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RESUMO

Obijetivo: Identificar os sinais e sintomas de pacientes com Doenca de Gaucher, inferindo os possiveis diagnésticos de
enfermagem prioritarios. Método: Estudo transversal, desenvolvido em laboratério especializado, entre 2013 e 2015. A amostra
(n=91) foi constituida dos registros de pacientes com diagndstico genético para Doenca de Gaucher. O estudo respeitou
normas de pesquisa. Resultados: Foram prevalentes o sexo feminino (57,1%), faixa etaria ao diagnostico entre 0 e 10 anos
e proveniéncia da Regidao Sudeste do Brasil. Alteragbes hematoldgicas, dor éssea, hepatomegalia, esplenomegalia, cansago
foram os sinais e sintomas mais recorrentes. Os diagnésticos inferidos para a populacao estudada foram: Risco de sangramento;
Fadiga; Dor croénica e Dor aguda; Mobilidade fisica prejudicada; Nutricao desequilibrada: menos do que as necessidades
corporais; e Risco de Desenvolvimento atrasado. Conclusao: O estabelecimento dos Diagnésticos de Enfermagem prioritarios a
partir dos sinais e sintomas possibilita alcancar resultados esperados a cada individuo no contexto do cuidado.

Descritores: Doenca de Gaucher; Sindrome de Liposidose por Cerebrosideos; Sinais e Sintomas; Processo de Enfermagem;
Diagnostico de Enfermagem.

ABSTRACT

Objective: Identify the signs and symptoms of patients with Gaucher Disease, inferring possible priority nursing diagnoses. Method:
Cross-sectional study, developed in a specialized laboratory, between 2013 and 2015. The sample (n = 91) comprised the records of
patients with genetic diagnosis for Gaucher Disease. The study respected research norms. Results: Prevalence of female sex (57.1%),
age at diagnosis between 0 and 10 years, and origin from the Southeast Region of Brazil were prevalent. Hematologic changes, bone
pain, hepatomegaly, splenomegaly, and fatigue were the most recurrent signs and symptoms. The inferred diagnoses for the studied
population were: Risk for bleeding; Fatigue; Chronic pain and Acute pain; Impaired physical mobility; Imbalanced nutrition: less
than body requirements; and Risk for Developmental Delay. Conclusion: The establishment of Priority Nursing Diagnoses based on
signs and symptoms makes it possible to achieve expected outcomes for each individual in the care context.

Descriptors: Gaucher Disease; Cerebrosid Liposidosis Syndrome; Signs and Symptoms; Nursing Process; Nursing Diagnosis.

RESUMEN
Objetivo: Identificar las senales y los sintomas de pacientes con Enfermedad de Gaucher, infiriendo los posibles diagnésticos prioritarios
de enfermeria. Método: Estudio transversal, desarrollado entre 2013 y 2015 en un laboratorio especializado. La muestra (n=91) estaba
constituida por los registros de pacientes con diagnéstico genético de la Enfermedad de Gaucher. El estudio respet6 las normas de
la investigacion. Resultados: Prevaleci6 el sexo femenino (57,1%), con franja de edad entre 0 y 10 afios y procedencia de la Region
Sureste de Brasil. Las alteraciones hematolégicas, el dolor éseo, la hepatomegalia, la esplenomegalia y el cansancio fueron las sefiales
y los sintomas mas recurrentes. Los diagnosticos inferidos de la poblacion estudiada fueron: Riesgo de sangrado; Fatiga; Dolor crénico
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y Dolor agudo; Movilidad fisica perjudicada; Nutricion desequilibrada: menos que las necesidades corporales; y Riesgo de Desarrollo
atrasado. Conclusion: El establecimiento de los diagnosticos prioritarios de enfermeria, a partir de las sefiales y de los sintomas, permite
obtener los resultados esperados para cada individuo en el contexto del cuidado.

