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RESUMO

A Doenga de Fabry (DF) ¢ causada pela deficiéncia ou atividade ausente da enzima a-
galactosidase A, uma enzima lisossomal cujo substrato € o globotriaosilceramida (Gb3 / GlI-
3). E uma doenca cronica, porém ainda leva outra classificacio importante: é uma doenca rara
ou orfa, isto porque atinge um nimero muito pequeno de pessoas em relacdo a populagcdo
geral. No contexto da hemodidlise a Doenca de Fabry poderd ser diagnosticada através da
busca familiar, sinais e sintomas e exames especificos nos portadores de Doenga Renal
Cronica (DRC). O presente trabalho tem como objetivo geral investigar a presenca de
aspectos da Doenca de Fabry correlaciondveis a Doenca Renal Cronica em pacientes
submetidos ao tratamento de hemodialise no Centro de Dialise do Vale do Assi-RN, e como
objetivos especificos: identificar os sinais de sintomas da Doenca de Fabry em pacientes
submetidos a Hemodidlise, avaliar o nivel de conhecimento dos pacientes em tratamento de
Hemodidlise acerca da Doenca de Fabry, discutir as possibilidades de acesso ao tratamento
especifico para Doenca de Fabry. Diante disso a pesquisa se caracteriza como exploratéria de
carater descritivo com abordagem quantitativa. O estudo foi realizado no Centro de Didlise do
Vale do Asst, tendo como populacdo alvo os pacientes que realizam Hemodidlise. A amostra
foi composta por 40 pacientes. Os critérios de inclusdo para realizacdo da pesquisa foram
pacientes entre 18 e 65 anos e em tratamento hemodialitico a mais de 1 ano e tenham funcao
cognitiva preservada. Como critérios de exclusao estao pacientes menores de 18 e maiores de
65 anos, com tempo de tratamento hemodialitico inferior a 1 ano e ou funcdo cognitiva
prejudicada. Dispde como processo de andlise de dados o programa Microsoft Excel. A
pesquisa atende os preceitos éticos da Resolu¢do do CNS n° 466/2012 e a resolucdo COFEN
n° 564/2017. O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa conforme protocolo de
n° 132/2019 e CAAE: 21995419.1.0000.5179. A pesquisa foi financiada com recursos
proprios da pesquisadora associada. Observou-se que 81% dos entrevistados nunca ouviram
falar da doenga, um total de 30% apresentou sinais e sintomas referidos da doencga, tais como:
dores nas maos, nos pés ou em ambos 0s membros, 15% relataram diagndstico de problemas
cardiacos e 2% dos participantes tem diagndstico confirmado da DF, porem ndo faz uso do
tratamento de reposi¢ao enzimadtica, devido a dificuldades de acesso ao tratamento especifico
para a referida doenca. A ausé€ncia de conhecimento do paciente sobre a doenca abre uma
discussdo associando a equipe multiprofissional e a educacdo continuada, afim de
proporcionar maior entendimento por parte dos pacientes.

Palavras-Chave: Doenca de Fabry, Doenca Renal Cronica, Enfermagem, Diagndstico e
Tratamento.



ABSTRACT

Fabry Disease (DF) is caused by deficiency or absent activity of the enzyme agalactosidase
A, a lysosomal enzyme whose substrate is globotriaosylceramide (Gb3 / GI3). It is a chronic
disease, but still has another important classification: it is a rare or orphan disease, because it
affects a very small number of people in relation to the general population. In the context of
hemodialysis, Fabry's disease can be diagnosed through family search, signs and symptoms
and specific tests in patients with chronic kidney disease (CKD). The present study aims to
investigate the presence of aspects of Fabry's disease correlated with chronic kidney disease
in patients undergoing hemodialysis treatment at the Dialysis Center of Assu-RN, and as
specific objectives: identify the signs and symptoms of Fabry's disease in patients undergoing
hemodialysis, assess the level of knowledge of patients undergoing hemodialysis treatment
about Fabry's disease, discuss the possibilities of access to specific treatment for Fabry's
disease. So, this research is characterized as exploratory descriptive character with
quantitative approach. The study was conducted at the Assu’s Valley Dialysis Center,
targeting patients undergoing hemodialysis. The sample consisted of 40 patients. Inclusion
criteria for the research were patients between 18 and 65 years old and on hemodialysis
treatment for more than 1 year and have preserved cognitive function. Exclusion criteria
include patients younger than 18 and over 65 years of age, with hemodialysis treatment time
less than 1 year and impaired cognitive function. It has as data analysis process the Microsoft
Excel program. One survey meets the ethical precepts of CNS Resolution No. 466/2012 and a
COFEN Resolution No. 564/2017. The project was approved by the Research Ethics
Committee according to protocol n° 466/2012 and CAAE: 21995419.1.0000.5179. The
research was funded with researcher’s resources. 81% of respondents have never heard about
the disease, 30% shows signs and symptoms of illness such as hand, foot or two limb pain,
15% related to health problems and 2% of participants have diagnosis confirmed in DF, not
using enzyme replacement treatment, due to access difficulties and specific treatment for
refered disease. The patient's lack of knowledge about the disease opens a discussion
involving a multiprofessional team and continuing education, in order to offer greater
understanding for the patients.

Keywords: Fabry's Disease, Chronic Kidney Disease, Nursing, Diagnosis and Treatment.



LISTA DE GRAFICOS

Grafico 1 — Distribuic@0 por seX0 dos entreVvistadoS. .......eevueerrveerriieeriieeriieeeeesieee e eesiieens 22
Grafico 2 — Distribuic@o por faixa etdria dos entrevistados. .......ceevveerruveerieieeriiieeiiee e 23
Grafico 3 — Distribui¢0 por estado CIVIl.......coovuiiiiiiiiiiiiieieie et 24
Grafico 4 — Distribuic@0 por local Onde MOTa.........cccveeeiiierriiiiniieiiie et 25
Grafico 5 — O conhecimento do paciente quanto a Doenca de Fabry.........ccccceevviveiiiiencnennne. 26
Grafico 6 — Dados referentes aos sinais e sintomas da Doenca de Fabry..........cccccocvvriennnen. 27
Grafico 7 — Pacientes com relatos de problemas cardiacos..........cceevvveevnieeriiieicciie e, 28

Grafico 8 — Dados referentes ao tempo de tratamento em Hemodidlise



LISTA DE SIGLAS

ABRAFF — Associa¢do Brasileira de Pacientes Portadores da Doenga de Fabry e seus
Familiares

ANVISA — Agéncia Nacional da Vigilancia Sanitdria
AV — Artério-venosa

AVC — Acidente Vascular Cerebral

CDA — Centro de Didlise do Vale do Asst
CVC — Catéter Venoso Central

DF — Doenga de Fabry

DP — Didlise Peritoneal

DRC — Doenca Renal Cronica

EMEA — European Medicines Agency
FAV — Fistula artério-venosa

FDA - Food and Drug Administration
Gb3 — Globotriaosilceramida

GL - Glicoesfingolipideos

GNC — Glomerulonefrite Cronica

IRC — Insuficiéncia Renal Cronica
KDOQI — Kidney Disease Outcome Quality Initiative
NKF — National Kidney Foundation”s
PAV — Prétese

