
notaveis em diversas dimensdes. A tolerancia ao exercicio com bola, inicialmente
limitada a 5 segundos, evoluiu consistentemente, atingindo o marco de 2 minutos e
40 segundos. Esse progresso indica uma melhoria significativa na estabilidade do
tronco, refletindo a eficacia do protocolo PVDK-SS na promoc¢ao do fortalecimento
muscular e no desenvolvimento do controle motor. Adicionalmente, os exercicios no
tatame, inicialmente demandando maximo auxilio, testemunharam uma reducgao
progressiva na necessidade de assisténcia ao longo do tempo. Desde uma isometria
com maximo auxilio até alcangar a execugao isométrica e abdominal com minimo
auxilio, o protocolo PVDK-SS adaptativo demonstrou impacto positivo na capacidade

do paciente de realizar essas atividades de forma mais independente.

Mesmo diante de um desafio imprevisto, representado por uma pausa
estratégica motivada por uma forte gripe, o retorno ao protocolo evidenciou a
resiliéncia do paciente. As adaptagdes temporarias, implementadas para enfrentar as
condicbes de saude adversas, destacaram a flexibilidade do protocolo e sua
capacidade de se ajustar as necessidades especificas do paciente. Avaliagao
Subjetiva: Além dos marcadores fisicos de progresso, a avaliagdo subjetiva enfoca
aspectos emocionais e cognitivos, fornecendo uma perspectiva abrangente do

impacto do protocolo PVDK-SS na qualidade de vida do paciente. Durante o protocolo,
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observou-se uma melhoria significativa na resposta aos estimulos, indicando uma
maior conectividade sensorial e uma resposta mais agucada aos elementos do
ambiente.

O controle cervical, fundamental para a autonomia e interagao do paciente com
o mundo ao seu redor, como pode-se observar na imagem (figura 10 e 11) , também
registrou melhorias substanciais. O aumento da estabilidade e mobilidade nessa
regido reflete ndo apenas ganhos fisicos, mas também implica em uma maior
capacidade do paciente de explorar o ambiente ao seu redor e interagir de forma mais

efetiva.

Figura 10 : No final do tratamento, o paciente estava com bom controle cervical, indo viajar

com a familia

Fonte: Acervo pessoal do autor. ( 2023)

181



Figura 11 : Ao final do tratamento, o paciente estava no sofa da sala com pouco auxilio para
manter o equilibrio do quadril ao sentar e interagindo com seus familiares, demonstrando

consideravel controle do tronco e da cervical

Fonte: Acervo pessoal do autor. ( 2023)

A interacdo com o ambiente foi marcada por avancos notaveis, como
evidenciado pelo aumento da capacidade do paciente em virar e olhar em dire¢géo aos
estimulos, familiares ou objetos de interesse. Essa dimensao da melhoria subjetiva
sinaliza n&do apenas uma resposta fisica positiva aos exercicios, mas também um
impacto positivo nas experiéncias emocionais e cognitivas do paciente ao longo do

protocolo.

Essa avaliacao subjetiva, aliada aos indicadores fisicos de progresso, reforca
a abordagem integral do protocolo PVDK-SS na Sindrome de Segawa, considerando
nao apenas a condicdo neurolégica do paciente, mas também seu bem-estar
emocional e cognitivo. Discussdo: A sindrome do paciente em questdo destaca
vividamente os desafios associados ao diagndstico e manejo de condigdes
neurolégicas complexas, como a Sindrome de Segawa. Inicialmente, o paciente foi
submetido a uma extensa investigagao diagnostica devido a sua apresentagao clinica
multifacetada, que incluia febre, hipotonia muscular, crises convulsivas, oculogriricas
e outros sintomas variados. A gama de condigcdes consideradas no diagndstico

diferencial reflete a complexidade e a sobreposicdo de sintomas que frequentemente
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dificultam a identificagdo da causa subjacente. No entanto, a consulta na Casa dos
Raros desempenhou um papel crucial ao fornecer informagdes adicionais que

complementam essa discussao.