Descriptores: Enfermedad de Gaucher; Sindrome de Lipidosis por Cerebrésidos; Senales y Sintomas; Proceso de Enfermeria;

Diagnostico de Enfermeria.
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INTRODUCAO

A Doenca de Gaucher é um erro inato do metabolismo do
grupo das doencas lisossémicas de depésito, sendo a mais fre-
quente do referido grupo, com prevaléncia de cerca de 1:70.000
nascidos vivos. E de heranca autossémica recessiva, causada por
deficiéncia da enzima beta-glicosidase acida, o que ocasiona o
actimulo de glucosilceramida, um glucocerebrosidio, em macré-
fagos teciduais, o que compromete baco, figado, medula 6ssea,
sistema nervoso central, pulmao e ganglios linfaticos e pode con-
tribuir para pancitopenia e massiva hepatoesplenomegalia“?.

Os pacientes podem ter um longo curso assintomatico,
com poucos sinais da doenga até a idade adulta, ou mani-
festar sintomas clinicos ja nos primeiros anos de vida, o que
acontece com uma maior frequéncia®. As manifestagoes cli-
nicas ou fenotipicas da Doenga de Gaucher vao depender do
grau de deficiéncia da beta-glicosidase acida e do acimulo
dos glicolipidios, que, por serem variaveis, vao diferenciar os
tipos clinicos da doenca: tipo 1, tipo 2 e tipo 3. Dentre os trés
tipos, nos tipos 2 e 3 existe comprometimento neurolégico,
enquanto no tipo 1 ha maior presenca de sinais e sintomas,
bem como maior prevaléncia na populagao acometida®.

A Doenca de Gaucher é uma condigao nao muito frequen-
te na populagcdo em geral, e seu diagndstico definitivo é difi-
cultado por apresentar um quadro semelhante ao de doencgas
de elevada prevaléncia. A necessidade de um diagnéstico cli-
nico, precoce e especifico, além de acompanhamento multi-
disciplinar, pode levar a uma 6tima resolugao clinica®.

As informacoes sobre a Doenca de Gaucher no meio aca-
démico e clinico, bem como na prética da enfermagem, sao
pouco divulgadas. Desse modo, é relevante a caracterizagao
dos sinais e sintomas da doenga para o auxilio de um diag-
néstico clinico e de enfermagem precoces que favorecam um
planejamento do cuidado da populagao acometida.

O conjunto de sinais e sintomas identificados a partir da
avaliacao clinica se constitui nas caracteristicas definidoras que
guiam a geracdo de hipédteses diagnésticas e auxiliam na elei-
¢ao de um determinado Diagnostico de Enfermagem prioritario.
Para a NANDA-I*?, o Diagnostico de Enfermagem é definido
como o julgamento clinico sobre uma resposta humana a condi-
¢oes de satide/processo de vida, ou a uma vulnerabilidade para
essa resposta, por um individuo, familia, grupo ou comunidade.

Desse modo, a base para a elaboragdo de um Diagnéstico
de Enfermagem é uma coleta de dados ampla e focalizada nas
necessidades (ou problemas) do individuo. A etapa do diag-
néstico estd inserida no Processo de Enfermagem, o qual pos-
sui cinco etapas interrelacionadas® que subsidiam e auxiliam
a compreensao do enfermeiro nas situacoes observadas, na

realizacao de julgamentos e nas execugdes em agoes necessa-
rias, com o objetivo de alcancar um resultado, e portanto, de
grande importancia na pratica clinica.

Assim, com base nos sinais e sintomas que levam as carac-
teristicas definidoras e por conseguinte aos fatores relaciona-
dos, é possivel identificar os Diagnosticos de Enfermagem que
venham subsidiar cuidados mais individualizados aos pacien-
tes com Doenca de Gaucher.

Nessa perspectiva, este estudo tem como objetivo identi-
ficar os sinais e sintomas de pacientes com Doenca de Gau-
cher, visando inferir os possiveis Diagndsticos de Enfermagem
prioritarios para esses pacientes.

METODO

Aspectos éticos

O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da
Universidade Federal do Rio Grande do Sul (UFRGS), sendo as-
segurados todos os preceitos éticos e legais de pesquisa, confor-
me Resolucdo 466/12 do Conselho Nacional de Saude?.

Desenho, local do estudo e periodo

Estudo transversal, realizado no Laboratério de Erros Inatos
do Metabolismo — Doencas Lisossdmicas de Deposito do De-
partamento de Bioquimica do Instituto de Ciéncias Basicas da
Saude da UFRGS, entre janeiro de 2013 a dezembro de 2015.