PTFE — Politetrafluoretileno

TGF — Taxa de Filtracao Glomerular

TRE — Terapia de Reposicao Enzimatica

aGAL-A — alfa-agalsidase



SUMARIO

1. INTRODUGAO. ..ottt 5
1.1 Contextualizacdo e ProblematiZacao .......ccccevvvvnnerriccccsssssssnnssrnncccssssssssssssssssssssssssansens 5
1.2 HIPOLESE ceveriersneriecsssnniecsssnnsscssssassessssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssasssssssnans 6
2. OBJIETIVOS ...t ettt ettt e st e et e s eesabeeeeaae 7
2.1 ODJEtiVO GeIal..ceeeeeeeeeeeeeeeeeseeeessssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssss 7
3. REVISAODELITERATURA ..........c.cocooimiiiiieiieeeeeeeeeeeeeeeeee e 8
3.1 D0enca de FaDIY.....ciciiiiiiiivsnnnnniiicccssssssssnnsssiecsssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssns 8
3.1.1 EPIdemiolOgia c.eeeeeeeeecesiissssnnnnericccsssssssssnssssnecssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssses 8
3.1.2 Sinais e Sintomas da Doenca de Fabry .......cccooueeiiicccisnscsssnnnnnricccsssssssnnssssesccsssssnns 9
3.1.3 O acometimento renal ocasionado pela Doenca de Fabry ..........cccceevvcnvnnneniiccccscenes 10
3.1.4 TrataQmeENto .....eeeeeeeeeceesssssssnnssreecccsssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssses 11
3.2 Doenca Renal CromiCa.....ccoueeiecssssansecssssansesssssssssssssssssssssssasssssssssssssssssssssssssssssssssssassass 11
3.2.1 O estadiamento da Doenca Renal Cronica .......ccoceeieeessnniecsssnssecssssansesssssassssssssassans 12
3.3 HEMOUIALISE «coeevereriieisssanienssssaniesssssansessssassessssssssssssssssssssssssssssssssasssssssssssssssssssssssssnassass 13
3.3.1 Acessos vasculares para o tratamento de HemodialiSe ........ccceeeeerrnericsscaniecsscnannees 14
4. METODOLOGIA ..ottt et e et e et e e eiaee e saee e 18
4.1 TipPO A€ ESEUAO ceuueeeeriiiiieirsrrrnnrriiiccssssssssrnnnsressssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssanssssssssssssssns 18
4.2 LoCal da PeSQUISA «.cceeeererresssnnrreieccssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssassssssssssssssns 18
4.3 POPUlAcCA0 € AIMOSITA cccevvrurnrenrrriccssssssssrnnnseessssssssssssassssssssssssssssssssssssssssssssssassssssssssssssns 18
4.3 InStrumento de COLeta.........uuuueiiiiinneiiiiisneiiiiisnneiiiisnetiisssseticssssseecssssssessssssssesssssssssens 19
4.4 Procedimento de COLeta .........ueeeicueeiiiiiiuniiiiiiinneiiiinneiicsssnnneesssssnseecssssssessssssssssssssssenes 19
4.5 ANALISE A0S AAUOS ...ceuvererrnriisserisssunisssrnicssercssssnssssnssssssesssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssses 20
4.6 Aspectos FLLHCOS cvvvuverecrersesensesesssssssessssesssessssessssssssssssssesssssssesssssessssessssesssssssssssssassess 20
4.7 FINANCIAMIEIILO .......coooiiiiiiiiiiiiiiii ettt e et e e e et e e e e 21
5. RESULTADOS E DISCUSSOES .........coooooiiiiieeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee e 22
5.1 PERFIL SOCIOECONOMICO DOS PARTICIPANTES ENTREVISTADOS ....... 22
5.2 DADOS RELACIONADOS AO CONHECIMENTO DA DOENCA DE FABRY
NOS PARTICIPANTES ENTREVISTADOS ... 26
5.21 0 CONHECIMENTO DO PACIENTE SOBRE A DOENCA DE FABRY ........... 26
5.2.2 SINAIS E SINTOMAS RELACIONADOS A DOCENCA DE FABRY ................. 27
5.2.3 TEMPO DE TRATAMENTO HEMODIALITICO .........ccccocoovvoieeiieieeeeene. 29
5.2.4 AS POSSIBILIDADES DE ACESSO AO TRATAMENTO PARA A DOENCA DE
FABRY ..ottt et e et e et e et e e e bt e e e st e e e ttteetbeeenbeeeenaeeeenreeens 30
6. CONSIDERACOES FINAIS ........cooooiiiieiieeeeeeeeeeeeeeeee e 32
REFERENCIAS ...ttt 33
APENDICES ...ttt 37

ANEXO- PARECER DO COMITE DE ETICA EM PESQUISA .......o.oooooeeeeeeeeeeerene. 41



1. INTRODUCAO

1.1  Contextualizacdo e Problematizacao

A doenca de Anderson-Fabry, também chamada de Doenca de Fabry (DF) ou
angiokeratoma corporis diffusum universale, foi relatada de maneira independente e quase
simultanea pelos dermatologistas, William Anderson na Inglaterra e Johannes Fabry na
Alemanha, em 1898 (BADASCH, 2018).

A Doenga de Fabry € um erro inato do metabolismo dos glicoesfingolipideos (GL), em
especial de globotriasilceramida, decorrente da atividade deficiente da enzima alfa-
galactosidase A (a-Gal). Herdada de forma ligada ao cromossomo X, acomete principalmente
homens e apresenta uma prevaléncia estimada de 1:40000 homens (CORDEIRO et al., 2007).

A lesdo renal na Doenca de Fabry se deve, como nos demais 6rgdos, a deposicdo de
GL-3 nos lisossomos das células. Glomérulos, vasos e tibulos sao afetados. Essa deposi¢cao
ocorre em todos os tipos de células de que os rins se compdem: células endoteliais,
mesangiais, tubulares e podocitdrias. Particularmente, o acometimento do poddécito ¢é
responsavel por parte importante das manifestacdes clinico-laboratoriais porque promove
alteracdo da permeabilidade capilar favorecendo a proteintria que pode chegar a faixa
nefrética. Alteragdes tubulares. Como prejuizo na concentracdo urindria e acidose tubular
renal, também sio descritas. A evolu¢ao da doenga faz lembrar a nefropatia diabética com
inicio de alteracdo da permeabilidade capilar, albumintria e, posteriormente, proteindria
nefrética. A progressdo para Doenca Renal Cronica € invaridvel quando nio hd tratamento
adequado, havendo necessidade de terapia renal substitutiva ao redor da quarta ou quinta
década de vida (SILVA, 2019).

A incidéncia estimada da Doenca de Fabry de acordo com um relatdrio australiano é
de um caso em 117.000 nascidos vivos; 0 que a torna uma doenga rara e, muitas vezes,
negligenciada. O pequeno nimero de casos no mundo, aliado a dificuldade na elaboracao de
um tratamento efetivo, sdo fatores limitantes para o aumento das pesquisas em busca de um
tratamento especifico ou mesmo de uma eventual cura para essa enfermidade. Muitos
pacientes com a Doenca de Fabry sdo diagnosticados incorretamente e podem ter consultados
diferentes especialistas antes da obtencdo de um diagndstico preciso. Em ambos os sexos,
cerca de 12 anos decorrem entre o inicio dos sintomas e o estabelecimento do diagndstico. Na

auséncia de tratamento, a expectativa de vida geralmente € reduzida em 20 anos nas pessoas



do sexo masculino € em 15 anos nos individuos do sexo feminino, com a morte usualmente
devido a faléncia renal, doenga cardiaca ou acidente vascular cerebral. (MIGUEL, 2013).

A terapia de reposicdo enzimdtica foi aprovada pelo FDA (Food and Drug
Administration) em 2003. Estudos tém mostrado que a infusdo de a-Gal recombinante em
acometidos reduz o acimulo de GB3 no endotélio dos rins, coracdo e pele. O tratamento é
bem tolerado pelos pacientes, com poucas reagdes adversas (CORDEIRO et al., 2007).

No entanto, a possibilidade de tratamento da Doenca de Fabry com reposicdao
enzimadtica e dos resultados positivos, sugere-se que, se a Doenga de Fabry for diagnosticada
mais precocemente e o tratamento prontamente instituido, entdo, a morbidade e mortalidade a
longo prazo podem ser reduzidas.(MIGUEL, 2013)

Diante do que foi exposto, torna-se relevante discutir a temadtica, especialmente nos
servicos de saide que oferecem tratamento para Doenca Renal Cronica, especialmente a
hemodidlise. O fato do quantitativo de doentes renais cronicos estd em ascendéncia, apontou
para a necessidade de se investigar suas correlagdes com a Doenga de Fabry, bem como a
identificacdo de possiveis sinais e sintomas que predisponham ao desenvolvimento da DF, as
possibilidades de acesso ao tratamento para pacientes com diagndstico consolidado e suas
implicacdes na assisténcia de enfermagem. Esta pesquisa teve sua importancia pelo fato de se
propor a discutir a Doenga de Fabry e suas correlacdes com a Doenca Renal Cronica e tal
discussdo poderam trazer beneficios aos pacientes renais cronicos mediante os sinais e

sintomas da DF diagnosticados sob a atua¢do do enfermeiro.

Conforme contextualizacdo apresentada sobrevém a problemadtica: no ambito dos

servigos de hemodidlise, ha subnotificagdes para a ocorréncia da Doenca de Fabry?

1.2 Hipétese

Sabe-se que apesar das principais causas conhecidas da Doenca Renal Cronica serem
Hipertensdo Arterial Sist€émica e Diabetes Mellitus, alguns pacientes sdo diagnosticados com
a doenga e ingressam nos programas de Terapia Renal Substitutiva com diagnéstico
estabelecido, porém, sem etiologia definida. Sabe-se também, que a Doenca de Fabry é um
fator de risco importante para DRC e por isso, partiu-se do pressuposto de que haja
subnotificacdo da Doenga de Fabry em servigos de hemodidlise e que existem dificuldades

importantes para o diagndstico e acesso ao tratamento.



2. OBJETIVOS

2.1 Objetivo Geral

. Investigar a presenca de aspectos da Doenga de Fabry correlaciondveis a Doenca
Renal Cronica em pacientes submetidos ao tratamento de Hemodidlise no Centro de Didlise

do Vale do Assu-RN.

2.2 Objetivos Especificos

. Identificar se ha sinais de sintomas da Doenca de Fabry em pacientes submetidos a
Hemodidlise;

. Avaliar o nivel de conhecimento dos pacientes em tratamento de Hemodidlise acerca
da Doencga de Fabry;

. Discutir as possibilidades de acesso ao tratamento especifico para Doenca de Fabry.



