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1 INTRODUCAO

A Doenca de Gaucher ¢ um erro inato do metabolismo do grupo das doencas
lisossdmicas de depdsito, sendo a mais frequente do referido grupo, com prevaléncia de cerca
de 1:70.000 nascidos vivos. E de heranga autossdmica recessiva, causada por deficiéncia da
enzima beta-glicosidase 4cida (BGA), o que ocasiona o acimulo de glucosilceramida, um
glucocerebrosidio, em macréfagos teciduais. Os pacientes podem ter um longo curso
assintomatico, com poucos sinais da doenca até a idade adulta, ou manifestar sintomas
clinicos ja nos primeiros anos de vida, o que acontece com uma maior frequéncia
(WEINREB; KAPLAN, 2015).

As manifestacdes clinicas ou fenotipicas da Doenga de Gaucher vao depender do grau
de deficiéncia da BGA e do acumulo dos glucosilceramida, que, por serem varidveis, irdo
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 populacdo acometida (FERREIRA et al., 2011).

Apesar da Doenca de Gaucher ser uma condig@o ndo muito frequente na populagdo em
geral, sua importancia maior reside na capacidade de apresentar um quadro clinico muito
semelhante ao de doencas de elevada prevaléncia, o que dificulta, consideravelmente, o
diagnostico definitivo. A necessidade de um diagndstico clinico, precoce e especifico, além de
acompanhamento multidisciplinar, pode levar a uma 6tima resolucgdo clinica (FERREIRA et
al., 2011).

As informagdes sobre a Doenga de Gaucher no meio académico e clinico, bem como
na pratica da enfermagem sao pouco divulgadas. Deste modo, ¢ relevante a caracterizagdo dos
sinais e¢ sintomas da doenca para o auxilio de um diagndstico clinco ¢ de enfermagem
precoces que favorecam um planejamento e medidas do cuidado da populagdo acometida.

O Diagnéstico de Enfermagem (DE) € constituido a partir do conjunto de sinais e
sintomas identificados ou fatores de risco a partir do histérico e exame fisico, constituindo,
entdo, as caracteristicas definidoras que asseguram a presenga de um determinado
diagnéstico.

A base para o diagnostico, portanto é o Processo de Enfermagem (PE), o qual possui
cinco etapas (Anamnese e exame fisico, Diagnostico de Enfermagem, Planejamento da
intervencao, Implemento/Execucdo da intervencao e Avaliagdo do resultado) que subsidiam
e auxiliam a compreensdo do enfermeiro nas situagdes observadas, na realizagdo de

julgamentos e nas execugdes em agdes necessarias com o objetivo de alcancar um resultado.



A fim de padronizar a linguagem do PE, diversas classificagdes foram criadas para as etapas
de diagnostico, intervengdo e avaliagdo. Destacam-se a classificagdo de diagnosticos de
enfermagem da NANDA International (NANDA-I), a Classificagdo de Intervengdes de
Enfermagem (NIC) e a Classificagdo dos Resultados de enfermagem (NOC).

Neste estudo, considerando o processo de enfermagem, utilizou-se apenas o
diagnostico de enfermagem, a partir dos sinais e sintomas descritos pelo paciente em consulta
com profissionais da saude.

Segundo a taxonomia de NANDA-I (2015 p. 450), o Diagndstico de Enfermagem ¢
definido como “julgamento clinico sobre a resposta humana a condi¢des de satide/ processos
de vida, ou a uma vulnerabilidade para essa resposta, por um individuo, familia, grupo ou
comunidade”.

O DE possui caracteristicas definidoras, fatores de risco e fatores relacionados que o
definem. Para tanto, a condicdo do diagndstico pode ser: com foco no problema, de promogao
da saude, e de risco. O Diagnostico de Enfermagem com foco no problema ¢ definido como
“julgamento clinico sobre uma resposta humana indesejada a condi¢des de satide/processos de
vida, existente em individuo, familia, grupo ou comunidade” (NANDA-I, 2015 p. 450). O
Diagnostico de Enfermagem de Promocao da saude € o “julgamento clinico sobre motivagao e
desejo de aumentar o bem-estar e concretizar o potencial de satide humana” (NANDA-I, 2015
p- 450). J4, o Diagnoéstico de Enfermagem de risco ¢ o “julgamento clinico sobre a
vulnerabilidade do individuo, familia, grupo ou comunidade para o desenvolvimento de uma
resposta humana indesejada a condigdes de saude/processos de vida” (NANDA-I, 2015 p.
450).

Os resultados advindos deste estudo poderdo favorecer futuras agdes de enfermagem
que atendam as necessidades dos pacientes com Doenga de Gaucher, com base em suas
queixas clinicas. O enfermeiro tem a responsabilidade de identificar e questionar aspectos
clinicos relevantes, colaborando no aprimoramento de protocolos assistenciais a serem
seguidos pelos profissionais de satide. O reconhecimento, tanto das alteracdes clinicas pelo
enfermeiro quanto dos diagndsticos de enfermagem prioritarios relacionados aos sinais e
sintomas na Doenca de Gaucher, podera motivar modifica¢cdes nos protocolos assistenciais,
porporcionando um cuidado individualizado a estes pacientes.

O presente estudo aborda os sinais e sintomas da Doenga de Gaucher e a identificagdo
dos diagnosticos de enfermagem prioritarios que sustentam tais diagnosticos. A proposta
vincula-se ao projeto de extensdo intitulado “Doengas de Deposito Lisossomico — Programa

2013/2014 (registro nimero 23988) e Programa 2015 (registro niimero 27771)”, este sob a



coordenacdo da Dra. Janice Carneiro Coelho, docente do Departamento de Bioquimica do
Instituto de Ciéncias Basicas da Saide da Universidade Federal do Rio Grande do Sul
(UFRGS). (ANEXO A)

A minha preocupagio sobre a condigdo clinica dos pacientes com Doenga de Gaucher,
bem como a importancia de um diagndstico precoce e a caracterizagdo desses sinais e
sintomas, para inicio do tratamento o mais precoce possivel, foi a motivagdo para este
trabalho. A partir destas observagdes, surgiu o interesse em avaliar os sinais e sintomas na
Doenca de Gaucher que possam suscitar os Diagnosticos de Enfermagem prioritarios, com o

intuito de participar do cuidado a estes pacientes junto a equipe interprofissional.



2 OBJETIVOS

2.1 Objetivo Geral

Identificar os sinais e sintomas de pacientes com Doeng¢a de Gaucher para elaboracdo
dos Diagnosticos de Enfermagem prioritarios para estes pacientes.
2.2 Objetivos Especificos

a) Relacionar os sinais e sintomas identificados com as caracteristicas definidoras

correspondentes a Diagndsticos de Enfermagem;

b) Relacionar as caracteristicas definidoras com os fatores relacionados que sustentam a

escolha de determinado Diagnostico de Enfermagem:;

c) Identificar os Diagnosticos de Enfermagem prioritdrios a partir dos sinais e sintomas

de pacientes com Doenca de Gaucher.



10

3 REVISAO LITERARIA

Nesta secdo estdo abordados aspectos referentes aos seguintes temas: Erros Inatos do
metabolismo e Doencas lisossémicas de deposito, Doenga de Gaucher e suas manifestagoes

clinicas e Diagnodstico de Enfermagem.

3.1 Erros inatos do metabolismo e Doencas lisossomicas de depésito

Os Erros Inatos do Metabolismo (EIM) s3o um grupo fenotipicamente e
geneticamente heterogéneo de doencas que ocorrem devido a alteragdes gé€nicas que causam a
sintese inadequada de determinada enzima ou defeitos no transporte de proteinas (KARAM;
GIUGLIANI; SCHWARTZ, 2001; MAK et al., 2013).

A auséncia ou deficiéncia na atividade enzimatica ocasiona o bloqueio de alguma rota
metabolica, o que impede ou prejudica a transformagdo de um substrato em produto. Esse
bloqueio pode causar o acimulo do substrato da enzima deficiente, a falta do produto da
reacdo ou o desvio do substrato para uma rota alternativa, capaz de acumular produtos toxicos
(KARAM; GIUGLIANI; SCHWARTZ, 2001; MARTINS et al., 2003 a). Atualmente os EIM
ultrapassam 500 doengas identificadas, que, individualmente, sdo raras, porém em conjunto
sdo significativas. A incidéncia cumulativa para os EIM ¢ de mais de 1 em 800 nascidos vivos
(MAK et al., 2013).

As Doencas Lisossdmicas de Deposito (DLDs) sdo um grupo heterogéneo de mais de
50 EIM causados pela auséncia ou deficiéncia de uma ou mais enzimas responsaveis pela
degradacdo e reciclagem de macromoléculas dentro dos lisossomos (CASTILHOS et al.,
2011; LAMPE et al., 2013; WENGER; COPPOLA, 2003). A maioria ¢ de origem
autossOmica recessiva ou ligada ao cromossomo X e resultam em acumulo progressivo de
metabolitos ndo degradados ou parcialmente degradados no interior dos lisossomos de varias
células, tecidos e 6rgaos onde a substancia deveria ser normalmente catabolisada em maiores
quantidades (SAUDUBRAY; CHARPENTIER, 2001; LAMPE et al., 2013).