Populacido ou amostra; critérios de inclusao e exclusao

A populacdo do estudo constituiu-se dos registros de 150
pacientes com suspeita de Doenca de Gaucher, cadastrados
em um banco de dados. Tais pacientes sdo oriundos de dife-
rentes regioes geograficas do Brasil, e seus dados, referentes a
Doenca de Gaucher, foram enviados de uma instituicao hospi-
talar de referéncia para o paciente ao Laboratério de Erros Ina-
tos do Metabolismo, com o intuito de estudo especializado.

Todo o paciente com confirmacao do diagndstico de Doenca
de Gaucher foi incluido no estudo. Portanto, do total da amos-
tra, houve uma perda de 59 pacientes por nao terem diagnostico
confirmado. Para tanto, a amostra foi composta dos registros de
91 pacientes com confirmacao genética para a Doenca de Gau-
cher, ap6s exames laboratoriais e avaliagao clinica.

Protocolo do estudo

O raciocinio clinico e o julgamento diagnéstico para inferir
os Diagnosticos de Enfermagem a partir de sinais e sintomas
identificados aconteceram mediante experiéncia clinica dos
pesquisadores, bem como no conhecimento da linguagem
padronizada da NANDA-I®),
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Analise dos resultados e estatistica

As variaveis analisadas foram: idade, sexo, sinais e sintomas
relacionados a patologia de base, consanguinidade, ocorrén-
cia de casos na familia e regidao geogréfica do Brasil onde se
encontra a instituigao hospitalar de referéncia para o paciente.
Os resultados foram expressos como média, desvio-padrao da
média e frequéncia relativa, utilizando-se o pacote estatistico
Statistical Package for the Social Sciences (SPSS) versao 18.0.

RESULTADOS

A amostra foi composta por registros de 91 pacientes com
Doenca de Gaucher, com média de idade de 26 (DP=18,4)
anos, quando inseridos no banco de dados.

Do total da amostra, houve predominio do sexo femini-
no (57,1%); idade ao diagnostico entre 0 e 10 anos de idade
(26,37%); provenientes da Regido Sudeste (41,7%); e referen-
ciados de zonas urbanas (71,4%).

Dados demogréficos da amostra estao descritos na Tabela 1.

Tabela 1 - Caracterizagdo demogréafica de pacientes com
Doenca de Gaucher, Porto Alegre, Rio Grande do
Sul, Brasil, 2013-2015

n(N=91) %

Sexo

Feminino 52 57,1

Masculino 39 42,9
Faixa etéria (anos)

oH 10 24 26,4

11H 20 19 20,9

21H 30 16 17,6

31 H 40 12 13,2

41H 50 06 6,6

51 H 60 11 12,0

61 H 70 03 3,3
Regido demogréfica (Brasil)

Sudeste 38 41,7

Nordeste 31 34,1

Sul 08 8,8

Centro Oeste 08 8,8

Norte 06 6,6
Localizacdo da instituigao hospitalar (zona)

Urbana 65 71,4

Rural 26 28,6

Nota: n= amostra; % = frequéncia relativa.

Considerando ser a Doenca de Gaucher de origem genéti-
ca, foi confirmado o diagndstico na mesma linha de sucessao
hereditaria em 15,4% dos casos e em 13,2% por triagem fa-
miliar. Ainda, foram encontrados 2 (2,2%) casos com historia
de consanguinidade entre os pais.

Sinais e sintomas na doenca de gaucher: diagnosticos de enfermagem prioritarios

Quanto ao perfil clinico dos pacientes, os principais sinais
identificados foram: esplenomegalia, alteracbes hematol6-
gicas (anemia e plaquetopenia), hepatomegalia e dor 6ssea.
Ressalta-se que a maioria dos pacientes apresentou, pelo
menos, um sinal clinico (45,1%), seguido de pacientes que
apresentaram dois (34,1%, e trés ou mais (4,4%) sinais. Para
os sintomas, a maioria dos pacientes apresentou, no minimo,
dois sintomas (36,3%), seguido de pacientes que apresenta-
ram pelo menos um (17,6%), trés (16,5%) e quatro ou mais
(4,4%) sintomas.