Aidentificacdo de variantes genéticas no gene TH e o aconselhamento genético
contribuiram significativamente para o entendimento da etiologia da sindrome e para
o estabelecimento de um diagndstico preciso. Além disso, a discussao sobre terapia
génica e o uso de medicamentos especificos, como Xadago, ressaltou a importancia
de explorar diferentes abordagens terapéuticas adaptadas as caracteristicas
individuais do paciente. Um aspecto fundamental do manejo do paciente foi a
implementacgao do protocolo PVDK-SS (Protocolo de Fisioterapia para Disturbios do

Movimento - Sindrome de Segawa), desenvolvido por um fisioterapeuta especializado.

Este protocolo personalizado foi aplicado ao longo de um periodo de 60
semanas, entre 2022 e 2023, e teve um impacto significativo na melhoria da
funcionalidade do paciente. O protocolo PVDK-SS foi projetado para abordar as
necessidades especificas do paciente, visando melhorar a estabilidade do tronco,
controle cervical e capacidade de sustentacdo durante a marcha, aspectos cruciais
afetados pela Sindrome de Segawa. Durante o periodo de aplicacdo do protocolo,
foram observadas melhorias substanciais na qualidade de vida do paciente. Através
de sessodes regulares de fisioterapia adaptadas as suas necessidades individuais, o
paciente demonstrou progressos significativos na execugao de atividades motoras e
na independéncia funcional. Esses resultados ressaltam a eficacia da intervengao
fisioterapéutica personalizada e adaptada as caracteristicas especificas do paciente,
complementando o tratamento medicamentoso. E importante ressaltar que o
desenvolvimento e aplicacdo do protocolo PVDK-SS foram possiveis apdés o
estabelecimento do diagnédstico definitivo da Sindrome de Segawa. A compreensao
precisa da condigdo do paciente permitiu a formulacdo de um plano terapéutico
direcionado, integrando abordagens farmacolégicas e nao farmacoldgicas para

otimizar os resultados.

Em resumo, o protocolo PVDK-SS representa um exemplo significativo da
importancia da abordagem multidisciplinar e personalizada no manejo de condigdes
neurolégicas complexas. A colaboragdao entre profissionais de saude, incluindo

fisioterapeutas especializados, desempenha um papel fundamental na elaboracéo de
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estratégias terapéuticas abrangentes e adaptadas as necessidades individuais dos
pacientes. Essa abordagem integrada, juntamente com o diagndstico precoce e
preciso, é essencial para maximizar os resultados e melhorar a qualidade de vida dos

pacientes afetados por condigdes neuroldgicas desafiadoras.

CONCLUSAO

A conclusdo reforca a importdncia da abordagem multidisciplinar e
personalizada no tratamento de pacientes com condigdes neuroldgicas complexas,
como a Sindrome de Segawa. O relato de caso apresentado destaca a jornada
desafiadora enfrentada pelo paciente e sua familia na busca por um diagndstico
preciso e o tratamento adequado ao longo do tempo. Através de uma avaliagéo
meticulosa e uma investigagdo abrangente, foi possivel estabelecer o diagndstico
definitivo de Sindrome de Segawa, permitindo a implementacdo de um plano
terapéutico direcionado, incluindo terapia medicamentosa e intervencgao

fisioterapéutica adaptada.

O protocolo PVDK-SS demonstrou ser uma ferramenta eficaz na promogao do
fortalecimento muscular, melhoria do controle motor e aumento da funcionalidade
geral do paciente. Os beneficios observados apés o diagndstico definitivo ressaltam a
importancia de um tratamento especifico e adaptado as necessidades individuais de
cada paciente, complementando os esfor¢os para otimizar os resultados a longo
prazo. Além disso, a discussao sobre a importancia do diagndstico precoce destaca a
necessidade de conscientizagdo e educagao sobre condigdes neuroldgicas raras,

visando facilitar a identificagao precoce e o inicio imediato do tratamento adequado.