As DLDs podem ser classificadas de diferentes modos, sendo que a classificagdo
considerada mais 1til € aquela baseada na enzima ou proteina deficiente, porém uma mesma
enzima pode causar o acimulo de substratos diferentes. Entdo a classificagdo mais comum e
clinicamente aceita ¢ em funcdo do tipo de substrato que se acumula nos lisossomos:
esfingolipidoses, mucopolissacaridoses, glicoproteinoses, mucolipidoses, oligossacaridoses,

glicogenoses (FUTERMAN; MEER, 2004; BALLABIO; GIESELMANN, 2009).
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Dentre a DLDs encontra-se a Doenga de Gaucher.

3.2 Doenga de Gaucher e manifestacoes clinicas

A Doenca de Gaucher foi descrita pela primeira vez pelo médico francés Philippe
Charles Ernest Gaucher, em 1882, como um EIM do grupo das doencas lisossomicas de
deposito, sendo a mais freqliente do referido grupo. A heranca da doenca ¢ autossdmica
recessiva, portanto, existe risco de recorréncia de 25% a cada gestacdo do casal de
heterozigotos, e pode comprometer filhos de ambos os sexos. (MARTINS et al., 2003 a;
FERREIRA et al., 2011). Assim, ¢ uma doenga definida pela presenca de dois alelos mutantes
para o gene da BGA, uma hidrolase lisossdmica, cujo gene esta localizado na regidao q21 do
cromossomo 1.

A deficiéncia de atividade dessa enzima leva ao acimulo de grandes quantidades de
glicosilceramida — um glicolipidio — nos lisossomos das células da linhagem dos macréfagos,
as chamadas células de Gaucher, que podem ser encontradas na medula dssea, figado, baco e
outros orgdos. Esse acumulo perturba e inibe o funcionamento normal desses 6rgaos e tecidos,
o que pode causar danos irreparaveis. (FERREIRA et al., 2011).

As manifestacdes clinicas ou fenotipicas da Doenga de Gaucher vado depender do grau
de deficiéncia da enzima e do acumulo dos glicolipidios, que sdo varidveis. Existem trés
fenotipos descritos da Doenca de Gaucher:

O tipo 1 (forma nao neuropatica) afeta criangas e adultos, sendo a idade de inicio dos
sinais e sintomas muito variavel. A apresentacdo clinica tipica ¢é hepatomegalia,
esplenomegalia levando a hiperesplenismo com progressiva anemia, trombocitopenia e
leucopenia. O quadro ¢ ainda associado a fadiga, cansaco, plenitude gastrica pos-prandial e
retardo de crescimento em criangas. O acimulo da glicosilceramida na medula 6ssea leva a
osteopenia, lesdes liticas, fraturas patologicas, dor Ossea cronica, crises Osseas, infarto e
osteonecrose. E descrito também uma maior incidéncia de tumores 6sseos nos pacientes com
Doenca de Gaucher. A progressao do quadro ¢, em geral, lenta ou variavel, e a sobrevida pode
ser normal, na dependéncia da gravidade das complicagdes. O tipo 1 € o mais freqiiente,
correspondendo a 95 % dos casos de Doenga de Gaucher, tendo uma incidéncia de 1:10.000 a
1:20.000 (MARTINS et al., 2003 a; MENDONCA et al., 2001).

O tipo 2 (forma neuropdatica aguda) afeta lactentes com 4-5 meses de idade,
comprometendo o cérebro, baco, figado e pulmdo. O quadro neurologico ¢ grave, com

multiplas convulsdes, hipertonia, apnéia e progressivo retardo mental. Existem arqueamento
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acentuado do pescoco, retragdo dos labios, trismo, espasmo laringeo com tosse cronica e
estridor, rigidez espastica dos membros, convulsdo e retardo mental. O o6bito surge por
infeccgdo respiratoria. A incidéncia descrita ¢ menor que 1:100.000. A evolugdo ¢é rapida, com
morte nos primeiros dois anos de vida, em geral pelo comprometimento pulmonar
(MARTINS et al., 2003 a; MENDONCA et al., 2001).

O tipo 3 (forma neuropatica cronica) afeta criancas e adolescentes, onde a idade de
inicio ¢ variavel, mas em geral no pré-escolar. Compromete cérebro, bago, figado e ossos. As
manifestacdes clinicas incluem retardo do crescimento, hiperesplenismo e alteracdes
esqueléticas A evolucdo do quadro neurologico € variavel, mas menos grave que o do tipo 2.
A incidéncia descrita ¢ menor que 1:100.000. A sobrevida ocorre até a segunda ou terceira

década de vida (MARTINS et al., 2003 a; MENDONCA et al., 2001).

3.2.1 Diagnostico e Tratamento da Doenca de Gaucher

As células de Gaucher sdo encontradas no tecido hepatico, esplénico ou na medula
Ossea. Porém, células semelhantes estdo sendo descritas em outras diversas doengas como,
linfoma de Hodgkin, leucemia mielobléstica, leucemia mieldide cronica entre outras
(BEUTLER; GRABOWSKI, 1995). Desse modo, a suspeita de Doenga de Gaucher ¢ clinica e
o diagnostico definitivo ¢é realizado pela medida da atividade da enzima deficiente em
leucocitos, fibroblastos e sangue impregnado em papel filtro (MARTINS et al., 2003 b).

A complementag@o do diagnoéstico clinico da Doenga de Gaucher também pode ser
executado em casos de gravidade do fendtipo pela determinacdo do gendtipo com a
demonstragdo de dois alelos mutantes do gene da enzima.

Outro auxilo para o diagndstico clinico ¢ a quantifica¢do da quitotriosidase, que ¢ uma
enzima plasmatica com atividade elevada em pacientes com doencas lisdssomicas.
(RODRIGUES; SA MIRANDA; AMARAL, 2004). Se a quantificagdo da enzima traz o
diagndstico tardiamente e/ou ndo tratada, os pacientes apresentam risco de desenvolver danos
significativos e complicagdes capazes de levar a morte (FERREIRA et al., 2011).

Antes da introdugdo da Terapia de Reposicdo Enzimatica (TRE), no inicio dos anos
90, havia somente tratamento paliativo para a Doen¢a de Gaucher, além do aconselhamento
genético. Esplenectomia era realizada para aliviar sintomas de compressdo abdominal,
citopenias e retardo do crescimento. Com a disponibilidade da terapia enzimatica, criou-se a
perspectiva de melhor qualidade de vida para os pacientes, com a reversdo de muitos sintomas

(OLIVEIRA et al., 2002).
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A TRE para a Doenga de Gaucher foi aprovada em 1991 pela Food and Drug
Administration. A glicosilceramidase exogena, inicialmente extraida de placenta humana foi
substituida em 1994 pela forma recombinante, imiglucerase. Na ultima década, a TRE tornou-
se o tratamento padrdo para doenga de Gaucher do tipo 1. A TRE ¢ geralmente bem tolerada,
capaz de reverter anos de acimulo de substrato e produz melhora clinica e de qualidade de
vida para os pacientes (SOBREIRA; BRUNIERA, 2008).

Para a terapéutica com foco na Doenca de Gaucher, além do diagndstico clinico
precoce, ¢ relevante estabelecer Diagnodsticos de Enfermagem para a obtengdo de um cuidado

individualizado.

3.3 Diagnostico de enfermagem

O Processo de Enfermagem (PE) se constitui em um método de trabalho da
enfermagem que envolve diversas atividades, inter-relaciondas, com o objetivo de organizar
as condi¢des necessarias para que o cuidado acontega (GARCIA; NOBREGA, 2009).

O PE compreende cinco etapas: anamnese e exame fisico (coleta de dados);
diagnodstico de enfermagem; planejamento da intervengdo (conduta e prescricdo de
enfermagem); implementag@o ou execugdo da intervencdo (agdo de enfermagem ou execucdo
da prescricdo) e avaliacdo do resultado (evolucao de enfermagem) (PRUINELLI et al., 2011;
LEFEVRE, 2010)

Segundo NANDA-I (2015), Diagnostico de Enfermagem (DE) constitui a base para a
escolha de intervengdes de enfermagem para alcangar resultados pelos quais respondem os
enfermeiros.

Para a identificagdo de um determinado diagnostico para o paciente, o enfermeiro deve
priorizar os dados coletados. A categorizacdo dos dados coletados mostra a existéncia de um
problema e a necessidade de um plano de cuidados. Os problemas e necessidades séo
definidos como diagnoésticos de enfermagem (SMELTZER; BARE, 2006).

Sdo elementos do DE: titulo (nome do diagnostico), definicdo (descricio do
diagnostico), caracteristicas definidoras (sinais e sintomas, manifestagdes de um diagnéstico),
fatores de risco (fatores que aumentam a vulnerabilidade a um evento) e fatores de
relacionados (fatores que demonstram a relagdo padronizada com o DE).

Para Almeida (2002), o diagndstico de enfermagem representa uma mudanca de
paradigma de uma profissdo voltada para os aspectos biomédicos, preocupada com o processo

patologico e essencialmente dependente, para uma profissio que busca sua funcgdo
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independente, ao focalizar as respostas fisioldgicas, psicologicas, sociais, culturais e
espirituais do individuo, familia e comunidade que déem respaldo ao cuidado de enfermagem.