Os sintomas identificados com maior frequéncia foram:
cansaco, dor em ossos e articulagdes, falta de apetite e des-
conforto abdominal.

Dados referentes aos principais sinais e sintomas registra-
dos estao descritos na Tabela 2.

Tabela 2 — Principais sinais e sintomas de pacientes com Do-
enca de Gaucher, Porto Alegre, Rio Grande do
Sul, Brasil, 2013-2015

n %
Sinais
Esplenomegalia 45 49,5
Alteracdes Hematologicas 36 39,6
Hepatomegalia 33 36,3
Dor 6ssea 28 30,8
Emagrecimento 27 29,7
Epilepsia 10 11,0
Retardo mental 8 8,8
Hipertonia 8 8,8
Sintomas
Cansaco 24 26,4
Dor em articulacoes 24 26,4
Falta de apetite 22 24,2
Desconforto abdominal 21 23,1
Dor abdominal 15 16,5
Dificuldade em movimentos 14 15,4
Sangramento mais ativo em lesao tissular 7 7,7

De acordo com a sintomatologia e os trés tipos clinicos da
Doenca da Gaucher, houve predominancia do tipo 1 (79,1%)
em relacao ao tipo 2 (7,7%) e ao tipo 3 (13,2%).

A partir da identificagdo dos sinais e sintomas e do levanta-
mento das caracteristicas definidoras, foi possivel correspon-
der tais caracteristicas aos fatores relacionados e, assim, listar
os Diagnésticos de Enfermagem prioritarios para a populagao
estudada: Dor crénica; Dor aguda; Fadiga; Risco de sangra-
mento; Mobilidade fisica prejudicada; Nutricao desequilibra-
da: menos do que as necessidades corporais; e Risco de de-
senvolvimento atrasado. Dados referentes aos diagnoésticos de
enfermagem prioritarios estao descritos no Quadro 1.
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Quadro 1 —Relagao dos sinais e sintomas, caracteristicas definidoras, fatores relacionados com os Diagndsticos de Enfermagem
prioritarios identificados, Porto Alegre, Rio Grande do Sul, Brasil, 2016

Diagnostico de

Sinais Sintomas Caracteristicas definidoras/ Fatores de risco* | Fatores relacionados Enfermagem (nGmero)*
. Dor em 0ss0s e Alteragao da capacidade de continuar o " .
Dor 6ssea articulacoes por g PR Disturbio genético Dor cronica (00133)
h N atividades prévias; Relato verbal de dor.
mais de trés meses
Alteractes Sangramento mais
Hematolégicas & < Coagulopatias inerentes; Funcao hepatica Risco de sangramento
- ativo em lesao oF . . .
(Anemia e tissular prejudicada; Perfis sanguineos anormais. - (00206)
plaquetopenia)
Cansaco Falta de energia; relato de cansaco. Anemia Fadiga (00093)

Hipertonia

Dificuldade em
movimento

Capacidade limitada para desempenhar as
habilidades motoras finas e grossas;
Instabilidade postural; tempo de resposta
diminuido.

Contraturas; Controle
muscular diminuido;
Desconforto; Dor;
Rigidez articular.

Mobilidade fisica
prejudicada (00085)

Varizes Esofagicas

Hepatomegalia

Dor e desconforto
abdominal

Mudangas no apetite;
Autorrelato de caracteristicas da dor
usando instrumento de dor padronizado.

Dor aguda (00132)

Esplenomegalia

Emagrecimento

Falta de apetite

Colicas abdominais; Dor abdominal;
Saciedade imediatamente ap6s a ingestao
de alimentos.

Incapacidade
alimentar insuficiente

Nutricao
desequilibrada: menos
do que as necessidades

corporais (000002)

Retardo mental/
Epilepsia

Convulsoes
Disturbio genético
Nutricdo inadequada

Risco de
desenvolvimento
atrasado (00112)

*Fonte: NANDA International. Diagnosticos de Enfermagem da Nanda: defini¢ées e classificagao®.