3. REVISAO DE LITERATURA

3.1 Doenca de Fabry

A doenca de Anderson-Fabry, também chamada de doenca de Fabry (DF) ou
angiokeratoma corporis diffusum universale, foi relatada de maneira independente e quase
simultdnea pelos dermatologistas, William Anderson na Inglaterra e Johannes Fabry na
Alemanha, em 1898. (BADASCH, 2018)

A Doenga de Fabry é causada por deficiéncia ou auséncia da atividade da a-
galactosidase A, que € uma enzima lisossomial cujo substrato é a Globotriaosilceramida (Gb3
o u G1-3), um Glicoesfingolipideo. Portanto, nesta doengca ocorre o acimulo de GB3 nos
lisossomos de todas as células do corpo humano, comprometendo as funcdes de diversos
6rgdos. A DF tem heranga ligada ao cromossomo X, acometendo todas as etnias e tem uma
incidéncia ndo bem determinada entre 1/1000000 a 1/5000000 de habitantes e ja foram
descritas mais de 600 mutagdes no gene da a-Galactosidade A. (ABENSUR; REIS, 2016)

Segundo BADASCH (2018), em doentes do sexo masculino, hemozigotos, o gene do
Fabry tem alta penetrancia, e a maioria apresenta o chamado fen6tipo classico da doenga. Em
doentes do sexo feminino, heterozigotas, a doenca tem expressividade varidvel por causa da
inativacdo aleatéria de um dos cromossomos X (hipétese de Lyon). No entanto, as
heterozigotas ndo sio consideradas simples portadoras, j4 que a maioria apresenta alteracdes

sistémicas relacionadas a doenca e o aumento da morbidade e mortalidade.

3.1.1 Epidemiologia

A DF € mais comum em brancos, mas pode acometer todas as racas. Atualmente, sua
incidéncia foi estimada em 1:40.000 em homens e 1:117.000 nascimentos. Assim, dentre as
alteracdes do depdsito lisossomico, € a segunda mais frequente, atrds apenas da Doenca de
Gaucher, Estudos epidemiolégicos mostraram prevaléncia de DF em 0.2 — 1.2% dos pacientes
com estagio final de doenca renal e 1 — 6.3% em pacientes com miocardiopatia hipertrofica
criptogénica. Outros, por sua vez, revelaram incidéncias de Doenca de Fabry em pacientes
jovens com AVC criptogénico tdo altas quanto 4,9% em homens e 2,4% em mulheres.

(CORREIA, 2012).



3.1.2 Sinais e Sintomas da Doenca de Fabry

De acordo com ABRAFF (2009) os sinais e sintomas iniciais mais frequentes
relacionados a DF sdo de cardter neurologico, dermatoldgico e gastrointestinal. Muitos
pacientes com Fabry sdo examinados por diversos especialistas antes de se chegar a um
diagnéstico exato. Estima-se que 40% dos pacientes sdo tratados como portadores de
“reumatismo”, devido as dores causadas pelo acumulo de Gb3 nas articulagdes. Os sinais
dermatoldgicos ocorrem em mais de 80% dos pacientes de Fabry na forma de manchas
avermelhadas conhecidas como angioqueratomas (“angio” vem de vaso sanguineo e
“queratoma” endurecido ou caloso). Normalmente, sdo mais comuns na regido das virilhas e
tronco (distribuigdo conhecida como “em cal¢do de banho™).

A dor é um sintoma precoce, muitas vezes debilitante, observada em cerca de 77% dos
portadores de Fabry. Normalmente, os pacientes sdao atingidos por crises de dores torturantes.
Além disso, outra caracteristica muito observada € a redu¢ao do suor. Como consequéncia, 0s
pacientes tém uma baixa tolerancia ao calor e a pratica de exercicios fisicos. Mais da metade
dos pacientes também possui algum tipo de acometimento do sistema gastrointestinal,
apresentando dores abdominais, distensdo, diarreia, crises alternadas de intestino preso e
solto, falta de apetite, saciedade precoce, nduseas e vomitos. Mais tardiamente, os pacientes
que ndo receberam diagndstico e tratamento precoces evoluem para a insuficiéncia renal
cronica, podem sofrer um AVC (acidente vascular cerebral) ou um ataque isquémico
transitério e disfungdes cardiacas como aumento do ventriculo esquerdo do coragao.
Anomalias da cornea e do cristalino (catarata e opacificagdo) também podem aparecer no

curso da doenca em muitos pacientes (ABRAFF, 2009).
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A tabela abaixo aborda os 6rgdos afetados e descreve os sinas e sintomas do paciente

acometido pela DF.

Orgao Sinais e Sintomas

Coracao - Hipertrofia e disfuncdo ventricular esguerda
- Disfuncdo das valvulas cardiacas
- anomalias de circulacao

Rim - Proteindria
- Declinio progressivo na taxa de filtragem glomerular
com evolucdo para faléncia rena

Sistema nervoso periférico - Acroparestesias (crises de dores nas extremidades de
maos e pes)

- Alteracies da sudorese:

= Suor excessivo [(hiperhidrose)

= Falta de Suor {anidrose)

o InsuficiSncia de suor (hipohidrose)

Sistema nervoso central - Atagues isguEmicos transitarios
- Derrame isquémico

Sistema gastrintestina - Mausea
- Dores abdominais
- Diarréia ou Tintestino preso”™ {constipagaoc) e

episodios altermnadoss

Wisdo - Cormnea werticillata
- Tortuosidade dos wvasos
- Cataratas subcapsulares

Audicao - Zumbido no cuwvido
- Perda da audigado

Fele - Angiogueratomas

Qualidade de wida - Deterioracdo da gqualidade de wvida

FONTE: ABRAFF, 2009.

3.1.3 O acometimento renal ocasionado pela Doenca de Fabry

O envolvimento renal ocorre devido ao acimulo do Gb3 em praticamente todos os
tipos de células renais, como nas células endoteliais, mesangiais, podocitdrias e tubulares.
Portanto, os pacientes podem apresentar disttirbios das fun¢des glomerulares e tubulares. As
manifestacoes glomerulares seguem caminho parecido com o da nefropatia diabética, com
hiperfiltracdo inicial, albuminuria, proteindria macica e, finalmente, piora progressiva da
funcdo renal. O acometimento renal na DF € uma das principais causas de morte e
incapacidade nesta afeccio (ABENSUR; REIS, 2016).

A presenca de polidria por defeitos na concentragdo pode ser manifestacio precoce do
acometimento renal, mas € comumente ignorada. A maioria dos doentes com as formas
classicas desenvolve proteinudria na adolescéncia tardia, e € nesse momento que o dano renal é
reconhecido. Ele é progressivo, evolui habitualmente para insuficiéncia renal cronica (IRC),

que se apresenta entre a terceira e a quinta década de vida e € tratada com didlise crOnica ou

entdo com transplante renal (BOGGIO et al., 2009).
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Um achado caracteristico da DF € o encontro na urina de alguns pacientes de
corpusculos gordurosos ovalados, exibindo na microscopia de luz polarizada o padrio da cruz
de Malta, tipico de sindrome nefrética e um padrao lamelar, correspondendo aos depdsitos de
GB3. No exame de urina por microscopia eletronica observa-se a tipica inclusdo lamelar

osmiofilica nas células urindrias (depdsitos de Gb3). (ABENSUR; REIS, 2016).

3.1.4 Tratamento

O tratamento da DF € possivel atualmente através da terapia de reposicdo enzimadtica
(TRE). Com o diagnéstico definido, o tratamento com enzima recombinante pode melhorar a
qualidade de vida destes pacientes. Em 2013, foi aprovada pelo Food and Drug
Administration (FDA) e pela European Medicines Agency (EMEA) a betagalsidase. Esta é
uma forma recombinante da enzima humana. Este firmaco ja possui registro pela Agéncia
Nacional da Vigilancia Sanitdria (ANVISA), é de alto custo e ndo faz parte da lista de
medicamentos excepcionais A alfagalsidase, produzidas a partir de células humanas, é a outra
opg¢ao para o tratamento da doenca de Fabry. Foi aprovada pela EMEA, com base no estudo
de Schiffmann et al, mas ndo pelo FDA. Em 2009, foi aprovada para comercializacdo no
Brasil, pela ANVISA. Embora a dose recomendada de betagalsidase (1,0mg/kg), seja cinco
vezes superior a dose recomendada da alfagalsidase (0,2mg/kg), o custo dos tratamentos é
semelhante. Estudos tem mostrado que a infusdo da alfagalsidase recombinante em
acometidos reduz o acimulo de GB3 no endotélio dos rins, coracdo e pele. O tratamento €

bem tolerado pelos pacientes, com poucas reacdes adversas (OLIVEIRA, 2010).

3.2 Doenca Renal Cronica

As principais funcdes dos rins consistem em livrar o corpo dos produtos de
degradacdo que sdo ingeridos ou produzidos pelo metabolismo e o controle do volume e da
composi¢do dos liquidos corporais. Os rins possuem uma parte muito importante chamada
néfron que consiste em limpar ou “depurar” o plasma sanguineo em substancias indesejadas
em sua passagem pelo rim (MACHADO; SILVA; SARAIVA, 2013).

A Doenga Renal Cronica € uma lesdo presente por um periodo igual ou superior a trés
meses, definida por anormalidades estruturais ou funcionais do rim, com ou sem diminui¢ao
da filtracdo glomerular, evidenciadas por anormalidades histopatolégicas ou de marcadores de
lesdo renal, incluindo alteracdes sanguineas ou urindrias, ou ainda de exames de imagem.

Assim, a DRC € definida pela lesdo do parénquima renal (com funcdo renal normal) e/ou pela
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diminuicdo funcional renal presentes por um periodo igual ou superior a trés meses

(BASTOS; BREGMAN; KIRSZTAIJN, 2010).