Entdo, para a integralizacdo do cuidado, ¢ de extrema importancia a assisténcia do
paciente como um todo, contemplando todas as suas necessidades basicas por meio do
Processo de Enfermagem, onde o Diagnostico de Enfermagem acurado posssibilitara a

implementagdo de intervenc¢des adequadas ao paciente com melhora a sua qualidade de vida.
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4 METODO

4.1 Tipo de estudo

Trata-se de um estudo transversal com abordagem quantitativa. Estudos transversais
permitem a coleta de dados em um determinado ponto no tempo, ¢ os fendmenos de
investigacdo sdo obtidos durante o periodo da coleta de dados. (POLIT; BECK, 2011). Sao
estudos quantitativos as pesquisas em que as variaveis expressam quantidade, podendo ser
classificadas como discretas e continuas e qualitativas as que ndo fornecem dados numéricos,

podendo ser nominais ou ordinais. (CALLEGARI-JACQUES, 2003).

4.2 Campo ou contexto

A pesquisa foi realizada no Laboratorio de Erros Inatos do Metabolismo — Doengas
Lisossomicas de Depdsito (LEIM-DLD, Laboratorio 25) do Departamento de Bioquimica do
Instituto de Ciéncias Basicas da Satde da Universidade Federal do Rio Grande do Sul

(UFRGS).

4.3 Populacio e amostra

A populagdo do estudo constituiu-se dos registros de 150 pacientes com suspeita de
Doencga de Gaucher, cadastrados em um banco de dados entre janeiro de 2013 e dezembro de
2015. Tais pacientes sdo oriundos de diferentes regioes geograficas do Brasil e seus dados,
referentes a Doenca de Gaucher, foram enviados de uma instituicdo hospitalar, de referéncia
para o paciente, ao Laboratério de Erros Inatos do Metabolismo com o intuito de estudo
especializado.

Neste sentido, todo o paciente com confirmagdo do diagnéstico de Doenga de Gaucher
foi incluido no estudo. Portanto, do total da populagdo, houve uma perda de 59 pacientes por
nao terem diagnoéstico confirmado. Para tanto, a amostra foi composta dos registros de 91
pacientes com confirmagdo genética para a Doenca de Gaucher, apds exames laboratoriais e
avaliagdo clinica. Destes, houve pacientes que ndo apresentaram sintomatologia especifica, ou
para sinal (n=15), ou para sintoma (n=21), mas que permaneceram no numero total da

amostra final.



16

4.4 Coleta dos dados

As caracteristicas analisadas foram: idade, sexo, sinais e sintomas relacionados a
patologia de base, consanguinidade, ocorréncia de casos na familia, e regido geografica do
Brasil onde se encontra a instituicdo hospitalar de referéncia para o paciente.

Os dados foram coletados na instituicdo hospitalar de origem, conforme instrumento
elaborado pela professora responsavel pelo projeto de extensdo (ANEXO B) e encaminhados
ao Laboratério. A partir do banco de dados com as informagdes coletadas, dados para o

presente estudo foram tabulados.

4.5 Analise dos dados

Foi utilizado o pacote estatistico Statistical Package for the Social Sciences (SPSS)
versdo 18.0 para tabulagdo dos dados. Os resultados foram expressos como média, desvio
padrdo da média e frequéncia relativa.

O raciocinio clinico e o julgamento diagnostico para inferir os diagnosticos de
enfermagem a partir de sinais e sintomas identificados aconteceram mediante experiéncia

clinica dos pesquisadores, como, também, no conhecimento da linguagem padronizada da

NANDA-I (2015).

4.6 Aspectos éticos

A aprovagio do estudo pelo Comité de Etica em Pesquisa da instituicdo envolvida,
esta conforme parecer consubstanciado, sob o numero: 1.388.380. (ANEXO C)

Deste modo, foram assegurados todos os preceitos éticos e legais conforme Resolugéo
466/12 do Conselho Nacional de Satde, que regulamenta pesquisas envolvendo seres
humanos (BRASIL, 2012).

Os dados coletados serdo armazenados por cinco anos pelo coordenador do estudo,
sendo destruidos apds esse periodo. Os resultados finais serdo divulgados em publicacdes e
eventos cientificos. A utilizacdo dos dados do presente estudo foi mediante a assinatura do
“Termo de Compromisso para Utilizacdo dos Dados” (ANEXO D) pela professora

responsavel do projeto de extensdo e pesquisadores do presente estudo. Além disso, o uso
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dos dados coletados foi permitido pela pesquisadora responsavel por meio de uma carta de

autorizagao (ANEXO E).
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SINAIS E SINTOMAS NA DOENCA DE GAUCHER: INFERENCIA DE DIAGNOSTICOS
DE ENFERMAGEM PRIORITARIOS

RESUMO

Objetivo: identificar os sinais e sintomas de pacientes com Doenca de Gaucher, inferindo os
possiveis diagnosticos de enfermagem prioritarios. Método: estudo transversal, desenvolvido em
laboratério especializado, entre 2013-2015. A amostra (n=91) foi constituida dos registros de
pacientes com diagnostico genético para Doenca de Gaucher. O estudo respeitou normas de
pesquisa. Resultados: foram prevalentes o sexo feminino (57,1%), faixa etaria ao diagndstico entre
zero e 10 anos e proveniéncia da regido sudeste do Brasil. Alteracdes hematologicas, dor dssea,
hepatomegalia, esplenomegalia, cansago foram os sinais e sintomas mais recorrentes. Os
diagnosticos inferidos para a populacdo estudada foram: Risco de sangramento, Fadiga, Dor cronica
e Dor aguda, Mobilidade fisica prejudicada, Nutri¢do desequilibrada: menos do que as necessidades
corporais e Risco de Desenvolvimento atrasado. Conclusao: o estabelecimento dos Diagnosticos de
Enfermagem prioritarios a partir dos sinais e sintomas possibilita alcancar resultados esperados a

cada individuo no contexto do cuidado.

Descritores: Doenca de Gaucher; Sinais e sintomas; Diagnostico de enfermagem.

INTRODUCAO

A Doenca de Gaucher é um erro inato do metabolismo do grupo das doencgas lisossémicas
de depdsito, sendo a mais frequente do referido grupo, com prevaléncia de cerca de 1:70.000
nascidos vivos. E de heranga autossdmica recessiva, causada por deficiéncia da enzima beta-
glicosidase acida, o que ocasiona o acumulo de glucosilceramida, um glucocerebrosidio, em
macrofagos teciduais, comprometendo baco, figado, medula 6ssea, sistema nervoso central, pulmao
e ganglios linfaticos, podendo contribuir para pancitopenia ¢ massiva hepatoesplenomegalia’*?.

Os pacientes podem ter um longo curso assintomatico, com poucos sinais da doenga até a
idade adulta, ou manifestar sintomas clinicos ja nos primeiros anos de vida, o que acontece com
uma maior frequéncia(l). As manifestagdes clinicas ou fenotipicas da Doenga de Gaucher vao

depender do grau de deficiéncia da beta-glicosidase acida e do acumulo dos glicolipidios, que, por

serem variaveis, irdo diferenciar os tipos clinicos da doenca: tipo 1, tipo 2 e tipo 3. Dentre os trés
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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 populagdo acometida®.

Apesar da Doenca de Gaucher ser uma condi¢do ndo muito frequente na populacdo em
geral, sua importdncia maior reside na capacidade de apresentar um quadro clinico muito
semelhante ao de doencgas de elevada prevaléncia, o que dificulta, consideravelmente, o diagndstico
definitivo. A necessidade de um diagnostico clinico, precoce e especifico, além de
acompanhamento multidisciplinar, pode levar a uma 6tima resolugéo clinica® ),

As informacoes sobre a Doenca de Gaucher no meio académico e clinico, bem como na
pratica da enfermagem, sdo pouco divulgadas. Deste modo, ¢ relevante a caracterizagdo dos sinais e
sintomas da doenca para o auxilio de um diagnostico clinco e de enfermagem precoces que
favorecam um planejamento do cuidado da populagdo acometida.

O conjunto de sinais e sintomas identificados a partir da avaliagdo clinica se constitui nas
caracteristicas definidoras que guiam a geracao de hipoteses diagnosticas e auxiliam para eleger um

determinado Diagnostico de Enfermagem prioritario. Para a NANDA-1*?

, 0 Diagnostico de
Enfermagem ¢ definido como o julgamento clinico sobre uma resposta humana a condi¢des de
saude/procesos de vida, ou a uma vulnerabilidade para essa resposta, por um individuo, familia,
grupo ou comunidade.

Deste modo, a base para a elaboracdo de um Diagnostico de Enfermagem é uma coleta de
dados ampla e focalizada nas necessidades (ou problemas) do individuo. A etapa do diagnostico
esta inserida no Processo de Enfermagem, o qual possui cinco etapas que subsidiam e auxiliam a
compreensdo do enfermeiro nas situagdes observadas, na realizagdo de julgamentos e nas execucoes
em agdes necessarias, 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 caracteristicas definidoras e por
conseguinte aos fatores relacionados, ¢ possivel identificar os Diagnosticos de Enfermagem que
venham subsidiar cuidados mais individualizado aos pacientes com Doenga de Gaucher.

