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INTRODUCAO

A cistinose nefropatica ¢ uma doenga sistémica, genética, com heranca autossdémica
recessiva, causada pelo acumulo intracelular (intralisossomal) de cistina em diversas células
do organismo (BRUNN et al., 2002). A cistina no corpo se cristaliza e pode levar a problemas
em diversos 0rgdos, principalmente nos rins € nos olhos. Soma-se a isso, como causa
secundaria, a Sindrome de Fanconi, na qual os rins ndo conseguem reabsorver corretamente
glicose, aminodacidos, fosfato, bicarbonato e potassio.

Vale ressaltar que a doenca genética ¢ considerada rara, nesse sentido, dados
epidemiologicos constatam que a sua incidéncia ¢ de 1:100.000-200.000 nascidos vivos
(VAISBICH et al., 2018). No Brasil estima-se que a ocorréncia de cistinose correspondem a
aproximadamente 140 casos, entretanto, estudos destacam a dificuldade do diagndstico da
doenga e da sindrome de Fanconi, podendo desencadear um nimero subestimado (REZER;
FAUSTINO, 2022). Assim, por se tratar de uma doenga cronica, deve receber uma atencao
especial.

Ao ser diagnosticada, a crianga e sua familia enfrentam diversas dificuldades, sob
esse aspecto, ganha particular relevancia o papel do enfermeiro que envolve a realizagao do
Processo de Enfermagem, a¢des de promogao da satide, manutengdo ou melhora na qualidade
de vida e prevencao de complicagdes, devendo apresentar os caminhos necessarios para que
a adaptagdo ao novo estilo de vida ocorra de modo saudavel (REZER; FAUSTINO, 2022).
O enfermeiro ¢ responsavel pela sistematizacdo da assisténcia de enfermagem, devendo
organizar o cuidado, incentivar autocuidado e educar os familiares ou cuidadores da crianga
com CNI (SILVA et al., 2015)

Ademais, esse profissional deve ofertar um cuidado ambulatorial diferenciado, como
controle antropométrico, mensuracdo dos sinais vitais, exame fisico completo,
acompanhamento do crescimento e desenvolvimento infantil, controle dos exames
laboratoriais, auxilio na melhora da qualidade de vida, além de, atuar diretamente nos
cuidados dos pacientes que evoluem para dialise ou transplante renal (VAISBICH et al.,
2019; CARVALHO et al., 2021).

O estudo justifica-se por ser de extrema importancia, haja vista que, atualmente
existem poucos estudos a respeito, além da caréncia de profissionais capacitados para
diagnosticar e tratar pacientes portadores da doenca. Logo, o presente estudo ¢ fundamental
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para entender as diferentes perspectivas da atuagao profissional, mesmo em casos de doengas
raras ou pouco conhecidas, tornando-se grandes desafios, como no caso da Cistinose
Nefropatica Infantil (CNI) (REZER; FAUSTINO, 2022).

Diante disso, objetiva-se descrever as caracteristicas da cistinose nefropatica bem
como as causas, sintomas, formas de diagndstico e tratamento com fulcro na explanacdo
destas informacdes, a fim de promover o esclarecimento da tematica e a conscientizacao
sobre sua relevancia na capacitag¢do de profissionais da satide, com destaque para o cuidado
realizado pelo enfermeiro, capaz de ofertar uma maior qualidade de vida, melhor evolugao
do quadro clinico de individuos portadores da doenga e amparo as familias.

MATERIAL E METODOS

O presente estudo, classificado como uma revisdo bibliografica, possui uma
abordagem qualitativa com objetivos exploratorios. Para tal, foi realizado um levantamento
bibliografico visando retratar as caracteristicas da doenga genética denominada Cistinose
Nefropatica, expondo as causas, principais sintomas, diagnodstico e formas de tratamento.

Realizou-se buscas por artigos cientificos em bancos de dados como Google
Académico, Biblioteca Virtual da Saude (BVS), Scielo e demais sites de 6rgaos publicos.
Para a pesquisa foram utilizados os seguintes descritores: Cistinose, diagndstico, Sindrome
de Fanconi e Cisteamina, a selegdo dos artigos ocorreu pela leitura do titulo e resumo. A
partir dessas medidas foi possivel analisar com precisao a relagdo da patologia com a genética
humana e estabelecer a natureza das relagdes entre as variaveis da tematica.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A cistinose nefropatica ¢ uma doenca genética rara que possui heranca autossomica
recessiva, o que corresponde dizer que para uma pessoa apresentar a doenga, os pais, por
mais que sejam normais, precisam ser portadores do gene caracteristico. A doenga ¢
decorrente de mutagdes no gene CTNS e cromossomo 17, responsavel pela formacgdo da
cistinosina, uma proteina responsavel por transportar a cistina intralisossomal proveniente
das atividades da célula para o citoplasma (VAISBICH et al, 2018). Como resultado, a cistina
por apresentar uma baixa solubilidade acumula-se dentro dos lisossomos formando cristais
que podem ser observados em diferentes areas do corpo, o que causa o comprometimento de
multiplos 6rgaos, principalmente dos rins € dos olhos.