3.2.1 O estadiamento da Doenca Renal Cronica

A National Kidney Foundation’s (NKF) Kidney Disease Outcome Quality Initiative
(KDOQI) sugeriu o estadiamento da DRC desde o estdgio 1 (o mais leve) até o estdgio 5 (o
mais grave) com base no nivel da taxa de filtracdo glomerular (TGF) estimada normalizada
para a drea de superficie corporal. Os dois estdgios mais discretos — estdgios 1 e 2, nos quais a
TFG ainda estd acima de 60mL/min/1,73m? - exigem evidéncias de lesdo renal além da TFG
reduzida. Por defini¢do, os estdgios mais graves da DRC — estdgios 3, 4 € 5 — ocorrem quando
a TFG € <60, 30 e 15, respectivamente (DAUGIRDAS; BLAKE; ING, 2008).

Nos pacientes com Doenca Renal Cronica o estdgio da doenca deve ser determinado
com base no nivel de func¢do renal. Para efeitos clinicos, epidemiolégicos, didaticos e
conceituais, a DRC ¢ dividida em seis estdgios funcionais, de acordo com o grau de fungao

renal do paciente. Este quadro representa o estadiamento e classificacdo da DRC:

Estadiamento e claszsificacio da doenca renal crénica

Estdglo | Flitragcdio Glomerular| Grau de Inzuficiéncia Renal
(mi/min)
0 =90 Grupos de Risco para DRC
Auséncia de Lesdo Renal
1 =90 Lesao Renal com
Funcdo Renal Normal
2 60 -89 IR Leve ou Funciona
3 30-59 IR Moderada ou Laboratonal
- 15-29 IR Severa ou Clinica
5 <15 IR Termunal ou Dialitica

IR = insuficiéncia renal; DRC=doenca renal cronica.

FONTE: Jornal Brasileiro de Nefrologia, 2004.

Fase de funcdo renal normal sem lesdo renal - importante do ponto de vista
epidemioldgico, pois inclui pessoas integrantes dos chamados grupos de risco para o
desenvolvimento da doencga renal cronica (hipertensos, diabéticos, parentes de hipertensos,
diabéticos e portadores de DRC, etc.), que ainda ndo desenvolveram lesdo renal (JORNAL
BRASILEIRO DE NEFROLOGIA, 2004).

Fase de lesao com funcdo renal normal - corresponde as fases iniciais de lesdo renal
com filtracdo glomerular preservada, ou seja, o ritmo de filtracdo glomerular esta acima de

90ml/min/1,73m* (JORNAL BRASILEIRO DE NEFROLOGIA, 2004).



13

Fase de insuficiéncia renal funcional ou leve - ocorre no inicio da perda de funcio
dos rins. Nesta fase, os niveis de ureia e creatinina plasméticos ainda sdo normais, ndo ha
sinais ou sintomas clinicos importantes de insuficiéncia renal e somente métodos acurados de
avaliacdo da funcdo do rim (métodos de depuracdo, por exemplo) irdo detectar estas
anormalidades. Os rins conseguem manter razodvel controle do meio interno. Compreende a
um ritmo de filtragio glomerular entre 60 e 89ml/min/1,73m*(JORNAL BRASILEIRO DE
NEFROLOGIA, 2004).

Fase de insuficiéncia renal laboratorial ou moderada - nesta fase, embora os sinais
e sintomas da uremia possam estar presentes de maneira discreta, o paciente mantém-se
clinicamente bem. Na maioria das vezes, apresenta somente sinais e sintomas ligados a causa
basica (lupus, hipertensdao arterial, diabetes mellitus, infec¢des urindrias, etc.). Avaliacdo
laboratorial simples ja nos mostra, quase sempre, niveis elevados de ureia e de creatinina
plasmadticos. Corresponde a uma faixa de ritmo de filtracdo glomerular compreendido entre 30
e59ml/min/1,73m? (JORNAL BRASILEIRO DE NEFROLOGIA, 2004).

Fase de insuficiéncia renal clinica ou severa - O paciente ja se ressente de disfungdo
renal. Apresenta sinais e sintomas marcados de uremia. Dentre estes a anemia, a hipertensao
arterial, o edema, a fraqueza, o mal-estar e os sintomas digestivos sdo 0s mais precoces e
comuns. Corresponde 2 faixa de ritmo de filtracdo glomerular entre 15 a 29ml/min/1,73m?
(JORNAL BRASILEIRO DE NEFROLOGIA, 2004).

Fase terminal de insuficiéncia renal cronica - como o préprio nome indica,
corresponde a faixa de funcdo renal na qual os rins perderam o controle do meio interno,
tornando-se este bastante alterado para ser incompativel com a vida. Nesta fase, o paciente
encontra-se intensamente sintomdtico. Suas opg¢des terapéuticas sdo os métodos de depuragdo
artificial do sangue (diélise peritoneal ou hemodidlise) ou o transplante renal. Compreende a
um ritmo de filtracdo glomerular inferior a 15ml/min/ 1,73m2 (JORNAL BRASILEIRO DE
NEFROLOGIA, 2004).

3.3 Hemodialise

E um procedimento através do qual uma méquina limpa e filtra o sangue, ou seja, faz
parte do trabalho que o rim doente ndo pode fazer. O procedimento libera o corpo dos
residuos prejudiciais a saide, como o excesso de sal e de liquidos. Também controla a pressao

arterial e ajuda o corpo a manter o equilibrio de substancias como sédio, potdssio, ureia e

creatinina (SOCIEDADE BRASILEIRA DE NEFROLOGIA, 2019).
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A hemodidlise € realizada em Centros de Didlise extra-hospitalares ou em Hospitais
com essa valéncia, normalmente trés vezes por semana, com duracdo de cerca de quatro horas
por sessdo, onde a circulagdo € extracorpérea. O sangue € retirado do doente através de um
acesso vascular (fistula arteriovenosa ou cateter), com a ajuda de uma bomba, passa por
dentro de um filtro chamado dialisador capilar, que tem uma membrana artificial, que em
contato com a solucdo de didlise preparada na mdquina, ocorre a filtracdo do

sangue (FIGUEREDO, 2015).

Dialisador

Existem dois modelos bésicos de dialisadores: placas paralelas e capilares de fibras
ocas, onde ocorrem as trocas por difusdo e a ultrafiltracao de plasma. Este funciona como um
filtro que € constituido por dois compartimentos: um por onde circula o sangue e o outro por
onde passa o dialisato. Esses compartimentos sdo separados por uma membrana
semipermedvel onde o fluxo de sangue e o dialisato sdo contrdrios permitindo maximizar a
diferenca de concentracdo dos solutos em toda extensdo do filtro (MACHADO; SILVA;
SARAIVA, 2013).

Dialisato

O dialisato € a solucdo da didlise que entra em equilibrio com o sangue durante o
processo dialitico. A maquina de hemodidlise mantem o controle total sobre ele, como nivel
de condutividade e temperatura a fim de evitar possiveis complicacdes durante o tratamento

(MACHADO; SILVA; SARAIVA, 2013).

3.3.1 Acessos vasculares para o tratamento de Hemodialise

Para realizar hemodidlise € necessdrio criar um acesso vascular, que permita que o seu

sangue chegue ao dialisador e retorne para o seu organismo.
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Existem trés tipos de acessos possiveis:

o Fistula artério-venosa (FAV)
o Protese (PAV)

e (Catéter Venoso Central para hemodidlise (CVC).

Fistula Artério-Venosa (FAV)

Consiste na juncdo de uma artéria com uma veia, € realizada por um cirurgido no
bloco operatério sob anestesia local. A FAV pode ser construida na mao (fossa do rapé /
pulso), no antebrago (radial) ou no brago (radial) e normalmente necessita de alguns meses
para se desenvolver até um tamanho que permita a introducdo das agulhas e providencie um
volume suficiente para suportar um fluxo de sangue adequado para a didlise (deve fornecer
um fluxo de sangue suficiente para uma didlise adequada e eficiente, que € pelo menos de 250
ml/min, mas preferencialmente até¢ 500 ml/min). O local preferido para a fistula AV ¢ a “fossa
do rapé€” /pulso utilizando os vasos radial e cefélico. Os vasos sdo ideais para a criagao de
fistulas e a cirurgia ¢ bastante simples. Os vasos braquial e cefilico (fistula braquio-cefalica)
implicam uma interven¢do cirdrgica mais dificil e proporcionam extensdo de veia muito
menor para canulizar (PORTAL DA DIALISE, 2016).

E o acesso vascular permanente mais seguro e mais duradouro para a hemodidlise, é a
que proporciona melhores resultados. A pele continua a ser a barreira que impede as bactérias
de entrarem na circulacdo. Apds a remog¢do das agulhas da fistula, a pele e os locais de pun¢do
cicatrizam. Tem como vantagens uma grande capacidade de cicatrizacdo dos locais de
puncdo, trombose baixa, indices de infec¢do baixos e para os doentes menos restricdes das

suas atividades (PORTAL DA DIALISE, 2016).

Protese (PAYV)

Existem alguns casos em que ndo € possivel construir uma fistula arteriovenosa.
Nestes casos o cirurgido coloca por baixo da pele um tubo sintético (Prétese) que vai ligar
uma artéria a uma veia. Apds a cicatrizacdo que demora aproximadamente 2 a 4 semanas, a
protese esta apta para ser utilizada e serdo introduzidas, 4 semelhanca da fistula arteriovenosa,

2 agulhas proprias em cada tratamento. Tem elevadas velocidades do fluxo e normalmente
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uma grande drea de pungdo. Tal como sucede com a FAV, existem algumas restricdes nas
atividades do doente. O material utilizado para fazer a PAV pode ser sintético, PTFE, Teflon,
ou biolégico: bovino, humano. A durabilidade em longo prazo ndo ¢ de modo nenhum
comparavel com a FAV. A prétese ndo tem propriedades de cicatrizagdo e esta mais sujeita a
complicagdes, como estenose, trombose, aneurisma e também infeccoes (PORTAL DA

DIALISE, 2016).