Nessa perspectiva, este estudo tem como objetivo identificar os sinais e sintomas de
pacientes com Doenca de Gaucher, visando inferir os possiveis Diagndsticos de Enfermagem

prioritarios para estes pacientes.

METODO
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Trata-se de um estudo transversal, realizado no Laboratorio de Erros Inatos do Metabolismo
— Doencas Lisossomicas de Deposito do Departamento de Bioquimica do Instituto de Ciéncias
Basicas da Saude da Universidade Federal do Rio Grande do Sul (UFRGS).

A populagdo do estudo constituiu-se dos registros de 150 pacientes com suspeita de Doenga
de Gaucher, cadastrados em um banco de dados entre janeiro de 2013 e dezembro de 2015. Tais
pacientes sdo oriundos de diferentes regides geograficas do Brasil e seus dados, referentes a Doenga
de Gaucher, foram enviados de uma instituicdo hospitalar de referéncia para o paciente ao
Laboratorio de Erros Inatos do Metabolismo com o intuito de estudo especializado.

Todo o paciente com confirma¢do do diagnoéstico de Doenga de Gaucher foi incluido no
estudo. Portanto, do total da amostra, houve uma perda de 59 pacientes por ndo terem diagnostico
confirmado. Para tanto, a amostra foi composta dos registros de 91 pacientes com confirmagao
genética para a Doenga de Gaucher, ap6s exames laboratoriais e avaliacdo clinica.

As caracteristicas analisadas foram: idade, sexo, sinais e sintomas relacionados a patologia
de base, consanguinidade, ocorréncia de casos na familia, e regido geografica do Brasil onde se
encontra a institui¢do hospitalar de referéncia para o paciente.

Foi utilizado o pacote estatistico Statistical Package for the Social Sciences (SPSS) versao
18.0 para tabulag¢do dos dados. Os resultados foram expressos como média, desvio padrdo da média
e frequéncia relativa.

O raciocinio clinico e o julgamento diagndstico para inferir os Diagnodsticos de Enfermagem
a partir de sinais e sintomas identificados aconteceram mediante experiéncia clinica dos
pesquisadores, como, também, no conhecimento da linguagem padronizada da NANDA-I®.

Foram assegurados todos os preceitos éticos e legais de pesquisa, conforme Resolugdo
466/12 do Conselho Nacional de Satade®. Além disso, a realizagdo do estudo foi mediante a
autorizacdo da pesquisadora responsavel pelo laboratdrio supracitado. O estudo foi aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa da institui¢do envolvida, conforme parecer consubstanciado, sob o

namero: 1.388.380.

RESULTADOS

A amostra foi composta por registros de 91 pacientes com Doenca de Gaucher, entretanto,
haviam registros em que ndo constava sintomatologia especifica, ou seja, auséncia de descri¢do de
sinal (n=15) e sintoma (n=21).

Do total da amostra, houve predominio do sexo feminino (57,1%); idade ao diagndstico

entre zero e 10 anos de idade (26,37%); provenientes da regido sudeste (41,7%); e referenciados de



25

zonas urbanas (71,4%). Idade de 26 (DP=18,4) anos correspondeu a insercdo dos pacientes no
banco de dados.

Dados demograficos da amostra estdo descritos na tabela 1.

Tabela 1. Caracterizagdo demografica de pacientes com Doenga de Gaucher. Porto Alegre. Brasil -

2013-2015.

n (91) %
Sexo
Feminino 52 57,1
Masculino 39 42,9
Faixa etaria (anos)
0H 10 24 26,4
11H 20 19 20,9
21 H 30 16 17,6
31H 40 12 13,2
41 H 50 06 6,6
51H 60 11 12,0
61 H70 03 3,3
Regido demografica (Brasil)
Sudeste 38 41,7
Nordeste 31 34,1
Sul 08 8,8
Centro Oeste 08 8,8
Norte 06 6,6
Localizacao da instituigao
hospitalar (zona)
Urbana 65 71,4
Rural 26 28.6

n= amostra; % = frequéncia relativa.
Fonte: Laboratorio de Erros Inatos do Metabolismo — Doengas Lisossomicas de Deposito do Departamento de
Bioquimica do Instituto de Ciéncias Basicas da Saide da UFRGS.

Considerando ser a Doenca de Gaucher de origem genética, foi confirmado o diagndstico na
mesma linha de sucessdo hereditaria em 15,4% dos casos e em 13,2% por triagem familiar. Ainda,
foram encontrados 2 (2,2%) casos com histdria de consanguinidade entre os pais.

Quanto ao perfil clinico dos pacientes, os principais sinais identificados foram:
esplenomegalia, alteragdes hematologicas - anemia e plaquetopenia, hepatomegalia e dor Ossea.

Ressalta-se que a maioria dos pacientes apresentou, pelo menos, um sinal clinico (45,1%), seguido
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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
apresentaram 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 o0ssos e
articulacoes, falta de apetite e desconforto abdominal.

Dados referentes aos principais sinais e sintomas registrados estdo descritos na tabela 2.

Tabela 2. Principais sinais e sintomas de pacientes com Doenca de Gaucher. Porto Alegre. 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 articula¢des 24 26,4
Falta de apetite 22 242
Desconforto abdominal 21 23,1
Dor abdominal 15 16,5
Dificuldade em movimentos 14 15,4
Sangramento mais ativo em lesdo tissular 7 7,7

Fonte: Laboratorio de Erros Inatos do Metabolismo — Doengas Lisossdmicas de Deposito do Departamento de
Bioquimica do Instituto de Ciéncias Basicas da Saude da UFRGS.

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

A partir da identificacdo dos sinais e sintomas e do levantamento das caracteristicas
definidoras, foi possivel corresponder tais carcateristicas aos fatores relacionados e, assim, listar os
os Diagnosticos de Enfermagem prioritarios para a populacdo estudada: Dor cronica, Dor aguda,

Fadiga, Risco de sangramento, Mobilidade fisica prejudicada, Nutri¢do desequilibrada: menos do
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que as necessidades corporais e Risco de desenvolvimento atrasado. Dados referentes aos

diagnosticos de enfermagem prioritarios estdo descritos no quadro 1.

Quadro 1. Relacdo dos sinais e sintomas, caracteristicas definidoras, fatores relacionados com os

Diagnosticos de Enfermagem prioritarios identificados. Porto Alegre, RS, 2016.

Sinais Sintomas Caracteristicas Fatores Diagnoéstico de
definidoras/ Fatores relacionados* Enfermagem
de Risco* (nimero)*
Dor 6ssea Dor em 0ssos € Alteragao da Dor crénica (00133)
articulagdes por capacidade de
mais de trés meses | continuar atividades Distarbio genético
prévias; Relato verbal
de dor.
Alteracdes sangramento mais Coagulopatias -
Hematologicas ativo em lesdo inerentes; Fungdo Risco de sangramento
(Anemia e tissular hepatica prejudicada; (00206
plaquetopenia) Perfis sanguineos
anormais.
- Cansaco Falta de energia; Anemia Fadiga (00093)
relato de cansago.
Hipertonia Dificuldade em Capacidade limitada Contraturas; Mobilidade fisica
movimento para desempenhar as Controle muscular prejudicada (00085)
habilidades motoras diminuido;

finas e grossas;
Instabilidade postural,
tempo de resposta
diminuido.

Desconforto; Dor;
Rigidez articular.

Varizes Esofagicas

Dor ¢ desconforto

Mudangas no apetite;

Dor aguda (00132)

abdominal Autorrelato de

Hepatomagalia caracteristicas da dor

usando instrumento

de dor padronizado

Colicas abdominais; Incapacidade Nutrigdo
Esplenomegalia Falta de apetite Dor abdominal; alimentar desequilibrada: menos

Saciedade insuficiente do que as
Emagrecimento imediatamente apos a necessidades

ingestdo de alimentos. corporais (000002)
Retardo Convulsdes Risco de
mental/Epilepsia Disturbio genético desenvolvimento

Nutri¢do inadequada

atrasado (00112)
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| | | | |
5)

*Fonte: NANDA International. Diagnosticos de Enfermagem da Nanda : definicdes e classificacao®.

DISCUSSAO

A Doenga de Gaucher ¢ herdada em um padrao autossémico recessivo € pode afetar ambos
os sexos, sem predilecdo 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 Doenga de Gaucher em parametros clinicos e laboratoriais
apos dois, cinco e dez anos, onde 61,5% da amostra eram do sexo feminino”. No mesmo sentido, o
Registro de Gaucher do [International Collaborative Gaucher Group (ICGG) — registro
multicéntrico com resultados demograficos e clinicos, criado em 1991, evidenciou que no Brasil, de
um total de 551 pacientes cadastrados ¢ acompanhados, 58% eram do sexo feminino, vindo de
acordo com dados mundias (53%)®. Dados referentes a predominancia do sexo feminino para a
Doenga de Gaucher podem ser atribuidos ao fato das mulheres serem mais interessadas nas questoes
relacionadas a saude, onde estas realizam consultas regulares o que favorece a possibilidade de um
diagnostico clinico.