Um diagndstico precoce pode minimizar complicagbes a longo prazo,
maximizar o potencial de desenvolvimento e melhorar significativamente a qualidade
de vida do paciente. Em suma, o relato de caso enfatiza a importancia da colaboragao
entre profissionais de saude, pacientes e suas familias para enfrentar os desafios
associados a condi¢des neuroldgicas complexas. Através de uma abordagem integral
e adaptativa, & possivel proporcionar um cuidado de alta qualidade, promovendo
melhores resultados e uma melhor qualidade de vida para os pacientes afetados por
essas condicdes desafiadoras.
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RESUMO

Introducdo: O Transtorno do Espectro Autista (TEA) € um distirbio do
neurodesenvolvimento, o qual se caracteriza por desenvolvimento atipico, pode ser
classificado conforme o nivel de déficit e grau de dependéncia do individuo e/ou
necessidade de suporte. A suspeita do TEA pode ser observada durante as consultas
de rotina de Crescimento e Desenvolvimento (CeD) ao decorrer dos dois primeiros
anos de vida, assim a ESF se configura como ator importante para deteccdo precoce
dos sinais apresentados pelas criangas atipicas, tendo em vista que um dos seus
papéis é a vigilancia do desenvolvimento infantil. Objetivo: relatar os desafios
encontrados pela equipe multiprofissional atuantes na Atencdo Priméria na vigilancia
do desenvolvimento de criangas com o TEA. Metodologia: O presente estudo se
caracteriza como relato de experiéncia de carater descritivo, de cunho narrativo
acerca das vivéncias de profissionais de uma eSF e residentes de um Programa
Multiprofissional em Saude da Familia, durante marco de 2022 a marco de 2024.
Resultados e discusséo: Destacam-se obstaculos como a falta de infraestrutura fisica
adequada e a escassez de instrumentos como a Caderneta de Saude da Crianca, o
que dificulta 0 acompanhamento do desenvolvimento das criangcas com TEA. Além
disso, a caréncia de preparo dos profissionais de saude, especialmente na
identificagdo precoce dos sinais do TEA, evidencia a necessidade urgente de
programas de educacdo permanente e atualizacdo profissional. Consideracdes
Finais: Verificou-se que os desafios enfrentados pelos profissionais de saude para
realizar a vigilancia do desenvolvimento infantil de criancas atipicas esta relacionado,
principalmente, a infraestrutura dos servigos de saude e a formacéo profissional.
Palavras-chave: Transtorno do Espectro Autista; Crescimento e Desenvolvimento;
Atencdo Priméria a Saude.
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INTRODUCAO

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é um distarbio do
neurodesenvolvimento, o0 qual se caracteriza por desenvolvimento atipico, podendo
interferir na capacidade de comunicacgéo, interacdo social, linguagem, além de
padrées repetitivos de comportamento. Em 2023, a Atencdo a Pessoa com TEA
passou a fazer parte da Politica Nacional de Saude da Pessoa com Deficiéncia (Brasil,
2023).

O TEA pode ser classificado conforme o nivel de déficit e grau de dependéncia
do individuo e/ou necessidade de suporte, sendo dividido em trés graus: o grau 3,
considerado mais severo, o0s individuos necessitam de muito suporte, pois
apresentam um déficit considerado grave nas habilidades de comunicacgéo verbais e
nao verbais; o grau 2, moderado, necessita de suporte, em razdo de apresentar menor
intensidade no que cabe aos transtornos de comunicacéao e deficiéncia de linguagem;
e, 0 grau 1, leve, apresenta menor necessidade de suporte, podendo apresentar
dificuldade para se comunicar, mas ndo € um limitante para interacfes sociais
(Rezende et al., 2020).

O autismo se apresenta cada vez mais prevalente na populacdo, como
demonstrado na literatura, a qual aponta que, a nivel mundial, h4 uma crianca autista
em cada 100 criancgas tipicas (Zeidan et al., 2022). Apesar do crescente numero de
individuos com o espectro autista, atrelado ao desenvolvimento de ferramentas para
diagnostica-lo, ainda ha desafios para sua identificacéo precoce.