Cateter Venoso Central para Hemodialise

O cateter para hemodidlise, embora se tenha revelado, desde hd 35 anos, um bom
acesso de emergéncia que permite iniciar tratamento dialitico a muitos milhares de doentes,
estd sujeito a muitas complica¢des, designadamente a infe¢do. Por isso, deve ser encarado
como um acesso de recurso e ser substituido, tdo breve quanto possivel, por uma FAV ou por
uma proétese. A inser¢ao dos mesmos pode ser realizada por meio da veia jugular interna do
pescoco, subcldvia ou femoral na regido da virilha (PORTAL DA DIALISE, 2016).

Cateter Venoso Central tempordrio: A duracdo maxima de um cateter tempordrio €
normalmente cerca de 3 semanas. Estes cateteres sdo fabricados em poliuretano, o que os
torna rigidos e, portanto, possivelmente desconfortdveis para o doente, € propensos a
formacdo de vincos. Local de insercdo deve ser preferida a veia jugular interna, tanto pela
facilidade de inser¢do como pelo fato de causar menos complicacdes. A veia femoral também
¢ possivel, especialmente para os doentes agudos e os doentes com menos mobilidade. Os
cateteres na subcldvia devem ser evitados sempre que possivel, sobretudo para uso de curto
prazo (PORTAL DA DIALISE, 2016).

Cateter Venoso Central de longa duracdo: cateter de longa dura¢do tem um ‘cuff’. O
objetivo do ‘cuff’ ¢ criar um ponto de fixagc@o para o cateter e servir de barreira a infec¢do ao
longo do tdnel. Sao normalmente fabricados com material sintético, que ¢ mole, mais
confortavel e menos susceptivel a formacao de vincos. O local habitualmente preferido para a
insercdo deve ser a veia jugular interna, embora se tal ndo for possivel, possa ser utilizada a
subcldvia. A parte exteriorizada € constituida por dois ramos e as linhas de sangue conectam
diretamente a estes ndo sendo necessarias agulhas. Um ramo leva o sangue até ao dialisador e
o outro permite que o sangue filtrado retorne ao seu organismo (PORTAL DA DIALISE,
2016).
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Transplante Renal

Segundo a Sociedade Brasileira de Nefrologia (2019), o transplante renal é uma opgao
de tratamento para os pacientes que sofrem de Doenca Renal Cronica avancada. No
transplante renal, um rim sauddvel de uma pessoa viva ou falecida é doado a um paciente
portador de insufici€éncia renal cronica avancada. Através de uma cirurgia, esse rim ¢é
implantado no paciente e passa a exercer as fungdes de filtracdo e eliminagcdo de liquidos e
toxinas. O transplante renal € considerado a mais completa alternativa de substituicdo da
funcdo renal. Tendo como principal vantagem a melhor qualidade de vida, pois o transplante

renal garante mais liberdade na rotina didria do paciente.

Dialise Peritoneal

E uma opgdo de tratamento através do qual o processo ocorre dentro do corpo do
paciente, com auxilio de um filtro natural como substituto da funcdo renal. Esse filtro é
denominado peritonio. E uma membrana porosa e semipermedvel, que reveste os principais
6rgaos abdominais. O espaco entre esses 6rgdos € a cavidade peritoneal (SOCIEDADE
BRASILEIRA DE NEFROLOGIA, 2019).

A DP, por sua vez, em razdo de as trocas se realizarem mais lentamente, causa menor
instabilidade hemodinamica e oferece maior conforto ao paciente, que nao necessita deslocar-
se para a unidade de didlise. Pacientes sem acesso vascular, diabéticos, criancas, idosos e
pacientes que reside m em locais distantes possuem indicagdes cldssicas dessa modalidade

(NETO et al., 2014).
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4. METODOLOGIA

4.1 Tipo de estudo

O presente estudo trata-se de uma pesquisa exploratéria de cardter descritivo com
abordagem quantitativa. A pesquisa exploratéria busca primeiramente uma aproximagdao do
pesquisador com o tema, desta forma, reunindo informacdes relevantes para elaboracdo de
questdes ou de um problema, com finalidade de desenvolver hipdteses, inteirar-se dos fatos ou
fenomeno pesquisado, para efetuacdo de futuras pesquisas mais aprimoradas (MARCONI,
LAKATOS, 2010).

Segundo Gil (2010), a pesquisa exploratéria propende maior conhecimento do
problema abordado com intuito de torna-lo mais claro e explicito durante seu planejamento
que o vai tornar flexivel aceitando novas circunstancias onde o importante € que as diversas
questdes estudadas sejam avaliadas. Na pesquisa descritiva que tem como foco estudar as
caracteristicas de certos grupos identificando as relacdes entre varidveis e a origem das
relacdes relatando a particularidade da populacao escolhida.

Ainda segundo Gil (2010), a pesquisa quantitativa revela os resultados positivos de
uma amostra populacional, os dados matemdticos sao realizados com ferramentas

padronizadas e neutras, para descrever o fendmeno.

4.2 Local da pesquisa

O local para desenvolvimento da pesquisa foi no Centro de Didlise do Vale do Assi—
CDA, localizado no endereco: Rua: Musicista Samuel Sandoval da Fonseca, 431, B, Bairro:
Novo Horizonte, Assti/RN, CEP: 59650-000. O CDA atende pacientes oriundos da cidade de
Asst e municipios circunvizinhos ofertando tratamento em HD de segunda a sdbado, em trés
turnos respectivamente. Recebendo pacientes de convénios de satide, particulares, porém

atende predominantemente ao Sistema Unico de Sadde (SUS).

4.3 Populacio e amostra

z

Populagdo € constituida por conjunto de pessoas que apresentam caracteristicas
proprias. Podendo ser caracterizando por vdrias situacdes que envolvem um determinando
grupo geral de elementos. Amostra diz respeito a um subconjunto da populacio, fragdo ou

uma parte do grupo. Em alguns casos seria impossivel entrevistar todos os elementos de uma
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populacdo, pois levaria muito tempo para concluir o trabalho ou até mesmo seria
financeiramente invidvel, dessa forma, o nimero de entrevistados corresponde a uma
quantidade determinada de elementos do conjunto, uma amostra (SILVA, 2017). Para
definicdo da amostra que compora a pesquisa, foram utilizados os recursos da calculadora
amostral disponivel em <https://pt.surveymonkey.com/mp/sample-size-calculator/>.

Portanto, a populacdo do estudo se constituiu por 91 pacientes e a amostra foi
composta por 40 pacientes. Os critérios de inclusdo para participacdo da pesquisa foram:
pacientes com idades entre 18 e 65 anos, que estdo em tratamento de Hemodidlise hd pelo
menos 01 ano e que tenham fungdo cognitiva preservada. Ja os critérios de exclusdo foram
aplicados aos pacientes menores de 18 e maiores de 65 anos, com tempo de tratamento

hemodialitico inferior a 01 ano e ou com fun¢do cognitiva prejudicada.

4.3 Instrumento de coleta

Roteiro de entrevista contemplando aspectos sociodemograficos, questdes abertas e
fechadas na perspectiva de captar relatos de sinais e sintomas da Doenca de Fabry a fim de
correlaciond-los com a Doenga Renal cronica, bem como apreender as necessidades inerentes
a assisténcia de enfermagem direcionada para os casos positivos € 0 acesso aos meios de
tratamento. O roteiro de entrevista visa combinar perguntas abertas e fechadas, onde o
informante tem a possibilidade de discorrer sobre o tema proposto. O pesquisador deve seguir
um conjunto de questdes antecipadamente definidas, mas ele o faz em um contexto muito

semelhante ao de uma conversa informal (BONI; QUARESMA, 2005).

4.4 Procedimento de coleta

A coleta de dados foi realizada, apds aprovagdo do Comité de Etica em Pesquisa
(CEP) da Faculdade Nova Esperanca — FACENE de Jodo Pessoa. O roteiro de entrevista foi
aplicado de acordo com a disponibilidade dos participantes. Os que aceitarem participar da
pesquisa assinardo o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE).

Antes da aplicacdo do instrumento para coleta dos dados, os participantes foram
comunicados quanto aos objetivos, riscos e beneficios da pesquisa, como também tiveram
assegurados o sigilo das informagdes fornecidas, poderiam desistir ou renunciar em participar

da pesquisa em qualquer momento, sem sofrer nenhum dano e anonimato das informagdes,
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que constam na resolucdo do Conselho Nacional de Satde (CNS) do Ministério da Saide, N°
466/2012 (BRASIL, 2012).

A aplicacdo do instrumento de coleta de dados sera realizada no ambito do Centro de
Diélise do Vale do Assu, nos horérios correspondentes aos turnos estabelecidos para o seu
funcionamento. Os participantes responderam as questdes durante o horario em que se da o
seu tratamento sendo abordados um a um no espaco em que dialisam mantendo-se 0 maximo

de privacidade.