DISCUSSAO

A Doenca de Gaucher é herdada em um padrdo autosso-
mico recessivo e pode afetar ambos os sexos, sem predilecao
pelo sexo feminino ou masculino; entretanto, no presente
estudo, houve predominancia do sexo feminino. Tal dado
aproxima-se a um estudo que avaliou o impacto da terapia
enzimatica dos pacientes com Doenca de Gaucher em pa-
rametros clinicos e laboratoriais apos dois, cinco e dez anos,
onde 61,5% da amostra era do sexo feminino®. No mesmo
sentido, o Registro de Gaucher do International Collaborative
Gaucher Group (ICGG) — registro multicéntrico com resulta-
dos demogréficos e clinicos, criado em 1991 — evidenciou
que, no Brasil, de um total de 551 pacientes cadastrados e
acompanhados, 58% eram do sexo feminino, vindo de acor-
do com dados mundiais (53%)®. Dados referentes a predomi-
nancia do sexo feminino para a Doenca de Gaucher podem
ser atribuidos ao fato das mulheres serem mais interessadas
nas questoes relacionadas a satde e, por isso, realizarem con-
sultas regulares, o que favorece a possibilidade de um diag-
néstico clinico.

Quanto a idade, o presente estudo mostra que o maior nu-
mero de pacientes diagnosticados com Doenca de Gaucher
encontra-se na faixa etaria entre 0 e 10 anos de idade, apesar
da média da idade ser de 26 (DP=18,4) anos. A confirmagao
do diagnostico em faixas etarias mais precoces esta de acordo

com dados encontrados em estudo que descreveu as carac-
teristicas clinicas e laboratoriais de criancas com Doenca de
Gaucher as quais tiveram sua sintomatologia exacerbada com
evolucado para terapia de reposicao enzimatica®. Valores pro-
ximos também sao encontrados em um estudo realizado em
2016, onde a média de idade dos pacientes foi de 26 anos,
com minima de 5 anos e maxima de 60 anos"?. Desse modo,
o diagndstico estabelecido no inicio da infancia pode ser sus-
citado pela maior gravidade da doenca, periodo em que os
sinais e sintomas encontram-se acentuados, ou pelo acompa-
nhamento regular em consulta com o pediatra. Independente-
mente das condi¢des de como foi estabelecido o diagndstico,
a precocidade do mesmo pode favorecer o bom controle da
doenca e proporcionar um impacto positivo na qualidade de
vida dos pacientes.

A Doenca de Gaucher apresenta-se tanto de forma letal,
na fase perinatal, quanto assintomatica. A literatura descreve
trés tipos clinicos para a Doenca de Gaucher, com base na au-
séncia (tipo 1) ou presenca e gravidade do comprometimento
neurolégico (tipos 2 e 3). O tipo 1 é a forma mais frequente.

De acordo com o ICGG"", existiam aproximadamente
5.000 individuos com diagnostico de Doenga de Gaucher
Tipo 1 no mundo. Destes, aproximadamente 500 pacientes
encontram-se no Brasil, o terceiro pais com maior nimero
de pacientes identificados, depois de Estados Unidos (45%) e
Israel (17%). Em novembro de 2010, o nimero de pacientes
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cadastrados no ICGG chegava a 5.914, dos quais 561 encon-
travam-se no Brasil"?. Atualmente, com o aumento da densi-
dade demografica da populacao brasileira, o diagnostico de
Doenca de Gaucher pode passar da faixa de 1.000 casos.

A populacao brasileira esta distribuida irregularmente, com
grandes concentragdes nos centros urbanos. A maioria de ca-
sos identificados neste estudo sao provenientes do Sudeste do
Brasil, onde a populagao é mais numerosa e onde ha centros
de referéncia especializados para o estabelecimento do diag-
néstico clinico. Conforme relato de Pires e Sobreira (2003), se
considerarmos a densidade populacional do Brasil e a distri-
buicdo regional da Doenca de Gaucher, nota-se a existéncia
de uma relacao entre esses dois parametros''®. A Associagao
Nacional de Pacientes com Doenca de Gaucher informou
que, em maio de 2011, havia um predominio de pacientes
na Regido Sudeste (57% dos pacientes), com prevaléncia de
pacientes em Sdo Paulo, seguido por Minas Gerais e Rio de
Janeiro!"™. Os mesmos dados foram evidenciados no presente
estudo, em que a Regiao Sudeste e o estado de Sao Paulo ti-
veram os maiores percentuais de confirmacdo do diagnéstico
bioquimico.

