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Introdução: A Doença de Fabry é uma doença genética rara, ligada ao cromossomo X, onde 

há uma deficiência da enzima Alfa - galactosidase A, o que gera um acúmulo de gordura no 

interior celular alterando seu funcionamento e atingindo principalmente órgãos como rins, 

coração, pele, cérebro, e sistema digestivo. Seus sintomas variam, dentre os mais comuns 

podemos citar a fadiga, as dores neuropáticas, manchas na pele e sintomas gastrointestinais. É 

uma doença que atinge homens e mulheres, sendo que os homens apresentam os sintomas da 

doença de forma mais grave e precoce em relação às mulheres. Objetivo: Relatar a experiência 

da equipe de enfermagem no monitoramento clínico e na aplicação do protocolo de infusão 

enzimática para o tratamento da doença de Fabry em um ambulatório. Metodologia: Relato de 

experiência sobre a prática da equipe de enfermagem no atendimento a pacientes com doença 

de Fabry. O foco consistiu no monitoramento clínico e nos cuidados de enfermagem durante a 

infusão da terapia de reposição enzimática ambulatorial, visando garantir a segurança e bem 

estar dos pacientes. Resultados e Discussão: Sendo a Doença de Fabry uma condição genética 

rara que exige infusões frequentes, ficou evidente que a enfermagem desempenha um papel 

importante no sucesso do tratamento. Durante o acompanhamento ambulatorial, a assistência 

prestada vai desde o acolhimento do paciente, passando pela triagem, preparo do medicamento, 

a correta diluição, uso de filtro no equipo, até a punção venosa, programação da bomba de 

infusão, ordem de escalonamento do medicamento, e identificação precoce de possíveis sinais 

e sintomas de reações adversas. Conclusão: Esta experiência demonstrou que o preparo da 

equipe de enfermagem é essencial para garantir que a terapia de reposição enzimática seja 

realizada com segurança e qualidade. Além da técnica, o monitoramento e vigilância constante  

também são fatores relevantes para garantir a segurança do paciente, gerando vínculo de 

confiança e bem estar durante o momento da infusão. 
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