A apresentacao clinica € rara no periodo neonatal, manifesta-se geralmente em torno
de 6 a 18 meses de idade, mais comumente com deficiéncia de crescimento e de ganho de
peso, episodios de febre e desidratacio (BRUNN et al, 2002). Nesse momento, 0s rins sao
afetados com a sindrome de Fanconi (SF), que segundo Rezer e Faustino (2022) consiste na
perda de substancias importantes que deveriam ser reabsorvidas pelo tibulo renal proximal,
1sso ocorre porque o acumulo de cristais de cistina acomete essa por¢ao tubular fazendo com
que essas substancias sejam perdidas na urina, levando a perda de calcio e agua. Sob esse
aspecto, ¢ licito destacar que a forma Nefropatica Infantil € o tipo mais frequente (95%) e
mais grave da Cistinose (REZER, FAUSTINO; 2022).

Ademais, at¢ os dez anos de idade, em geral os individuos desenvolvem
hipotireoidismo, com necessidade permanente de reposi¢cdo hormonal, sendo necessario em
muitos casos a realizagdo de didlise e transplante renal. Também sdo comuns queixas
digestivas e fotofobia devido ao deposito ocular de cristais (VAISBICH et al, 2018). Outros
orgdos e sistemas sao acometidos mais tardiamente, em geral na 2: ou 3- décadas da vida,
como o pancreas, musculatura esquelética, figado e sistema nervoso central (BRUNN et al,
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2002). A doenga tem, portanto, carater progressivo, que pode ser impedido através do
diagnostico e tratamento precoces.

Nessa perspectiva, conforme Brunn et al (2002) o diagndstico pode ser estabelecido
através da observacdo de cristais de cistina na cornea ou conjuntiva, na medula Ossea
(mielograma) ou no rim (bidpsia renal). Também pode ser feita a medida do conteudo de
cistina nos leucdcitos ou fibroblastos. Conforme o mesmo autor, no tratamento paliativo da
cistinose ndo existe uma terapéutica génica, ¢ realizado um tratamento especifico com
medicamentos, principalmente com a droga Cisteamina, que depredam os estoques de cistina
intralisossomais, minimizando, desse modo, os efeitos da doenga. Além disso, ¢ realizado a
corre¢ao dos disturbios causados pela sindrome de Fanconi, com reposi¢ao das substancias
perdidas na urina e em alguns casos podem ser essenciais 0 hormonio tireoideano, papa de
hemacias e dialise (BRUNN et al, 2002).

Nesse sentido, a assisténcia a pacientes com doencas cronicas e raras ¢ complexa,
principalmente pela falta de disseminacao de conhecimento sobre a doenga, o que dificulta o
diagnostico preciso e precoce, além da necessidade da realizagdo de exames especificos, por
vezes de alta complexidade e custo. Somam-se a esses fatores dificuldades na obtengao de
tratamento adequado quando disponivel, na conscientiza¢do do paciente e da familia sobre a
doenca e na aderéncia ao tratamento (VAISBICH et al, 2018).

Diante desses aspectos, ¢ imprescindivel a agdo do enfermeiro, pois se trata de
peculiaridades de um paciente que requer um olhar diferenciado, em sua singularidade diante
dos cuidados da crianga portadora de CN e uma melhor interagdo social quer seja em nivel
ambulatorial, hospitalar ou cuidado domiciliar (SILVA et al 2021).

Desse modo, em nivel ambulatorial, destaca-se a realizacdo de medidas
antropométricas, mensuragcdo de sinais vitais, verificagdo da situacdo vacinal, coleta de
exames laboratoriais, acompanhamento da adesdo familiar, identificagdo do grau de
compreensdo do paciente e dos cuidadores acerca da doenga e tratamento, bem como a
aplicacdo de questionarios de qualidade de vida (VAISBICH et al, 2018).

Conforme esse mesmo autor, em nivel de internacao, deve ser realizada a anamnese
detalhada especialmente sobre o motivo da internacdo, situacdo do tratamento, historia
familiar, situagdo vacinal; exame fisico com atencdo para a pele (turgor, temperatura,
ressecamento, lesdes), mucosas, edema, frequéncia e sons respiratorios, pressao arterial,
frequéncia e ritmo cardiaco, alteragdes comportamentais, parestesias, fraqueza e tremores
dos membros.