4.5 Analise dos dados

Os dados foram organizados em planilha eletronica no programa Microsoft Excel
versdao 2010, os quais se expressaram em frequéncia simples e porcentagem. Sempre quando
necessario as varidveis sofreram transformacdo do tipo bindria. O referido programa é
extremamente Util para andlise de dados quantitativos. O Excel € um importante Programa de
computador utilizado no trabalho nos dias atuais, pois, este programa pode elaborar
ferramentas para o planejamento de qualquer estrutura, criando planilhas, graficos e fungdes

(WORDPRESS, 2012).

4.6 Aspectos Eticos

Esta pesquisa foi desenvolvida conforme a Resolucdo 466/12 CNS/MS que trata de
Pesquisa Envolvendo Seres Humanos, foram obedecidos os seguintes passos: Solicitagdo da
autoriza¢do prévia a administracio geral e diretoria do Centro de Didlise de Vale do Assti-RN,
onde serd realizada a pesquisa e solicitacdo da concordéncia dos participantes da pesquisa, por
meio do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, sendo garantido o anonimato e direito
de desisténcia em qualquer fase da mesma (BRASIL, 2012).

Obedeceu também a Resolucdo 564/17 do Conselho Federal de Enfermagem, que
reformula o cédigo de ética de enfermagem. Deste modo, a pesquisa foi submetida ao Comité
de FEtica e Pesquisa das Faculdades de Enfermagem e Medicina Nova Esperanca -
FACENE/FAMENE.

A referida pesquisa apresentou riscos minimos para oOs participantes como:
desconforto e constrangimento ao responderem aos questionamentos. Tais riscos foram
minimizados através do esclarecimento dos objetivos da pesquisa, bem como a escolha do

local (espago fisico onde a didlise ocorre) e do horério para abordagem (durante a sessdao de
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hemodidlise), na perspectiva de atenuar o desconforto; cada participante foi abordado
individualmente, para a realizacdo das entrevistas no intuito de minimizar o constrangimento.
Os beneficios se traduziram em suscitar a discussdo sobre a temdtica pesquisada, alertando a
equipe de enfermagem e os proprios pacientes, no intuito de se construir mais conhecimentos,
que contribuirdo para diminuir a subnotificacdo da doenca em questio e melhorar a

assisténcia de enfermagem aos possiveis portadores.
4.7 Financiamento
A pesquisa foi financiada com recursos proprios da pesquisadora associada. A

Faculdade Nova Esperanca de Mossord disponibilizard orientador, banca examinadora, bem

como o acervo da biblioteca.
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5. RESULTADOS E DISCUSSOES

Os dados foram organizados em planilha eletronica no programa Microsoft Excel
versdo 2010, e transformados em frequéncia simples e porcentagem. A exposi¢do dos mesmos
estd dividida em duas partes. A primeira faz relacio ao perfil socioecondmico dos
participantes. A segunda parte consiste em demonstrar o conhecimento dos participantes
acerca a Doenca de Fabry, os sinais e sintomas da doenca e acesso ao tratamento.

Participaram desta pesquisa pacientes do Centro de Didlise do Vale do Assi-RN.

5.1 PERFIL SOCIOECONOMICO DOS PARTICIPANTES ENTREVISTADOS

O grafico 1: Dados relacionados a distribuicao por sexo dos participantes entrevistados.

Sexo

60%
50%
40%
30%
20%
10%
0%

Feminino Masculino

Fonte: Pesquisa de campo, 2019.

De acordo com a faixa de distribuicdo por sexo dos participantes da pesquisa pode-se
perceber que 57% dos entrevistados € do sexo masculino.

Dados do Ministério da Saide apontam que, no Brasil, os homens vivem 7,3 anos a
menos que as mulheres. Os homens apresentam maior vulnerabilidade as doengas, sobretudo
as cronicas, sendo as doengas do aparelho respiratorio e do aparelho circulatério a segunda e
terceira causas de internacdes entre os homens, ficando atrds apenas de lesOes e outras causas
externas, como acidentes de transito. Além disso, a populagdo masculina acessa menos do que
as mulheres os servigos de saide, e isso gera impactos negativos em sua saide. Os homens
acabam acessando mais os servigos de Atencdo Especializada, em fun¢do de agravos de satude

de urgéncia e emergéncia (CADOXA, 2016).
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Corroborando com o autor supracitado, a predominancia do sexo masculino acometido
de doenca renal cronica pode ser caracterizado como reflexos da resisténcia deste publico com
relacdo a prevencdo de doencgas. Haja visto, que os homens em sua maioria, ndo costumam

procurar atendimento médico na rede de atencdo bdsica a saude.

O grafico 2: Dados relacionados a distribuicio por idade dos participantes

entrevistados.

Idade

60%
50%
40%
30% .
’ H N2 de Pacientes

20%

10%

0%
23a3lanos 32a39anos 40 a 53 anos

Fonte: Pesquisa de campo, 2019.

Segundo os dados expostos no grafico 2, observa-se que a faixa etdria e 40 a 53 anos
corresponde a 53%. Sabe-se que quanto maior a idade, maior o risco de doengas cronicas,
incluindo a DRC e consequentemente a possibilidade de aumentar os riscos para Doenga de
Fabry.

A idade média de surgimento dos sintomas € entre 3 e 10 anos para os homens e 6 a 15
anos para as mulheres. A doenca leva a uma redugdo da expectativa de vida para ambos o0s
sexos (50 anos para os homens e 70 anos para as mulheres), além de ter um impacto negativo
na qualidade de vida dos pacientes (CLARK, 2012).

Concordando com o autor acima citado, a expectativa de vida pode ser reduzida para
os portadores da Doenca de Fabry, especialmente quando esta se associa a outras doengas

cronicas como a DRC, o que exige tratamentos complexos como a hemodialise.
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O grafico 3: Dados relacionados a distribuicio por estado civil dos participantes

entrevistados.
Estado Civil
60%
50%
40%
30%
20%
10%
. e e
Solteiro Casado Divorciado Vidvo

Fonte: Pesquisa de campo, 2019.

Conforme os dados do griafico 3 acima apresentados, 52% dos participantes se
declaram solteiros.

De acordo com Silva et al (2015), a presenca de um companheiro torna-se essencial na
fase de aceitacdo da doenga e no incentivo a adesio ao tratamento. O aparato familiar se torna
extremamente importante para portadores de doencas cronicas, j4 que o apoio da familia
influencia na adesdo as medidas inerentes a esta condi¢@o e contribui expressivamente para o
uso correto dos medicamentos, acompanhamento nas consultas ambulatoriais, suporte
psicolégico, ingesta alimentar condizente com a condi¢do clinica, contribuindo

significativamente para a melhoria da qualidade de vida.



O grafico 4: Dados relacionados a distribuicio por moradia dos participantes

entrevistados.
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Fonte: Pesquisa de campo, 2019.

Como se pode perceber, a maioria dos participantes reside no municipio de Assu, que
fica situado no interior do Rio Grande do Norte. Tal dado nos remete as possiveis dificuldades
para consolidac¢do do diagndstico de doencas rara como € a Doenga de Fabry.

De acordo com Silva, Camila Ribeiro et al. (2017), algumas caracteristicas do sistema
de sadde brasileiro contribuem para a dificuldade de garantia de acesso na aten¢do no SUS,
sobretudo caracteristicas relativas a organizacdo do sistema, ao financiamento em sadde, a
disponibilidade de profissionais médicos e a relacio com o setor privado.

Em consonincia com os autores acima citados, as cidades interioranas nio siao
devidamente contempladas com a garantia de acesso em sua totalidade no ambito do SUS, o
que contribui para o ndo fechamento do diagndstico de doencas raras e consequentemente o

acesso aos tratamentos especificos.
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5.2 DADOS RELACIONADOS AO CONHECIMENTO DA DOENCA DE FABRY
NOS PARTICIPANTES ENTREVISTADOS

5.21 O CONHECIMENTO DO PACIENTE SOBRE A DOENCA DE FABRY

Conhecimento do paciente sobre a Doenca de Fabry

Caso diagnosticado I2%

Ja ouviram falar -

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90%

Fonte: Pesquisa de campo, 2019.

A grande maioria dos pacientes relata um arduo periodo até a confirmacao da Doenga
de Fabry, onde seus sintomas foram subvalorizados ou confundidos com as mais variadas
hipéteses diagndsticas: reumatoldgicas, neuroldgicas e, até mesmo, psiquidtricas (MIGUEL,
2013).

Uma grande parte dos casos de Doenca de Fabry tipo cldssico, as alteracdes patolégicas
renais sdo progressivas, com evolu¢do para doenca renal cronica (DRC) e necessidade de
terapia renal substitutiva. A maior porcentagem dos pacientes que iniciam esse tratamento nao
tem reconhecido o diagndstico de Doenca de Fabry, apresentando erroneamente o diagndstico
de glomerulonefrite cronica (GNC) como etiologia da insuficiéncia renal (MARINHO et al,
2007).

Diante dos resultados obtidos através da andlise dos dados do grifico 81% dos
participantes da pesquisa nunca ouviram falar sobre a Doenca de Fabry. Corroborando com os
autores acima citados, de fato, a raridade da doenca e o desconhecimento acerca da mesma
contribui para retardo do diagndstico definitivo. Por ser uma doenga pouco conhecida e de
diagndstico tardio, foi observado que uma grande maioria dos pacientes renais cronicos
desconhecem a patologia, seus sinais e sintomas, conforme constatado nos dados acima.