Quanto a idade, o presente estudo mostra que o maior nimero de pacientes diagnosticados
com Doenga de Gaucher encontra-se na faixa etaria entre zero e 10 anos de idade, apesar da média
da idade ser de 26 (DP=18,4) anos. A confirmacdo do diagndstico em faixas etdrias mais precoces
esta de acordo com dados encontrados em estudo que descreveu as caracteristicas clinicas e
laboratoriais de criangas com Doenca de Gaucher que tiveram sua sintomatologia exacerbada com
evolucdo para terapia de reposigao enzimatica®. Valores proximos também sdo 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"”. Deste modo, o diagnéstico estabelecido no inicio da infincia pode ser
suscitado pela maior gravidade da doenca, onde os sinais e sintomas encontram-se acentuados, ou
pelo acompanhamento regular em consulta com o pediatra. Independente das condi¢des de como foi
estabelecido o diagnostico, 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 Doenga de Gaucher, com base na
auséncia (tipo 1) ou presenca e gravidade do comprometimento neurologico (tipos 2 € 3). O tipo 1 ¢
a forma mais frequente.

De acordo com o ICGG"?, existiam aproximadamente 5.000 individuos com diagndstico de

Doenca de Gaucher Tipo 1 no mundo. Destes, aproximadamente 500 pacientes encontram-se no
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Brasil, considerado como o terceiro pais com maior niimero de pacientes identificados, depois de
Estados Unidos (45%) e Israel (17%). Em novembro de 2010, o nimero de pacientes cadastrados
no ICGG chegava a 5.914, dos quais 561 encontravam-se no Brasil'". Atualmente, com o aumento
da densidade demografica da populagdo brasielira, o diagnostico de Doenga de Gaucher pode passar
da faixa de 1.000 casos.

A populagdo brasileira esta distribuida irregularmente, com grandes concentragdes nos
centros urbanos. A maioria de casos identificados neste estudo sdo provenientes do sudeste do
Brasil, onde a populacdo ¢ mais numerosa, além de possuirem centros de referéncia especializados
para o estabelecimento do diagndstico clinico. Conforme relato de Pires e Sobreira (2003), se
considerarmos a densidade populacional do Brasil e a distribui¢do regional da Doenca de Gaucher,
nota-se a existéncia de uma relacdo entre estes dois parémetros(lz). A Associa¢ao Nacional de
Pacientes com Doenga de Gaucher informou que, em maio de 2011, havia um predominio de
pacientes na Regido Sudeste (57% dos pacientes), com prevaléncia de pacientes em Sao Paulo,
seguido por Minas Gerais e Rio de Janeiro"”. Os mesmos dados foram evidenciados no presente
estudo, onde a regido sudeste e o estado de Sdo Paulo tiveram os maiores percentuais de
confirmagdo do diagndstico bioquimico.

O diagnoéstico de uma pessoa afetada leva a necessidade da avaliagdo da familia. A
principio, essa avaliagdo envolve testes moleculares e enzimaticos dos pais e de outras pessoas em
risco de serem portadoras ou afetadas. Como os pacientes com Doenca de Gaucher tipo 1 podem ser
assintomaticos ou sintomaticos ainda nao diagnosticados, ¢ importante orientar as familias de que o
teste pode revelar outras pessoas afetadas e ndo apenas portadoras. Isso pode ser vantajoso em
pacientes sintomaticos ainda ndo diagnosticados, pois se beneficiariam com diagnoéstico correto e,
talvez com o tratamento''?. No presente estudo, os pacientes foram diagnosticados com a Doenga
de Gaucher por triagem familiar (13,2%) e ocorréncias de casos na familia (15,4%).

Quanto a historia de consaguinidade, em um estudo que teve como objetivo identificar
caracteristicas clinicas e laboratoriais de criancas com Doenca de Gaucher, a histéria de
consaguinidade esteve presente em 93,3%%. Na presente amostra, para 2,5% dos pacientes foi
identificado consaguinidade 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 manifestagdes clinicas podem ocorrer desde a infancia até tardiamente na vida
adulta. Dentre os sinais apresentados pelos pacientes do tipo 1, destacam-se esplenomegalia e

(15)

hepatomegalia como as caracteristicas clinicas mais comuns observadas Em um estudo

supracitado(z) todos os pacientes apresentaram esplenomegalia, enquanto hepatomegalia foi
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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 variou entre zero e 65
anos, com consequente quadro clinico para varizes esofagicas (5,5%).

O comprometimeto 6sseo € responsavel por grande parte da morbidade apresentada pelos
pacientes com Doenga de Gaucher. Dores dsseas e nas articulagdes, muitas vezes associadas a crise
de dor, podem ser debilitantes e cronicas. Achados radiograficos apontam certo grau de infiltragdo e
substitui¢do da medula 6ssea pelas células de Gaucher, resultando em perda do trabeculado dsseo e
diminui¢do da densidade, mais comuns na epifise e metafise dos ossos longos(l6). Um estudo
realizado no ano de 2012, cujo um dos objetivos foi evidenciar a Doenga de Gaucher, a fim de
melhorar o atendimento e a qualidade de vida dos pacientes, mostrou que em 80% da amostra havia
confirmacao de doenga 6ssea em exame radiografico e histérico de dor ossea’”. Além disso, em
estudo®? referido anteriormente, cerca de 50% dos pacientes apresentaram dor Ossea.
Aproximadamente, um terco dos pacientes da amostra atual apresentou dor 6ssea como sinal e dor
em o0ssos e articulacdes como sintoma, sendo que 15,4% ainda referiram dificuldade ao movimento.

As alteracdes hematologicas ocorrem em consequéncia do sequestro e hiperatividade
esplénica e da infiltracdo medular por células de Gaucher. Os achados mais frequentes sdo

(18)

trombocitopenia e anemia" ~, o que confere com os nossos achados, que resultaram em 39,6% dos

pacientes com anemia e trombocitopenia. Esses dados também sdo compardveis com os

encontrados no ICGG®

, no qual a frequéncia das alteracdes hematologicas alcanca até¢ 2/3 dos
pacientes. Em adi¢do a uma contagem baixa de plaquetas, tem sido descrita, também, uma
deficiéncia no fator de coagulagdo, que pode contribuir na tendéncia ao sangramento''?. Pacientes
com Doenca de Gaucher, além de retratarem transtornos hematologicos, manifestacdes Osseas e
viscerais, podem apresentar fadiga cronica em consequéncia dos transtornos hematologicos"”.
Achados do presente estudo assemelham-se aos encontrados previamente, onde cerca de 26,4% da
amostra referiram cansaco e/ou falta de energia e 7,7% apresentaram sangramento mais ativo em
lesdo tissular.

O tipo 2 (forma neuropatica aguda) afeta lactentes com 4-5 meses de idade, comprometendo
cérebro, baco, figado e pulmdes. O quadro neurologico ¢ grave, com multiplas convulsoes,
hipertonia, apneia e progressivo retardo mental. A evolucdo ¢ rapida, com morte nos primeiros dois
anos de vida, em geral por comprometimento pulmonar®*'®.

Pacientes com o tipo 3 (forma neuropdtica cronica) sdo em sua maioria criangas €
adolescentes, com comprometimento do cérebro, bago, figado e ossos. As manifestagdes clinicas

incluem retardo do crescimento, hiperesplenismo e alteracdes esqueléticas. A evolucdo do quadro
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neuroldgico ¢ variavel, mas menos grave que o do tipo 2. A sobrevida ocorre até a segunda ou
terceira década de vida®*'®.

Considerando a amostra estudada, os sinais e sintomas de maior prevléncia 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 constituiem os indicios, ou seja, as
caracteristicas definidoras, e as evidéncias clinicas do paciente especificamente com Doenca de
Gaucher. Desse modo, utilizando-se do julgamento clinico pode-se identificar com maior acuracia
os possiveis Diagnosticos de Enfermagem para a amostra estudada.

Das caracteristicas definidoras descritas na NANDA-I®, foram identificadas nos pacientes:
relato verbal de dor e alteracdo da capacidade de continuar atividades prévias, sendo que ambas
constam como fator relacionado a Distirbio genético. Estas constatagdes conferem com o

mencionado®"***)

sobre a morbidade elevada nos pacientes com Doenga de Gaucher, na existéncia
de uma concomitancia frequente de dor com limitagdes de mobilidade e realizagdo de atividades.
Estas caracteristicas definidoras, quando juntas, geram impacto extremamente negativo na
qualidade de vida dos pacientes. Portanto, o Diagnostico de Enfermagem prioritario identificado
para as estas caracteristicas definidoras e fator relacionado foi Dor Cronica, definido como

Experiéncia sensorial e emocional desagradavel associada a lesdo 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 antecipado ou
previsivel e com uma duragio maior que trés meses [*); p.429].

As manifestacOes dsseas nos pacientes afetados sao ocasionadas por varios fatores e podem
incluir infiltragdo de medula dssea, graves crises osseas, dor cronica intermitente nos 0ssos,
osteopenia, osteoporose e fraturas patologicas de ossos longos e vértebras. No estudo atual foi
identificado como prioritario o Diagnoéstico de Enfermagem Mobilidade Fisica Prejudicada, que
contempla dois sinais observados: hipertonia e dor 6ssea, sendo definido como “Limitagcdo do
movimento fisico independente e voluntario do corpo ou de uma ou mais extremidades™[*; p.208]

O Diagnostico de Enfermagem Mobilidade Fisica Prejudicada foi substanciado com as
seguintes caracteristicas definidoras: capacidade limitada para desempenhar habilidades motoras
finas e grossas, instabilidade postural, tempo de resposta diminuido, todos relacionados com forga
muscular diminuida, controle muscular diminuido, resisténcia diminuida, contraturas, desconforto,
dor e rigidez articular.