O diagnostico de uma pessoa afetada leva a necessidade
da avaliacdo da familia. A principio, essa avaliacdo envolve
testes moleculares e enzimaticos dos pais e de outras pessoas
em risco de serem portadoras ou afetadas. Como os pacientes
com Doenga de Gaucher tipo 1 podem ser assintomaticos ou
sintomaticos ainda nao diagnosticados, é importante orientar
as familias de que o teste pode revelar outras pessoas afetadas
e nao apenas portadoras. Isso pode ser vantajoso em pacien-
tes sintomaticos ainda nao diagnosticados, pois se beneficia-
riam com diagndstico correto e, talvez, com o tratamento!.
No presente estudo, os pacientes foram diagnosticados com a
Doenca de Gaucher por triagem familiar (13,2%) e ocorrén-
cias de casos na familia (15,4 %).

Quanto a histéria de consaguinidade, em um estudo que
teve como objetivo identificar caracteristicas clinicas e labo-
ratoriais de criancas com Doenca de Gaucher, a histéria de
consaguinidade esteve presente em 93,3%%?. Na presente
amostra, para 2,5% dos pacientes foi identificada consagui-
nidade entre os pais.

A Doenca de Gaucher abrange um conjunto de sinais e
sintomas diferenciados conforme os tipos 1, 2 e 3.

No tipo 1, as manifestacoes clinicas podem ocorrer desde
a infancia até tardiamente na vida adulta. Dentre os sinais
apresentados pelos pacientes do tipo 1, destacam-se espleno-
megalia e hepatomegalia como as caracteristicas clinicas mais
comuns observadas!'®. Em um estudo supracitado®? todos os
pacientes apresentaram esplenomegalia, enquanto hepato-
megalia foi identificada em 86,7% da amostra. No presente
estudo, houve predominio de pacientes com esplenomegalia
(49,5%) e hepatomegalia (36,3%) em uma faixa etaria que va-
riou entre 0 e 65 anos, com consequente quadro clinico para
varizes esofagicas (5,5%).

O comprometimeto 6sseo é responsavel por grande parte
da morbidade apresentada pelos pacientes com Doenca de
Gaucher. Dores 6sseas e nas articulagbes, muitas vezes as-
sociadas a crise de dor, podem ser debilitantes e cronicas.

Sinais e sintomas na doenca de gaucher: diagnosticos de enfermagem prioritarios

Achados radiograficos apontam certo grau de infiltracao e
substituicdo da medula 6ssea pelas células de Gaucher, resul-
tando em perda do trabeculado ésseo e diminuicdo da densi-
dade, mais comuns na epifise e metéfise dos ossos longos'”.
Um estudo realizado no ano de 2012, cujo um dos objetivos
foi evidenciar a Doenca de Gaucher, a fim de melhorar o aten-
dimento e a qualidade de vida dos pacientes, mostrou que
em 80% da amostra havia confirmacdo de doenca dssea em
exame radiogréfico e histérico de dor 6ssea™®. Além disso, em
estudo®? referido anteriormente, cerca de 50% dos pacientes
apresentaram dor éssea. Por volta de um terco dos pacientes
da amostra atual apresentou dor 6ssea como sinal e dor em
0ssos e articulagées como sintoma, sendo que 15,4% ainda
referiram dificuldade ao movimento.

As alteragdes hematologicas ocorrem em consequéncia do
sequestro e hiperatividade esplénica e da infiltracio medu-
lar por células de Gaucher. Os achados mais frequentes sao
trombocitopenia e anemia"®, o que confere com os nossos
achados, os quais resultaram em 39,6% dos pacientes com
anemia e trombocitopenia. Esses dados também sao compara-
veis com os encontrados no ICGG", no qual a frequéncia das
alteracoes hematologicas alcanca até 2/3 dos pacientes. Em
adicao a uma contagem baixa de plaquetas, tem sido descrita,
também, uma deficiéncia no fator de coagulacao, que pode
contribuir na tendéncia ao sangramento™. Pacientes com
Doencga de Gaucher, além de retratarem transtornos hemato-
l6gicos, manifestacbes dsseas e viscerais, podem apresentar
fadiga cronica em consequéncia dos transtornos hematolo-
gicos??. Achados do presente estudo assemelham-se aos en-
contrados previamente, nos quais cerca de 26,4% da amostra
referiram cansaco e/ou falta de energia e 7,7% apresentaram
sangramento mais ativo em lesao tissular.