E um dado bastante preocupante a falta de conhecimento do paciente renal quanto a

DF, uma vez que a mesma atinge inimeros orgaos dentre eles os rins causando insuficiéncia
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renal. Porém, é possivel encontrar individuos com essa patologia através de rastreamento de
pacientes em tratamento hemodialitico sem diagndstico definido.

E de extrema importincia que se discuta estratégias para investigacdo de possiveis
casos de DF ndo diagnosticados dentro dos centros de didlise, através da escuta ativa
promovendo um trabalho de educacdo continuada aos pacientes e equipe multidisciplinar
quanto ao conhecimento da patologia, seus sinais e sintomas, bem como realizar coleta de
material biolégico para casos suspeitos afim de proporcionar o diagndstico o mais brevemente

possivel.

5.2.2 SINAIS E SINTOMAS RELACIONADOS A DOCENCA DE FABRY

Sinais e sintomas relacionados a Doenga de
Fabry

10%
12% Maos
Pés

0,
e Em ambos

70% N3o ha relatos

Fonte: Pesquisa de campo, 2019.

Por ser uma doenca que atinge intimeros 6rgaos, o diagndstico € complexo, pois exige
um criterioso exame do paciente. Um dos fatores que atrasa o diagndstico correto € o fato de
que os pacientes podem apresentar uma série de sinais e sintomas de graus varidveis, tais
como dor intensa e queimacao principalmente nas maos e nos pés, intolerancia ao calor,
manchas avermelhadas na pele, queixas gastrintestinais, perda auditiva, alteragdes oculares,
cardiovasculares e insufici€éncia renal (SILVA, 2019).

O resultado do grafico acima mostra os sinais e sintomas da DF, como: dores nas
maos, nos pés ou em ambos foram evidenciados em 30% dos participantes entrevistados.
Sendo a dor neuropdtica um sintoma caracteristico da DF, surgindo na infincia e com
incidéncia similar em ambos os sexos. De acordo com os dados correspondentes aos

entrevistados, foi observado que 10% dos entrevistados relataram sentir dores nas maos, 12%
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nos pés e 8% em ambos os membros. Uma vez que o total de 70% ndo relatou nenhum tipo de
sintoma. Sendo a Doenca de Fabry uma doenca rara e pouco conhecida € preciso que haja

uma avaliagdo ampla quanto aos sinais e sintomas para um diagndstico preciso.

Com Pacientes com relato de problemas cardiacos
diagndstico
15%

H N3do ha relatos

= Com diagndstico

N3do ha relatos
85%

Fonte: Pesquisa de campo, 2019.

A forma classica da Doenca de Fabry também conhecida como variante cardiaca,
ocorre em individuos com baixa atividade de alfagalactosidase que apresentam manifestacdes
exclusiva ou predominantemente cardiovasculares, sem outras manifestagdes sist€micas. O
acimulo de Gb3 nos depdsitos celulares atinge o sistema cardiovascular comprometendo
musculos, as vdlvulas e o sistema de condugdo. Acarretando o bloqueio AV total; QRS largo
(bloqueios de ramo); arritmias cardiacas, tais como extra-sistoles e taquiarritmias
ventriculares e supraventriculares; sobrecarga de camaras esquerdas; ondas “Q” patologicas;
depressao do segmento ST; onda “T” invertida; sindrome de pré-excitagao (NETO, 2011).

Em média, mais da metade dos pacientes apresenta algum sintoma cardiaco aos 36
anos e, se nao tratado, o quadro evolui para hipertrofia ventricular esquerda em um terco das
mulheres e mais de 50% dos homens. (CLARK, 2012)

De acordo com exposto evidenciado pelo gréfico, 15% dos participantes entrevistados
relataram diagndstico de patologia cardiaca. Dentre elas sopro cardiaco, entupimento de
vdlvulas e cardiomegalia. Em concordancia com os autores acima citados, depreende-se que
os dados deste estudo podem revelar que hd uma associacio entre a DRC ligada aos sinais e

sintomas relacionados a DF, dentre estas as complicacdes cardiacas, de cariter extenso e
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progressivo conforme a idade. Sabendo-se que a DF atinge indmeros 6rgdos causando
comprometimento severo, o acimulo de Gb3 nas células miocardicas, vasos cardiacos, podem

ser graves e debilitantes para os pacientes.

5.2.3 TEMPO DE TRATAMENTO HEMODIALITICO

Tempo de Tratamento

1 a 4 anos 5 a9 anos 11 a 22 anos

Fonte: Pesquisa de campo, 2019.

Com relagdo a abordagem do estudo evidenciando o tempo de tratamento dialitico, no
total de 40 participantes da pesquisa 55% realizam tratamento entre 1 a 4 anos, 30% de 5a 9
anos e 15% de 11 a 22 anos, somando assim um total de 100% dos entrevistados. Sabe-se que
quanto maior o tempo de tratamento dialitico maiores sdo as chances do paciente ser
diagnosticado com a DF. Isto se deve ao fato dos sintomas se darem na infiancia e ndo
havendo diagndstico preciso ao longo dos anos hd comprometimento de varios 6rgaos, dentre
estes os rins, causando sérios danos ao parénquima renal levando o paciente a ser
diagnosticado erroneamente com Glomerulonefrite Cronica (GNC), evoluindo para um
quadro de insufici€ncia renal.

Portanto, o diagndstico nestes pacientes mostra-se de fundamental importancia, uma
vez que o recente advento do tratamento especifico com reposi¢cdo enzimatica pode melhorar
a qualidade de vida destes individuos, bem como reduzir a progressdo da doenca em vérios
casos ((MARINHO et al., 2007).

Conforme aponta Marinho et al. (2007), a Doenga de Fabry é uma doenga rara e

comumente subdiagnosticada devido ao seu quadro clinico ser bastante varidvel, porém ¢é
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possivel encontrar individuos com essa patologia através do rastreamento de pacientes em
tratamento hemodialitico sem diagnéstico etioldgico definido, uma vez que hd uma grande
prevaléncia da variante renal.

Corroborando com os autores supracitados, o rastreamento ¢ de suma importancia,
visto que nos servicos que oferecem tratamento hemodialitico, hd pacientes com DRC e

fazendo hemodialise ha varios anos.

5.2.4 AS POSSIBILIDADES DE ACESSO AO TRATAMENTO PARA A DOENCA DE
FABRY

A Terapia de Reposicio Enzimdtica (TRE) é um método terapéutico desenvolvido
para tratar a DF a partir de uma enzima recombinante da aGAL-A. Por ser uma doenca
multissistémica, a DF requer um manejo abrangente, uma vez que a TRE age em diversos
6rgaos afetados pela doenca.

Entre as décadas de 70 e 80 deu-se inicio a pesquisa da TRE a partir do
desenvolvimento de uma forma de a-GAL purificada. Nao obtendo os resultados esperados
diante dos achados cientificos com rela¢do a dificuldade de purificar quantidades suficientes
da enzima para manter a terapia assegurada, deu-se inicio a um novo projeto nos anos 90 com
estudos desenvolvidos a partir da alfagalactosidade beta através da forma purificada da
enzima humana, por meio de estudos usando tecnologia de DNA recombinante.

O tratamento especifico, direcionado a causa primdria da DF apenas foi
disponibilizado no inicio deste século na forma da terapia de reposi¢ao enzimatica (TRE) com
a enzima recombinante da aGAL-A. Duas formas de enzimas recombinantes estdo
disponiveis comercialmente: alfa-agalsidase e beta-agalsidase, ambas com registro no Brasil.
Segundo os estudos disponiveis, as enzimas recombinantes agiriam nos Orgdos e sistemas
mais frequentemente comprometidos pela doenca, algo até entdo inexistente (CONITEC,
2018).

Diante do exposto evidenciado acima existem duas formas de enzima recombinantes
disponiveis no Brasil, ambas com registro na ANVISA. Entretanto, essas enzimas ndo estao
na lista dos medicamentos ofertados pelo Ministério da Saude, através do SUS, para
populacio acometida pela doenca. E importante que se inicie o tratamento com a TRE a fim
de minimizar os sinais e sintomas da DF melhorando a qualidade de vida do paciente.

Duas formas de enzimas recombinantes estdo disponiveis comercialmente: alfa-
agalsidase e beta-agalsidase, ambas com registro no Brasil. Segundo os estudos disponiveis,

as enzimas recombinantes agiriam nos 6rgdos e sistemas mais frequentemente comprometidos
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pela doenga, algo até entdo inexistente. Outras possibilidades terapéuticas, além da TRE para
a DF, vém sendo estudadas, mas a maioria ainda se encontra em estdgios experimentais.
(CONITEC, 2018).

De acordo com Junior et al. (2011)), as inovagdes constitucionais relativas a previsao
da saide como direito fundamental social e a auséncia de uma politica publica de saide capaz
de concretizar os principios da universalidade e da integralidade contribuiram para o
desenvolvimento do chamado fendmeno da judicializacdo da saide, onde demandas ao
Judicidrio passaram a buscar a satisfacdo de necessidades nao atendidas pelo Estado, em que
pese a sua atribui¢do para tanto.