O sintoma cansago predominou em 24% da amostra estudada. Cansago ¢ uma caracteristica

definidora para o Diagnoéstico de Enfermagem Fadiga, conceituado como “Sensagdo opressiva e
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prolongada de exaustdo e capacidade diminuida para realizar trabalho fisico e mental no nivel
habitual”[”); p.213]. Pacientes com Doenca de Gaucher podem sofrer de fadiga cronica, o que
provoca incapacidade funcional e afeta negativamente sua qualidade de vida; manifestacdes da
doenga, tais como anemia e dor 6ssea, podem causar ou contribuir para a fadiga®?.

Em um estudo realizado com 218 pacientes com Doenga de Gaucher, cinco sintomas foram
relacionados com hepatoesplenomegalia: dor abdominal, saciedade preococe, desconforto
abdominal e coélica aguda no quadrante superior(zs). Estes dados assemelham-se com o presente
estudo, onde foram identidicados nos pacientes com hepatoesplenomegalia, as seguintes
caracteristicas definidoras: mudancas no apetite, relato verbal de dor, colicas abdominais, dor
abdominal e saciedade imediatamente apoés ingestdo, todos referentes ao fator relacionado
incapacidade de digerir os alimentos. Tais caracteristicas definidoras e fator relacionado
possibilitaram priorizar os Diagnosticos de Enfermagem Dor Aguda e Nutricdo desequilibrada:
menos do que as necessidades corporais. Para o Diagnostico de Enfermagem Dor Aguda, consta
como definicdo “Experiéncia sensorial e emocional desagradavel associada a lesdo tissular real ou
potencial, ou descrita em termos de tal les@o; inicio subito ou lento, de intensidade leve a intensa,
com término antecipado ou previsivel”[(s); p.427]. E para o Diagnostico de Enfermagem Nutrigdo
desequilibrada: menos do que as necessidades corporais, encontramos como definigdo “Ingestdo
insuficiente de nutrientes para satisfazer as necessidades metabolicas[*; p.157].

Para os Diagnosticos de Risco ndo se consideram sinais e sintomas, € sim fatores de risco.
Portanto, os possiveis Diagnostico de Enfermagem referente as alteracdes hematologicas ¢ Risco de
Sangramento, definido como “Vulnerabilidade a reducdo no volume de sangue que pode
comprometer a satde”[™; p-392]. Este diagnoéstico prioritario apresenta como fatores de risco as
coagulopatias inerentes e fun¢do hepatica prejudicada, evidenciado no presente estudo pela anemia,
plaquetopenia e hepatomegalia.

Para os sinais retardo mental e epilepsia estabeleceu-se como prioritario o Diagndstico de
Enfermagem Risco de Desenvolvimento Atrasado, definido por “vulnerabilidades a atraso de 25%
ou mais em uma ou mais areas de comportamento social ou autorregulador, ou em habilidades
cognitivas, de linguagem e motoras grossas ou finas, que pode comprometer a satde”[); p-440].
Este Diagnostico apresenta como fatores de risco: convulsdes e disturbios genéticos.

Os Diagnosticos de Enfermagem supracitados estdo de acordo com as caracteristicas
definidoras ¢ fatores relacionados selecionados a partir das queixas clinicas dos pacientes com

Doenga de Gaucher, o que nos confere um julgamento clinico fidedigno na escolha das intervengoes

e acdes de enfermagem que qualificam o cuidado.
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CONCLUSOES

Os Diagnosticos de Enfermagem Fadiga, Risco de sangramento, Dor cronica, Dor aguda,
Mobilidade fisica prejudicada, Nutricdo desequilibrada: menos dos que as necessidades corporais e
Risco de desenvolvimento atrasado foram inferidos a partir dos sinais e sintomas identificados nesta
amostra, o que refor¢a a escolha desses Diagndsticos de Enfermagem como prioritarios na
assisténcia de pacientes com Doenca de Gaucher do estudo. Entretanto, como a amostra estudada
apresenta sintomatologia semelhante ao descrito na literatura, os resultados encontrados podem ser
extrapolados para outros cenarios.

O estabelecimento dos Diagnodsticos de Enfermagem prioritdrios a partir dos sinais e

sintomas possibilita alcancar resultados esperados a cada individuo no contexto do cuidado.

REFERENCIAS

1.Weinreb NJ, Kaplan P. The history and accomplishments of the ICGG Gaucher registry. Am J
Hematol. 2015;90 Suppl 1:S2-5.

2.Thejeal RF, Kadhum AJ. Gaucher disease in Iraqi children (Clinical, diagnostic & therapeutic
aspects). Pak J Med Sci. 2016;32(2):319-23.

3.Ferreira CS, Silva LRd, Araijo MBJ, Tanntis RK, Aoqui WL. Gaucher Disease: an
underdiagnosed disorder Doenga de Gaucher: uma desordem subdiagnosticada. Revista Paulista de
Pediatria. 2011;29(1):122-5.

4. Matos FGOA, Cruz DALM. Construcao de instrumento para avaliar a acuracia diagnodstica. Rev
Esc Enferm USP. 2009;43;1088-97.

5.NANDA International. Diagnosticos de Enfermagem da Nanda: defini¢des e classificacdo 2015-
2017. 10 ed. Porto Alegre: Artmed; 2015.

6.Ministério da Saude (BR), Conselho Nacional de Saude. Resolucao 466, de 12
de dezembro de 2012: diretrizes e normas regulamentadoras de pesquisa
em seres humanos. Brasilia (DF); 2012.

7.Souza AM, Muniz TP, Brito RM. Study of enzyme replacement therapy for Gaucher Disease:
comparative analysis of clinical and laboratory parameters at diagnosis and after two, five and ten
years of treatment. Rev Bras Hematol Hemoter. 2014;36(5):345-50.

8. ICGG. Relatorio Anual de 2010. Sao Paulo: Gaucher Registry-Brasil; 2010.

9.Lopez G, Kim J, Wiggs E, Cintron D, Groden C, Tayebi N, et al. Clinical course and prognosis in
patients with Gaucher disease and parkinsonism. Neurol Genet. 2016;2(2):e57.



34

10.ICGG. Relatorio Anual de 2007. Sao Paulo: Gaucher Registry-Brasil; 2007.
11.ICGG. Relatorio Anual de 2011. Sdo Paulo: Gaucher Registry-Brasil; 2011.

12.Michelin K, Wajner A, de Souza FT, de Mello AS, Burin MG, Pereira ML, et al. Application of
a comprehensive protocol for the identification of Gaucher disease in Brazil. Am J Med Genet A.
2005;136(1):58-62.

13. Chaves RG.Rastreamento populacional para Doenca de Gaucher em Tabuleiro do Norte — Ceara
— Brasil [dissertagdo].Natal(RN): Universidade Federal do Rio Grande do Norte; 2011.

14.Levy-Lahad E, Zimran A. Gaucher's disease: genetic counselling and population screening.
Baillieres Clin Haematol. 1997;10(4):779-92.

15.01 SS, Nicolau DI, Dos Santos SK, da Silva MA, de Castro Viana GM, do Desterro Soares
Branddo Nascimento M. Gaucher disease in a family from Maranhdo. Rev Bras Hematol Hemoter.
2014;36(5):373-8.

16.Mendonga VF, Paula MTM, Fernandes C, Boasquevisque EM. Manifestagdes esqueléticas da
doenca de gaucher. Radiol Bras. 2001; 34( 3 ): 151-154.

17.Drelichman G, Linares A, Villalobos J, Cabello JF, Kerstenetzky M, Kohan RM, et al. [Gaucher
disease in Latin America. A report from the Gaucher Disease International Registry and the Latin
American Group for Gaucher Disease]. Medicina (B Aires). 2012;72(4):273-82.

18.Linari S, Castaman G. Hematological manifestations and complications of Gaucher disease.
Expert Rev Hematol. 2016;9(1):51-8.

19.Zion YC, Pappadopulos E, Wajnrajch M, Rosenbaum H. Rethinking fatigue in Gaucher disease.
Orphanet J Rare Dis. 2016;11(1):53.

20.Martins AM, Lobo CL, Sobreira EAP, Valadares ER, Porta G, Semionato Filho J, et al. Gaucher
disease treatment: a Brazilian consensus Tratamento da doenga de Gaucher: um consenso brasileiro.
Revista Brasileira de Hematologia e Hemoterapia. 2003;25(2):89-95.

21.Marcucci G, Zimran A, Bembi B, Kanis J, Reginster JY, Rizzoli R, et al. Gaucher disease and
bone manifestations. Calcif Tissue Int. 2014;95(6):477-94.

22.Grabowski GA, Petsko GA, Kolodny EH. The Online Metabolic and Molecular Bases of
Inherited Disease. 8"ed. New York: McGraw-Hill; 2006.

23.Futerman AH, Zimran A. Gaucher Disease. Taylor & Francis Group; Boca Raton, FL: 2007

24 Pastores GM, Barnett NL. Current and emerging therapies for the lysosomal storage disorders.
Expert Opin Emerg Drugs. 2005;10(4):891-902.