O tipo 2 (forma neuropdtica aguda) afeta lactentes com 4-5
meses de idade, comprometendo cérebro, baco, figado e pul-
moes. O quadro neurolégico é grave, com multiplas convul-
soes, hipertonia, apneia e progressivo retardo mental. A evo-
lugao é rapida, com morte nos primeiros dois anos de vida,
em geral por comprometimento pulmonar!7-2".

Pacientes com o tipo 3 (forma neuropatica crénica) sdo em
sua maioria criangas e adolescentes, com comprometimento
do cérebro, baco, figado e ossos. As manifestacoes clinicas
incluem retardo do crescimento, hiperesplenismo e altera-
coes esqueléticas. A evolucdo do quadro neurolégico é varia-
vel, mas menos grave que o do tipo 2. A sobrevida ocorre até
a segunda ou terceira década de vida"72",

Considerando a amostra estudada, os sinais e sintomas de
maior prevaléncia foram: epilepsia (10,98%), retardo mental
(8,79%) e hipertonia (8,79%), identificando os pacientes para
os tipos 2 e 3.

Sinais e sintomas apresentados pelos pacientes constituem
os indicios, ou seja, as caracteristicas definidoras, e as evi-
déncias clinicas do paciente especificamente com Doenca de
Gaucher. Desse modo, utilizando-se do julgamento clinico,
pode-se identificar com maior acuracia os possiveis Diagnos-
ticos de Enfermagem para a amostra estudada.

Das caracteristicas definidoras descritas na NANDA-I®), as
seguintes foram identificadas nos pacientes: relato verbal de
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dor e alteracao da capacidade de continuar atividades prévias,
sendo que ambas constam como fator relacionado a Dist(r-
bio genético. Essas constatagoes conferem com o menciona-
do?*2% sobre a morbidade elevada nos pacientes com Doenga
de Gaucher, na existéncia de uma concomitancia frequente
de dor com limitagcoes de mobilidade e realizagao de ativi-
dades. Essas caracteristicas definidoras, quando juntas, geram
impacto extremamente negativo na qualidade de vida dos
pacientes. Portanto, o Diagndstico de Enfermagem prioritario
identificado para as caracteristicas definidoras e fator relacio-
nado foi Dor Crénica, definido como

Experiéncia sensorial e emocional desagradavel associada a
lesao tissular real ou potencial, ou descrita em termos de tal
lesdo; inicio subito ou lento, de qualquer intensidade leve a
intensa, constante ou recorrente, sem um término antecipa-
do ou previsivel e com uma duragdo maior que trés meses®.

As manifestacoes 0sseas nos pacientes afetados sao ocasio-
nadas por varios fatores e podem incluir infiltracado de medula
Ossea, graves crises 6sseas, dor cronica intermitente nos os-
sos, osteopenia, osteoporose e fraturas patologicas de ossos
longos e vértebras. No estudo atual, foi identificado como
prioritario o Diagnéstico de Enfermagem “Mobilidade Fisica
Prejudicada”, que contempla dois sinais observados, hiperto-
nia e dor éssea, e é definido como “limitagao do movimento
fisico independente e voluntario do corpo ou de uma ou mais
extremidades”®.

O Diagnéstico de Enfermagem “Mobilidade Fisica Preju-
dicada” foi substanciado com as seguintes caracteristicas de-
finidoras: capacidade limitada para desempenhar habilidades
motoras finas e grossas, instabilidade postural, tempo de res-
posta diminuido, todos relacionados com forca muscular di-
minuida, controle muscular diminuido, resisténcia diminuida,
contraturas, desconforto, dor e rigidez articular.

O sintoma “cansaco” predominou em 24% da amostra es-
tudada. Cansago é uma caracteristica definidora para o Diag-
nostico de Enfermagem “Fadiga”, conceituado como “sensacao
opressiva e prolongada de exaustdo e capacidade diminuida
para realizar trabalho fisico e mental no nivel habitual”®. Pa-
cientes com Doenca de Gaucher podem sofrer de fadiga croni-
ca, 0 que provoca incapacidade funcional e afeta negativamente
sua qualidade de vida; manifestacoes da doenca, tais como ane-
mia e dor ¢ssea, podem causar ou contribuir para a fadiga®®.