Concordando com os autores acima citados, percebe-se que o0 acesso a tratamentos que
exigem maior complexidade no Brasil, requer a judicializacdo para que o acesso seja

garantido, embora a sadde ja seja um direito constitucionalmente assegurado.
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6. CONSIDERACOES FINAIS

Esta pesquisa buscou investigar de acordo com o objetivo geral os aspectos da Doenga
de Fabry e correlaciond-los com a Doenca Renal Cronica em pacientes submetidos ao
tratamento de Hemodidlise. A partir dos resultados obtidos concluiu-se que a correlagdo entre
a DF e a DRC é um fato concreto uma vez que hd acometimento renal nos individuos
diagnosticados com a doenca. Considerando que a Doenca de Fabry € uma doenca rara e de
dificil diagnéstico, sua correlacdo com a Doenga Renal Cronica se dd pelo fato da DF
acometer o parénquima renal, tdbulos e células dos rins.

No presente estudo foram avaliados o nivel de conhecimento dos participantes da
pesquisa com relacdo a doenga, os sinais e sintomas, o tempo de tratamento dialitico, e as
possibilidades para iniciar um tratamento especifico quando confirmado com a Doenga de
Fabry. A partir dos resultados obtidos pode-se concluir que grande parte dos pacientes renais
cronicos envolvidos nesta pesquisa nao tem conhecimento quanto a Doenga de Fabry, um fato
preocupante, pois sendo uma doenca rara e silenciosa o diagndstico tardio compromete ainda
mais o quadro de saide. Outro dado que chamou a ateng@o € a auséncia de um trabalho de
educagdo continuada dentro dos centros de didlise, visando orientar os pacientes a respeito da
DF, investigar possiveis casos a partir de escuta ativa diante dos sinais e sintomas, e a partir
disto realizar coleta de material biol6gico, pois se sabe que uma vez diagnosticado com DF o
paciente tem grandes chances de desenvolver outras complica¢des, dentre estas a Doenca
Renal Cronica.

No tocante ao acesso ao tratamento o que pode ser visto foi que a TRE é um
tratamento especifico para a DF, autorizado pela ANVISA, porém ainda ndo consta na lista de
medicamentos distribuidos pelo SUS, estando em processo de situacdo regulatdria no
Ministério da Saude. Isso dificulta a qualidade de vida do paciente, pois o tratamento €
comercializado e seu valor por frasco ampola é muito alto, e o acesso ao tratamento, por

vezes, depende de judicializacao.
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APENDICES
APENDICE A - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE)

Prezado (a) Sr (a).

A seguinte pesquisa que tem por titulo A DOENCA DE FABRY NO CONTEXTO
DA HEMODIALISE: implicacdes para diagndstico e acesso ao tratamento, desenvolvido
por Wilza Cabral Rodrigues pesquisador associado e aluno do Curso de Graduag¢do em
Enfermagem da Faculdade de Enfermagem Nova Esperanca de Mossoré6 — FACENE/RN, sob
a orientacdo do pesquisador responsdvel, o professor Esp. Evilamilton Gomes de Paula, que
tem como objetivo geral: Investigar a presenca dos aspectos da Doenca de Fabry
correlaciondveis com a Doenca Renal Cronica em pacientes submetidos ao tratamento de
Hemodidlise no Centro de Didlise do Vale do Assi-RN. E como objetivos especificos:
Identificar se ha sinais de sintomas da Doenca de Fabry em pacientes submetidos a
Hemodidlise; avaliar o nivel de conhecimento dos pacientes em tratamento de Hemodidlise
acerca da Doenca de Fabry; Discutir as possibilidades de acesso ao tratamento especifico para
Doenca de Fabry. A mesma justifica-se, pois, esta pesquisa tem sua importancia pelo fato de
se propor a discutir a Doenca de Fabry e suas correlacdes com a Doenca Renal Cronica e tal
discussao podera trazer beneficios aos pacientes renais cronicos mediante os sinais € sintomas
da DF diagnosticados sob a atuac¢do do enfermeiro.

Com relagdo aos riscos e beneficios da pesquisa, estes serdo minimos, como descon-
forto durante a fase de entrevista ou constrangimento em relagdo a temdtica abordada,
entretanto tais riscos serao minimizados considerando que os objetivos do trabalho serdo
explicados na perspectiva de se evitar possiveis situacdes de desconforto e que a pesquisa sera
realizada em ambiente reservado no intuito de atenuar possiveis constrangimentos. Desta
forma, através deste Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, solicito a sua participacao
nesta pesquisa € a autorizagdo para utilizar os resultados para fins cientificos (monografia,
divulgacdo em revistas e eventos cientificos como congressos, semindrios, etc.).

Convém informar que serd garantido o seu anonimato, bem como seré assegurada a sua
privacidade e o seu direito de autonomia referente a liberdade de participar ou nio da
pesquisa. Portanto, ndo € obrigatdrio fornecer as informagdes solicitadas pela pesquisadora
participante. Informamos também que a pesquisa apresenta riscos minimos as pessoas

envolvidas, porém os beneficios superam quaisquer riscos.
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O pesquisador e o Comité de Etica em Pesquisa desta IES estardo 2 sua disposi¢io para
qualquer esclarecimento que considere necessario em qualquer etapa da pesquisa.

Eu, , declaro que

entendi os objetivos, a justificativa, os riscos e os beneficios de minha participacdo na
pesquisa e concordo em participar do mesmo. Declaro também que a pesquisadora
participante me informou que o projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da
FACENE. Estou ciente que receberei uma cépia deste documento rubricada a primeira pagina
e assinada a dltima por mim e pelo pesquisador responsédvel, em duas vias iguais, ficando uma
via sob meu poder e outra em poder do pesquisador responsavel.

Mossoro-RN, / /2019.

Evilamilton Gomes de Paula

Participante da Pesquisa

'Endereco residencial do (a) pesquisador (a) responsavel: Rua Santa Verénica-274-Santa
Delmira- Mossoro-RN. CEP:5914-700. Fone: (84) 98752-0303. E-mail:
evigdepaula@gmail.com

’Endereco do Comité de Etica em Pesquisa: Av. Frei Galvao, 12 - Bairro Gramame - Jo&o
Pessoa - Paraiba — Brasil CEP: 58.067-695 - Fone : +55 (83) 2106-4790. E-mail:
cep@facene.com.br
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APENDICE B — Formulario de Questdes

Roteiro de Entrevista

I- Dados socioecondomicos relacionados ao paciente

1- Idade:
2- Sexo:M( )F( )

3- Escolaridade: Ensino Fundamental ( ) Completo ( ) Incompleto () Ensino Médio:
Completo () Incompleto () Ensino Superior: Completo () Incompleto () Nao
alfabetizado ( )

4- Estado Civil: Solteiro (a) ( ) Casado(a) ( ) Divorciado(a) ( ) Viivo(a) ( )

5- Onde mora? Zona rural ( ) Zona Urbana ( )

II- Dados relacionados ao conhecimento do paciente sobre a Doenca de Fabry.

1- Ja ouviu falar sobre Doenca de Fabry? Ou algum familiar relatou/apresentou a
doenca?

2- H4 quanto tempo realiza tratamento de Hemodialise?

3- Sente dores nas maos ou nos pés com alguma frequéncia?

4- J4 observou manchas avermelhadas na pele na regido do umbigo as coxas?

5- Pratica algum tipo de atividade fisica? Se SIM ____ Qual?

6- Sente algum incOmodo com relag@o ao calou ou frio? Em qual parte do dia?

7- Relata algum desconforto géstrico? EX: célicas abdominais, diarreia, nduseas? Se SIM

___ Com que frequéncia?

8- Tem algum problema cardiaco diagnosticado? Se SIM ____ Qual?

9- AlteracOes da Sudorese:

Suor excessivo (hiperhidrose) SIM () NAO ()

Auséncia de suor (anidrose) SIM () NAO ()

Insuficiéncia de suor (hihidrose) SIM () NAO ()

10- AlteracOes Visuais: 11- Alteracdes Auditivas:
Catarata SIM ( ) NAO () Zumbido no ouvido SIM () NAO ()
Cérnea verticilata SIM () NAO () Perda da audicio SIM () NAO ()
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CERTIDAC

Com base na Resolug@a CMS 466/2012 que regulamenta o
ética do pesquisa em Seres Humanod, o Comité de Ftico em Pesquisa
deg Faculdades Mowva Esperanca, em sua B Reuni@d Ordindrio
realizeda em 10 de outubro de 2019, Apds ondlise do parecer do
relator, resolvey congsderar, APROVADD, o projete de pesquisa
intimulads “A DOENGCA DE FABRY MO CONTEXTO DA
HEMODIALISE: IMPLICA{OES PARA DIAGMOSTICO E ACESSO
AD TRATAMENTO". Protecole CEF: 132/2019 e CAAE:
219954191 00005179, Pesouwsador Responsdvel EVILAMILTOMN
BOMES DE PAULA e Pesquisadoras Participontes: WILZA CABRAL
RODRIGUES. JOSELIME PEREIRA LIMA; ITALA EMANUELLY DE
OLIVEIRA CORDEIRO

Esta certiddo nda tem validade para fing de publicacde do
trabalhe, certidde pora este fim serd emitida cpés apresentacdo do
refatdrio final de conclusie da pesgisse, com previsdo para derembro
de 2019 nog termas das atribuicdes conferidas oo CEF pela Resalucis
jd cifada,

Jobo Pegsoa, 10 de outubro de 2019,

S

Maria do Socorro Goadelha MNébrega
Coordenadara do Camité de Etica em Pesguss -

FACEMNE/FAMENE
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