25.Gielchinsky Y, Elstein D, Hadas-Halpern I, Lahad A, Abrahamov A, Zimran A. Is there a
correlation between degree of splenomegaly, symptoms and hypersplenism? A study of 218 patients
with Gaucher disease. Br J Haematol. 1999;106(3):812-6.



35

ANEXO A

Aprovacdo da Comissdo de Extensdo em Ciéncias Basicas da Satde do Projeto “Doengas de

Deposito Lisossomico” —2013/2014.

$
UFRGS
PROREXT

Histérico da Agdo

Codigo da Agao: 23988
Titulo: DOENCAS DE DEPOSITO LISOSSOMICO - PROGRAMA 2013/2014
Coordenador(a): JANICE CARNEIRO COELHO

Orgao p avel: Depar de Bioqui
Data Entrada Destino 1 Situagéo
08/08/2013 Departamento de Bioquimica I|EM EDICAO

AUT-CHEFIA (S)* ver
08/08/2013 Departamento de Bioquimica = a5 (5)* ver
APRECIA AO ver
l 18/03/2014 Comissd@o de Extens@o em Ciéncias Bésicas G
dasaide observacdo

19/03/2014 Departamento de Bnoqulmlca EM EDICAO

03/04/2014 ggnsqxasjgg de Extensdo em Ciéncias Bésicas 2;::3:5:0 yer
[Fouzois |oeporiomento de boqumica____ emebicho
25/04/2014 ngrg;sggeo de Extensdo em Ciéncias Basicas %|APRECIAC§O ver parecer

Parecerista: MARCIA BOHRER MENTZ Data: 25/04/2014

A agdo é meritoria pois disponibiliza aos médicos o diagnostico e, ao mesmo tempo,
¢ estudada a frequencia das doencas de deposito lisossémico que sdo sub-
diagnosticadas em nosso meio, pela falta de laboratérios de bioquimica que realizem
estes exames. Trata-se de um re-oferecimento. Aprovada a proposta.

| IR *
25/04/2014 Instituto de Ciéncias Basicas da Saude HOM-DIRECAO (S)* ver
observacdo
- e e

I28/04/2014 Pro-Reitoria de Extensdo CADASTRO
28/04/2014 Departamento de Bioquimica EXECUCAO
14/01/2015 Departamento de Bioquimica QUT{_SEF»REL(S)' yer
bservacio
Comisséo de Extensdo em Ciéncias Basicas |[RELAT-APREC ver
da Satde observacdo
02/03/2015 Departamento de Bioquimica EXECUCAO
03/03/2015 Comisséo de Extensdo em Ciéncias Basicas |[RELAT-APREC ver
da Salide observacdo
=m::—_‘:___—-—___———-—__.—'—_‘1
11/03/20‘5 Departamento de Biogquimica EXECUCAO
17/03/2015 (Comissdo de Extensdo em Ciéncias Basicas ||RELAT-APREC ver
da Saude lobservacdo
m:—————__—_____—::
20/03/2015 Departamen 0 de Bioquimica XECUCAO

26/03/2015 dg?'::g: de Extensio em Ciéncias Basicas |[oe\ ar_aprec ver parecer
m
*
26/03/2015 Instituto de Ciéncias Basicas da Satde HOMESZ :EL (S) yer
m::l

02/04/2015 Pro Reitoria de Extensdo REGISTRO

* Autorizacdo/Homologagdo: (X) - Ndo autorizado. (S) - Autorizado. (N) - Ndo analisado.
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Aprovagdo da Comissdo de Extensdo em Ciéncias Basicas da Satde do Projeto “Doencas de

Deposito Lisossomico” — 2015.

$
UFRGS
PROREXT

Histérico da Agdo

Cédigo da Agao: 27771
Titulo: DOENCAS DE DEPOSITO LISOSSOMICO - PROGRAMA 2015
Coordenador(a): JANICE CARNEIRO COELHO

Orgdo Responsével: Depart to de Bioquimica
Data Entrada || Destino ” Situagdo
13/01/2015 |[Departamento de Bioquimica |[EM EDICAO
14/01/2015 |[Departamento de Bioguimica AUT-CHEFIA (S)*
15/01/2015 Comiss&o de Extensdo em Ciéncias Basicas ||APRECIACAO ver
da Sadde observacdo
[02/03/2015 | Departamento de Bioquimica __________||EM EDICAO
03/03/2015 Comissdo de Extensdo em Ciéncias Basicas ||APRECIACAO ver
da Saude observacao
03/03/2015 Departamento de Bioquimica EM EDICAQ
Comissdo de Extensdo em Ciéncias Bésicas % o "
03/03/2015 ‘da Saude APRECIACAOQ Ver parecer

Parecerista: MARCIA BOHRER MENTZ Data: 05/03/2015

As DDLs sdo doengas genéticas caracterizadas pela deficiéncia de enzimas
especificas que geram vérios problemas para os individuos podendo levar até a uma
morte prematura. Por isto, o diagndstico é muito importante, visto que hoje existe o
tratamento com a reposi¢do da enzima para 5 enfermidades abordadas nesta agéo
(Gaucher, Fabry, Pompe e MPS I e VI). As técnicas para o diagndstico sao
oferecidas, nesta agdo, a médicos do Brasil. Dessa forma, o laboratdrio receberd
material para determinagdo de pardmetros para diagndstico além de criar um banco
de dados capaz de auxiliar no diagndstico e monitoramento dos tratamentos e estimar
a frequencia destas doengas no Brasil. A a¢do ¢ meritéria e o parecer € pela
aprovagdo.

05/03/2015 Instituto de Ciéncias Basicas da Saude 'HOM_DIREE:AO (S)~yer
‘lobservacao
m

6/03/2015 Pro-Reitoria de Extensdo CADASTRO

06/03/2015 |[Departamento de Bioquimica IEXECUCAO

* Autorizagdo/Homologagdo: (X) - Ndo autorizado. (S) - Autorizado. (N) - Nao analisado.



ANEXO B

Instrumento da coleta de dados do projeto “Doencas de Depdsito Lisossomico”.

0013 Gv’
UFRGS

UNIVERSIDADE FEDERAL
DO RIO GRANDE DO SUL

LABORATORIO 25 - DLD DEPARTAMENTO DE BIOQUIMICA
Rua Ramiro Barcelos, 2600 (anexo) - CEP 90035-003 - Porto Alegre - RS
Fone (51) 3308 5546 / 3308 5549 - fax (51) 3308 5535 - e-mail: janice.coelho@ufrgs.br

PROGRAMA DE INVESTIGAGAO PARA
GAUCHER, NIEMANN-PICK, FABRY, MPS | e POMPE

FORMULARIO DE SOLICITAGAO DE EXAME

(preenchimento obrigatorio / letra legivel)

PACIENTE
Nome ou iniciais: Namero do pront. inst. origem:
Responsavel:
Data de Nascimento: / / Sexo:
MEDICO SOLICITANTE

Nome:
e Lo T P D N T BT ]

I [N 5 s 5 I Y O O 1 I

Instituicdo de Origem:
Telefone: Fax:
Endereco para correspondéncia:

Cidade: Estado CEP:
Celular: Data da solicitagéo: / /
Amostras enviadas Solicito diagnéstico enzimatico para:
( )urina ( )plasma ( )sangue heparinizado ( )Fabry ( )Pompe ( )MPS1
( )sangue com EDTA ( ) bidpsia de pele () Gaucher ( ) Niemann-Pick do tipo B
() papel filtro ( ) outra amostra () Outra situagéo
INDICAGAO CLINICA
PACIENTE |
Nome ou iniciais: Numero do pront. inst. origem:
Responsavel: e —
Data de Nascimento: / / ____Sexa:

Favor destacar para seu controle de resultado.
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ANEXO C

Aprovacio do estudo pelo Comité de Etica em Pesquisa da UFRGS.

UNIVERSIDADE FEDERAL DO
‘(? RIO GRANDE DO SUL / PRO- € Qgiavaforme
CEP REITORIA DE PESQUISA -

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: SINAIS E SINTOMAS NA DOENGA DE GAUCHER: INFERENCIA DE
DIAGNOSTICOS DE ENFERMAGEM PRIORITARIOS

Pesquisador: Marcia Koja Breigeiron

Area Tematica:

Versao: 1

CAAE: 52271115.7.0000.5347

Instituigdo Proponente: Escola de Enfermagem
Patrocinador Principal: Financiamento Proprio

DADOS DO PARECER

Namero do Parecer: 1.388.380

Recomendacoes:

Adequado.

Conclustes ou Pendéncias e Lista de Inadequacgoes:
Aprovado.

Consideragdes Finais a critério do CEP:

Aprovado.

PORTO ALEGRE, 14 de Janeiro de 2016

/]
/(R ‘i\ CA ( Al ' 7fl
/ As maao po’/

/ MARIA DA GRAGA CORSO DA MOTTA
(Coordenador)




ANEXO D

Termo de Responsabiligﬂade para Uso de Dados de Pesquisa

Titulo do Projeto

SINAIS E SINTOMAS NA DOENGA DE GAUCHER: INFERENCIA DE
DIAGNOSTICOS DE ENFERMAGEM PRIORITARIOS

Os pesquisadores do presente projeto se comprometem a preservar a
identidade das informacbes contidas no banco de dados e atender as
prerrogativas éticas, conforme a Resolugéo 466 de 2012 do Conselho Nacional
de Saude, no que tange a pesquisa com seres humanos. Concordam,
igualmente, que estas informacdes somente poderao ser divulgadas de forma
anodnima e no contexto do projeto de pesquisa aprovado.