Em um estudo realizado com 218 pacientes com Doenca
de Gaucher, cinco sintomas foram relacionados com hepato-
esplenomegalia: dor abdominal, saciedade preococe, descon-
forto abdominal e cdlica aguda no quadrante superior®®. Es-
ses dados assemelham-se com o presente estudo, onde foram
identidicados nos pacientes com hepatoesplenomegalia as
seguintes caracteristicas definidoras: mudancas no apetite, re-
lato verbal de dor, célicas abdominais, dor abdominal e sacie-
dade imediatamente apos ingestdo, todos referentes ao fator
relacionado incapacidade de digerir os alimentos. Tais carac-
teristicas definidoras e fator relacionado possibilitaram priori-
zar os Diagndsticos de Enfermagem “Dor Aguda” e “Nutricao
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desequilibrada: menos do que as necessidades corporais”.
Para o Diagnéstico de Enfermagem “Dor Aguda”, consta
como definigao “experiéncia sensorial e emocional desagra-
davel associada a lesao tissular real ou potencial, ou descrita
em termos de tal lesdo; inicio stbito ou lento, de intensida-
de leve a intensa, com término antecipado ou previsivel”®. E
para o Diagnostico de Enfermagem “Nutricdo desequilibrada:
menos do que as necessidades corporais”, encontramos como
definicao “Ingestao insuficiente de nutrientes para satisfazer
as necessidades metabolicas”®.

Para os Diagnosticos de Risco nao se consideram sinais e sin-
tomas, e sim fatores de risco. Portanto, o possivel Diagnostico
de Enfermagem referente as alteracdes hematologicas é “Risco de
Sangramento”, definido como “vulnerabilidade a reducao no vo-
lume de sangue que pode comprometer a satide”®. Esse diagnos-
tico prioritario apresenta como fatores de risco as coagulopatias
inerentes e funcao hepdtica prejudicada, evidenciado no presente
estudo pela anemia, plaquetopenia e hepatomegalia.

Para os sinais “retardo mental” e “epilepsia”, estabeleceu-
-se como prioritario o Diagnéstico de Enfermagem “Risco de
Desenvolvimento Atrasado”, definido por “vulnerabilidades a
atraso de 25% ou mais em uma ou mais areas de comporta-
mento social ou autorregulador, ou em habilidades cogniti-
vas, de linguagem e motoras grossas ou finas, que pode com-
prometer a satude”®. Esse Diagnéstico apresenta como fatores
de risco: convulsoes e disttrbios genéticos.

Os Diagnosticos de Enfermagem supracitados estao de
acordo com as caracteristicas definidoras e fatores relaciona-
dos selecionados a partir das queixas clinicas dos pacientes
com Doenca de Gaucher, o que nos confere um julgamento
clinico fidedigno na escolha das intervencoes e acdes de en-
fermagem que qualificam o cuidado.

Limitacoes do estudo

Uma limitacdo foi a auséncia de dados complementares
nos registros dos pacientes, armazenados em banco de dados;
caso existissem, poderiam ilustrar outros resultados relevantes
na pratica de enfermagem.

Contribui¢oes para a area de enfermagem

O estudo podera favorecer futuras agoes de enfermagem que
atendam as necessidades de pacientes com Doenga de Gau-
cher, bem como aprimorar protocolos assistenciais e contribuir,
assim, para o cuidado individualizado a esses pacientes.

CONCLUSAO

Os Diagnosticos de Enfermagem “Fadiga”, “Risco de san-
gramento”, “Dor cronica”, “Dor aguda”, “Mobilidade fisica
prejudicada”, “Nutricao desequilibrada: menos dos que as
necessidades corporais” e “Risco de desenvolvimento atrasa-
do” foram inferidos a partir dos sinais e sintomas identificados
na amostra estudada, o que reforca a escolha desses Diag-
nésticos de Enfermagem como prioritarios na assisténcia de
pacientes com Doencga de Gaucher.
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