O diagnéstico do Espectro Autista é realizado por meio das caracteristicas
clinicas apresentadas pelo individuo, as quais iniciam ainda na primeira infancia, por
meio dos critérios estabelecidos pelo Manual Diagndstico e Estatistico de Transtornos
Mentais, sendo estes: déficits persistentes na comunicacdo e interacdo social;
comportamentos restritos e repetitivos; prejuizos significativos nas atividades de vida
diaria e excluséo de outras condi¢des clinicas (Apa, 2014).

A suspeita do TEA pode ser observada durante as consultas de rotina de
Crescimento e Desenvolvimento (CeD) ao decorrer dos dois primeiros anos de vida,
realizadas na Atencdo Primaria (AP), as quais sdo preconizadas pelo Ministério da
Saude. Assim, as equipes atuantes na AP, principalmente a equipe de Saude da
Familia (eSF) deve estar atenta a busca por sinais do Transtorno do Espectro Autista



(TEA) durante as consultas para tratar problemas agudos, como também, realizar uma
avaliacdo sistematica do TEA durante consultas programadas para avaliar o
desenvolvimento infantil (TSANG et al., 2019).

A eSF se configura como ator importante para deteccdo precoce dos sinais
apresentados pelas criancas atipicas, tendo em vista que por meio da vigilancia do
desenvolvimento infantil, € possivel acompanhar os infantes durante dois anos
consecutivos. As acdes desenvolvidas pela AP para a deteccdo do TEA estao além
do reconhecimento de sinais do transtorno, a equipe multiprofissional pode atuar na
escuta ativa dos pais, como também no referenciamento para servicos especializados
de forma oportuna e em tempo habil, além de monitorar de perto o desenvolvimento
da crianca (Murari, Micheletto, 2018).

No entanto, a literatura aponta desafios no que diz respeito ao diagndstico e
acompanhamento das criancas atipicas durante as consultas de Crescimento e
Desenvolvimento na Atencdo Primaria, bem como a organizacdo do processo de
trabalho e de assisténcia centrado nos indicadores de salude preconizados para APS
através do Previne Brasil, como também a falta de conhecimento e preparo dos
profissionais, além da falta de infraestrutura do servico de saude para atender o
paciente e sua familia (Bonfim et al., 2023).

Portanto, estabeleceu-se a seguinte questdo norteadora para o
desenvolvimento deste estudo: quais os desafios enfrentados pelos profissionais da
atencao basica no diagndstico e acompanhamento de crianca com TEA?. Tendo como
justificativa as vivéncias dos profissionais de uma eSF no que diz respeito a prestacao
da assisténcia aos publico-alvo em foco. Além do mais, por a USF em questao ser
uma Unidade de Saude Escola para a atuacao pratica de profissionais de salude que
cursam uma Residéncia Multiprofissional em Saude da Familia, o que pode impactar
na formacdo desses futuros especialistas quanto aos aspectos especificos a saude
das criancas atipicas.

Nesse sentido, percebe-se a importancia de entender o contexto da assisténcia
multiprofissional nas consultas de Crescimento e Desenvolvimento de criangas com o
Transtorno do Espectro Autista. Assim, o objetivo do estudo é relatar os desafios
encontrados pela equipe multiprofissional atuantes na Atengédo Priméria na vigilancia

do desenvolvimento de criangas com o TEA.



METODOLOGIA

O presente estudo se caracteriza como relato de experiéncia de carater
descritivo, de cunho narrativo acerca das vivéncias de residentes de um Programa
Multiprofissional em Saude da Familia, com foco na assisténcia de enfermagem. O
cenario em questao se trata de uma Unidade de Saude da Familia (USF) do municipio
de Jo&o Pessoa, Paraiba.

Os atores envolvidos na assisténcia foram os profissionais da equipe
multidisciplinar da residéncia e a equipe de Saude da Familia, sendo compostas por:
Agentes Comunitarios de Saude (ACS), enfermeiros, farmacéutico, fonoaudiélogo,
médicos, odontélogo e psicélogo, durante o periodo do Programa de Residéncia.