Porto Alegre, .*  de et o de 2015.
Nome dos pesquisadores Assinaturas
Vel dag C Mgiowed VasLaod

B 7\}\0« WO Vod& BYCLF?.G\OY\ ﬂi KC/& & 3 ;



ANEXO E

Carta de autorizagdo do uso de dados

Eu, Janice Carneiro Coelho, autora do projeto de extenséo “Doencas de
Deposito Lisossdmico”, devidamente aprovado pela Comisséo de Extens&o em
Ciéncias Basicas da Saude, sob o nimero 23988 (2013/2014) e nimero 27771
(2015), autorizo Vitéria da Costa Moraes, CPF n° 853.492.750-20, nimero de
matricula 00218092, a utilizar informagdes do banco de dados do referido
projeto para o seu Trabalho de Conclusdo de Curso, no periodo de 2015/2 e
2016/1, sob minha orientagéo.

Porto Alegre, 229 _de Qcfuelne  de 2015.

ice Carneiro Coelko
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ANEXO F

Normas da Revista Brasileira de Enfermagem

A REBEn (Revista Brasileira de Enfermagem) é publicada na versdo impressa e eletronica.
Tem, como publico alvo, profissionais e estudantes de Enfermagem e da Saude. Recebe a
submissdao de manuscritos nos idiomas portugués, inglés e espanhol.

Em se tratando de pesquisa envolvendo seres humanos, e atendendo o disposto na Resolugao
CNS n° 466/2012, o(s) autor(es) deve(m) mencionar no manuscrito, a aprovagdo do projeto por
Comité de Etica reconhecido pela Comissdo Nacional de Etica em Pesquisa, do Conselho Nacional
de Saude (CONEP-CNS), ou por 6rgdo equivalente, quando tiver sido executada em outro pais. Do
mesmo modo, deve(m) mencionar no manuscrito os procedimentos adotados para obtencdo da
assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido pelos participantes da pesquisa.

Pesquisa — Estudo original e inédito, que contribui para agregar informagdo nova ou para
corroborar o conhecimento disponivel sobre objeto de investigacdo relacionado ao escopo da
Enfermagem e Saude. Estdo incluidos nesta categoria os ensaios clinicos randomizados. Deve
conter um maximo de quinze (15) paginas, incluindo resumos € no maximo 30 referéncias.

Os manuscritos de todas as categorias aceitos para submissdo & REBEn deverdo ser
preparados da seguinte forma: salvo em arquivo do Microsofi® Office Word, com configuracao
obrigatoria das paginas em papel A4 (210x297mm) e margens de 2 cm em todos os lados, fonte
Times New Roman tamanho 12, espagamento de 1,5 pt entre linhas, paragrafos com recuo de 1,25

cm.

e As paginas devem ser numeradas, consecutivamente, até as Referéncias.

e O uso de negrito deve se restringir ao titulo e subtitulos do manuscrito.

e O italico sera aplicado somente para destacar termos ou expressodes relevantes para o objeto
do estudo.

o Nas citagdes de autores, ipsis litteris, com até trés linhas, usar aspas e inseri-las na sequéncia
normal do texto; naquelas com mais de trés linhas, destaca-las em novo paragrafo, sem
aspas, fonte Times New Roman tamanho 11, espacamento simples entre linhas e recuo de 3
cm da margem esquerda. No caso de fala de depoentes ou sujeitos de pesquisa, o mesmo

procedimento dever ser adotado.
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As citagdes de autores no texto devem ser numeradas de forma consecutiva, na ordem em que
forem mencionadas pela primeira vez no texto. Devem ser utilizados numeros arabicos, entre

parénteses e sobrescritos, sem espago entre o nimero da citacdo e a palavra anterior, ¢ antecedendo

1. Quando se tratar de citacdes sequenciais,

, ~ . 1-5 .
0s numeros serao separados por um traco [Exemplo: cuidado’ );]; quando intercaladas, separados

(1,3.5) ]

a pontuagdo da frase ou paragrafo [Exemplo: cuidado

por virgula [Exemplo: cuidado

Nao devem ser usadas abreviaturas no titulo e subtitulos do manuscrito.

No texto, usar somente abreviacdes padronizadas. Na primeira citacdo, a abreviatura ¢
apresentada entre parénteses, € os termos a que corresponde devem precedé-la. As notas de rodapé
deverdo ser restritas a0 minimo indispensavel, ndo sendo aceitas notas de fim nos manuscritos.

As ilustragdes (tabelas, quadros e figuras, como fotografias, desenhos, graficos, etc.) serdo
numeradas, consecutivamente, com algarismos arabicos, na ordem em que forem inseridas no texto,
nao podendo ultrapassar o niumero de cinco.

Qualquer que seja o tipo de ilustracdo, sua identificacdo aparece na parte superior, precedida
da palavra designativa (desenho, esquema, fluxograma, fotografia, grafico, mapa, organograma,
planta, quadro, retrato, figura, imagem, entre outros), seguida do numero de ordem de sua
ocorréncia no texto, em algarismos arabicos, travessdo e do respectivo titulo (Ex.: Tabela 1 -
titulo). Apos a ilustracdo, na parte inferior, indicar a fonte consultada, legenda, notas e outras
informacdes necessarias a sua compreensdo, se houver (ver: ABNT NBR 14724 / 2011 -
Informagao e documentagao - Trabalhos académicos — Apresentacao).

As tabelas devem ser padronizadas conforme recomendacdes do Instituto Brasileiro de
Geografia e Estatistica - IBGE. Normas de apresentacdo tabular. 3.ed. Rio de Janeiro, 1993,

disponiveis em <http://biblioteca.ibge.gov.br/visualizacao/livros/1iv23907.pdf>.

O(s) autor(es) do manuscrito submetido 8 REBEn deve(m) providenciar a autorizagdo, por escrito,

para uso de ilustragdes extraidas de trabalhos previamente publicados.

Estrutura do texto

Artigos de Pesquisa e de Revisdo devem seguir a estrutura convencional: Introdugdo, Método,
Resultados, Discussdo e Conclusdes (pesquisas de abordagem quantitativa) ou Consideragdes
Finais (pesquisas de abordagem qualitativa) e Referéncias. Os manuscritos de outras categorias
podem seguir estrutura diferente. Independentemente da categoria, os manuscritos devem incluir:

a) Documento com pagina de identificacio (Tile page)

E um documento que deve conter, na ordem apresentada, os seguintes dados: titulo do artigo, nos
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trés idiomas (portugués, inglés e espanhol); nome do(s) autor(es), indicando, em nota de rodapé,
cargo e fun¢do ocupados, Instituicdo a que pertence(m) e a qual o trabalho deve ser atribuido, e
endereco eletronico para troca de correspondéncia.

b) Documento principal

O documento principal, sem identificacio dos autores, deve conter:

1) Titulo do artigo: no maximo de 14 palavras em portugués.

2) Resumo e os descritores: resumo limitado a 150 palavras. Deve ser escrito com clareza e
objetividade, o que, certamente, contribuira para o interesse do publico alvo na leitura do inteiro
teor do manuscrito. O resumo devera estar estruturado em Objetivo, Método, Resultados e
Conclusdao (ou Consideragdes Finais). Logo abaixo do resumo incluir, respectivamente, trés

descritores, trés palabras clave do DeCS <http://decs.bvs.br> e trés key words do MeSH

<http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mesh>;

Caso o manuscrito seja aprovado para publicacdo, o resumo em portugués devera ser traduzido para
a versdo em inglés (Abstract) e espanhol (Resumen). A estrutura em inglés deve ser: Objective,
Method, Results, Conclusion (ou Final Considerations). Em espanhol: Introduccion, Método,
Resultados e Conclusion (ou Consideraciones Finales).

3) Corpo do texto: Consiste no corpo do manuscrito, propriamente dito, além das referéncias;

4) Fomento e Agradecimentos: antes da lista de referéncias, é obrigatério citar fonte de fomento a
pesquisa (se houver). Opcionalmente, devem ser colocados agradecimentos as pessoas que
contribuiram para a realizacdo do estudo, mas ndo se constituem autores

5) Referéncias: o nimero de referéncias é limitado conforme a categoria do manuscrito. As
referéncias, apresentadas no final do trabalho, devem ser numeradas, consecutivamente, de acordo
com a ordem em que foram incluidas no texto; e elaboradas de acordo com o estilo Vancouver.
Exemplos de referéncias nesse estilo, elaborados e atualizados pela Biblioteca Nacional de
Medicina dos Estados Unidos (U.S. National Library of Medicine - NLM), podem ser obtidos na

URL <http://www.nlm.nih.gov/bsd/uniform requirements.html>. No minimo, 50% das referéncias

devem ser preferencialmente produgdes publicadas nos ultimos 5 anos e destas, 20% nos ultimos 2

anos.



