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Introducdo: Doengas genéticas sao distirbios metabodlicos hereditarios, nas quais mutacoes
genéticas resultam na auséncia ou insuficiéncia de enzimas vitais para o correto funcionamento
celular. A deficiéncia dessas enzimas causa o acumulo de substancias, que a longo prazo
tornam-se toxicas para o organismo, comprometendo o funcionamento de diversos Orgaos.
Dentre essas patologias, destacam-se as doengas de Gaucher, Fabry, Pompe e Niemann-Pick.
Atualmente a Terapia de Reposicdo Enzimatica (TRE) € o principal tratamento para controle
dessas doencgas, visando substituir a enzima deficitaria e restaurar o correto funcionamento
metabolico. No cenario hospitalar, a equipe de enfermagem desempenha um papel fundamental.
E imprescindivel o dominio técnico-cientifico desses profissionais, que gerenciam desde o
preparo farmacoldgico até a monitorizagdo da infusdo e o manejo de eventuais eventos
adversos. Objetivo: Relatar a experiéncia da equipe de enfermagem na assisténcia a pacientes
submetidos @ TRE em um hospital, evidenciando as intervengdes necessarias para garantir a
seguranga tanto do paciente como da equipe. Metodologia: Trata-se de um estudo descritivo,
do tipo relato de experiéncia, baseado na pratica assistencial da equipe de enfermagem de uma
unidade hospitalar, que atende pacientes com doencas genéticas que necessitam de TRE.
Resultados e Discussao: Considerando as diversas patologias genéticas que necessitam de
TRE e a especificidade no manejo de cada medicamento utilizado, a pratica evidenciou que a
atualizacdo da equipe de enfermagem ¢ fundamental para embasar uma assisténcia de
enfermagem segura. A equipe deve possuir entendimento sobre a fisiopatologia das doengas e
suas manifestacoes clinicas. Em relacdo ao preparo do medicamento, a experiéncia mostra que
a assepsia rigorosa, a precisdo no calculo e a dilui¢do adequada sdo essenciais para assegurar
sua estabilidade e eficdcia. Por se tratarem de enzimas sensiveis, 0 manejo exige cuidados
especificos, como: controle da temperatura, evitar agitar o frasco prevenindo formagdo de
espuma, verificacdo da dose baseada no peso do paciente e protocolos de escalonamento.
Conclusio: A atuagdo da enfermagem ultrapassa a barreira da esfera técnica, atuando também
e ndo menos importante no acolhimento e cuidado humanizado, além da educacao em saude,
favorecendo uma melhor adesdo ao tratamento.
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