As consultas de Crescimento e Desenvolvimento foram desenvolvidas em dois
turnos semanalmente entres os meses de marco de 2022 a marco de 2024, sendo
realizadas de forma programada marcadas pelos ACS’s, como também de modo
espontaneo e nas visitas e consultas puerperais. Essas consultas iniciavam com a
escuta qualificada das demandas relata pelos genitores, sendo que ao menos tempo
das escutas a equipe multiprofissional que conduzia os atendimentos realizava a
inspecéo para observar mudanca de comportamento ou sinais que fossem sugestivos
de alteracdes.

Dando seguimento, os profissionais envolvidos realizavam o exame fisico com
afericdo das medidas antropométricas e avaliacdo dos marcos do desenvolvimento.
Posteriormente, eram registrados os dados e as informacdes em caderneta da crianca
para aquelas em que os responsaveis realizavam sua impressao por custo préprio,
bem como em prontuario individual da crian¢a que fica sob posse da equipe o qual foi
desenvolvido pelos préprios residentes a fim de manter o registro do
acompanhamento temporal.

As consultas de vigilancia do desenvolvimento infantil envolviam os preceptores
do setor de saude e os residentes do programa, havendo interagcdo entre 0s
profissionais, possibilitando intervencao educativa, por meio de trocas de experiéncia
e informacgdes. O inicio da consulta se dava pela escuta atenta e qualificada dos
relatos das mées/responséveis sobre o cotidiano e os cuidados com as crian¢as. Em
seguida era realizado a observacgéao de indicadores de crescimento e desenvolvimento

da crianca, fazendo uso da Caderneta da Saude da Crianca, quando disponibilizado.



RESULTADOS E DISCUSSAO

Quanto aos achados encontrados nas experiéncias vivenciadas quanto
membros da equipe multiprofissional da Atencdo Primaria de Saude, na ESF de uma
USF da cidade de Jodo Pessoa, pode-se destacar a auséncia de uma infraestrutura
adequada, tanto fisica como de formacéao profissional para tal atendimento.

Em relagdo a infraestrutura encontrada em tal localidade, pode-se identificar a
falta de estrutura fisica para atendimento adequado a crian¢a e aos familiares no
acompanhamento do crescimento e desenvolvimento. Segundo Barbosa (2020), a
auséncia de uma estrutura adequada e de insumos sao problemas vivenciados em
diversas comunidades e realidades brasileiras.

Assim como, Vieira et al. (2019) relata que a auséncia de insumos para
realizacdo das consultas, geram um impacto negativo para a adesdo e
acompanhamento adequado da crianca. Nas experiéncias vivenciadas na USF, foi
possivel identificar a falta de instrumentos basicos, como por exemplo, a Caderneta
de Saude da Crianca que sofre com a distribuicdo desde o periodo da Pandemia de
SARS-CoV-2.

A Caderneta de Saude da Crianca, representa um papel importante no
acompanhamento do Crescimento e Desenvolvimento (CeD), tendo em vista que tal
ferramenta apresenta instrumentos para avaliagcdo e informacdes importantes para um
acompanhamento adequado da crianca (Santos et al., 2023), como por exemplo, o
Checklist Modificado para TEA (M-CHAT-R) que tem como objetivo de o rastreio de
risco para o TEA em criancas com idade entre 16 a 30 anos. Logo, a sua existéncia
e preenchimento adequado geram achados importantes para avaliacdo correta,
devido a possibilidade de comparacdo dos achados anteriores com os achados do
presente (Barbosa, 2020).

Ainda em relagéo a estrutura da ESF, ha um problema no que diz respeito a
territorializacdo da unidade, tendo em vista a presenca de uma zona extensa sem
cobertura de atendimento por parte dos Agentes Comunitarios de Saude, gerando um
problema de acesso ao servico de saude desta USF, pois além das criancas
acompanhadas pelos ACS’s, ainda ha a necessidade de ajustar agenda para o

atendimento das criancas desta area descoberta, causando sobrecarga aos



profissionais, bem como dificulta a assisténcia frequente e regular para avaliacdo das
mudancas nos marcos desenvolvimento da crianca.

Sendo o acesso, um dos principais pontos que geram dificuldade na adesao ao
CeD, seja pela localizacao fisica da USF ou pelo horéario de atendimento. Em estudo
realizado no Mato Grosso, evidenciou que 58% dos entrevistados apontavam o
horéario de atendimento ou o dia da semana como um impeditivo ao comparecimento
adequado (Rezer, 2020

Quanto a formacdo dos profissionais de saude ali presentes, se viu a
necessidade de um processo de educacdo continuada e de formacao/treinamento
adequado para o atendimento dos usuarios, destacando o profissional de
enfermagem, o qual representa um importante agente que realiza uma assisténcia
integral, promocdo de saude, prevencdo e apresenta diagnéstico para diversas
situacdes encontradas (Barbosa, 2020. Bush, 2015).

Logo, o importante papel da educacdo continuada na atuacdo da equipe
multiprofissional é de grande valia, tendo em vista que, o TEA é uma sindrome de alta
complexidade e a historia natural — com exatidao — é desconhecida, assim como ainda
ha dificuldades para realizacdo do diagndstico precoce e com precisédo, devido aos
sinais e sintomas apresentarem uma vasta variedade, a qual depende da
individualidade do sujeito.

Quanto ao profissional de enfermagem, em um estudo realizado no interior de
Sao Paulo, com uma amostra de 78 profissionais que atuavam na Atencdo Primaria a
Saude, apresentou que apenas oito destes profissionais, aproximadamente 10% de
toda a amostra, detinham conhecimento adequado para realizar a identificacdo dos
sinais precoces de TEA na primeira infancia (Nunes, 2009). Apontando assim, a
necessidade de inclusao nos curriculos de Graduagdo em Enfermagem a respeito da
tematica, assim como da compreensdao das diretrizes do Ministério da Saude
(Nascimento et al., 2018).

Diante disso, o enfermeiro sendo um dos principais realizadores do
acompanhamento do crescimento e desenvolvimento, & de fundamental importancia
gue se obtenha habilidades e competéncias necessarias, para que seja levado o
conhecimento aos familiares acerca do TEA, garantindo uma melhor adeséo ao CeD.
Tal conhecimento gera um atendimento de melhor qualidade e de forma integral
(Xavier, 2021).



Assim, a necessidade da educacdo permanente do profissional de saude é
um dos principais pontos identificados na experiéncia vivenciada, tendo em vista que
mesmo com as dificuldades de estrutura fisica, insumos, ferramentas e de adeséo aos
atendimentos de CeD, o profissional, que detenha conhecimento adequado para tal
tarefa, consegue realizar uma consulta e avaliacao satisfatéria. Mesmo que nao |Ihe

seja oferecido as condi¢des basicas para prestacédo do seu servico.

CONSIDERACOES FINAIS

Nesse sentido, nota-se os desafios enfrentados pela equipe multiprofissional
na deteccédo e acompanhamento do Transtorno do Espectro Autista (TEA) na Atencao
Primaria a Saude (APS), como a auséncia de uma estrutura fisica adequada, aliada a
escassez de instrumentos como a Caderneta de Saude da Crianca, representa
obstaculos significativos para o acompanhamento adequado do crescimento e
desenvolvimento das criancas com TEA.

Além disso, a falta de preparo dos profissionais de salude, especialmente no
que diz respeito a identificacdo precoce dos sinais e sintomas do TEA, evidencia a
urgéncia de programas de educacéo continuada e atualizagc&o profissional. Visando
superar os desafios supracitados, faz-se necessario acbes colaborativas entre a
gestdo e os trabalhadores de saude, atrelados a comunidade, como o investimento
em infraestrutura, educacéo e capacitacdo dos profissionais, como também facilitar e
melhorar o acesso da populacdo aos servicos de saude.

Em suma, espera-se que este estudo possa contribuir para a assisténcia
multiprofissional aos TEA para novas reflexdes sobre a importancia do diagnéstico
precoce e acompanhamento qualificado com o propésito de oferece dignidade e
melhorar a qualidade de vida dessas criangas e seus familiares.
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