Ap6s a coleta dos dados, anamnese, medidas antropométricas e avaliacdo dos exames
laboratoriais, seguiu-se o processo de enfermagem, através dos diagnésticos de enfermagem,
resultados esperados e intervengdes de enfermagem (REZER; FAUSTINO, 2022).

Quadro 01. Diagnosticos, resultados esperados e intervengdes de Enfermagem para crianga com CNI. Mato
Grosso, Brasil, 2021.

Diagnosticos Resultados Intervencoes
Eliminagao urindria prejudicada Equilibrio de liquidos Monitorar a eliminagdo urindria.
caracterizada por retengao Monitorar o estado hidrico,
urinaria, relacionado a multiplas inclusive pesagens diarias,

causas. eliminagao urinaria/hora,

ingestdo e eliminagdo. Monitorar
o efeito terapéutico do diurético.

Motilidade gastrintestinal Controle das eliminagdes Monitorar manifestagdes
disfuncional caracterizada por gastrointestinais de acidose
abdome distendido associado a metabolica. Monitorar o

circulacdo gastrintestinal funcionamento e a distensdo

reduzida. gastrointestinal para evitar a
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reduc¢do do movimento
diafragmatico reduzido,
conforme apropriado. Verificar a
presenga de quaisquer sinais e
sintomas de alteragdes

gastrointestinais.
Saude deficiente na comunidade Conhecimento: cuidados com a Identificar a compreensdo que o
caracterizada por auséncia de doenca paciente e cuidador principal
programa para melhorar o bem- tém dos conhecimentos ou
estar de um grupo ou populagio habilidades necessarias.
relacionado a falta de Estimular a crianca a
especialistas na comunidade. compartilhar sentimentos,

conhecimentos e percepcoes.
Oferecer conhecimentos
especializados para quem busca
ajuda.
Risco de glicemia instavel Equilibrio da glicemia Realizar controle glicemia
capilar uma vez na semana.
Controlar alimentac¢do, com
pouca ingestdo de agucares.
Risco de sindrome do Equilibrio de liquidos Realizar balango hidrico.
desequilibrio eletrolitico Monitorar niveis de eletrdlitos
através de exames laboratoriais.
Realizar medida da
circunferéncia abdominal.

Risco de desenvolvimento Controle do crescimento e Monitorar altura mensalmente.
atrasado desenvolvimento Monitorar o percentil de
crescimento.
Risco de lesdo na cornea Prevenir evolucdo dos cristais de Aplicagdo dos colirios, quando
cistina prescritos. Realizar higiene

ocular duas vezes ao dia com
Soro Fisiologico 0,9%.

Fonte: REZER; FAUTINO, 2022.

O sistema de apoio ofertado pelo enfermeiro ¢ necessario para estimular a participagao
da familia no tratamento, inserindo os cuidados pertinentes ao paciente com a CN (REZER;
FAUTINO, 2022). Sob essa logica, a familia precisa estar esclarecida quanto a doenca, das
possiveis complicacdes e de sua importancia em todo o processo (VAISBICH et al, 2018).

Ademais, destaca-se o0 monitoramento regular da funcao renal, pois os pacientes com
cistinose nefropatica podem apresentar danos renais progressivos decorrentes da Sindrome
de Fanconi onde os enfermeiros devem realizar exames regulares para avaliar a fungdo renal
do paciente e permite ajustes no tratamento. A promocao da hidratagdo adequada, para
prevenir a formacao de cristais de cistina nos rins, sendo dever do enfermeiro incentivar o
paciente a beber liquidos suficientes e, se necessario, administrar fluidos por via intravenosa
(BAUMNER; WEBER, 2018).

Na administrac¢ao correta de medicamentos que ajudaram na quebra e eliminacao da
cistina, o enfermeiro deve conhecer os dois tipos comerciais disponiveis e fazer as
orientagdoes de acordo com as recomendacgoes do fabricante. Nesse caso, a Cisteamina de
liberacdo rapida: pode ser ingerida com alimentos, inclusive leite, o que melhora a tolerancia
digestiva. Deve ser evitada a ingestdo concomitante de alimentos acidos. Ja a Cisteamina de
liberagdo lenta: evitar comer 2 horas antes até 30 minutos depois; evitar laticinios até 1 hora
apo6s a administragdao (VAISBICH et al, 2018).

Conforme esse mesmo autor, ¢ importante a manutencdo de um suporte nutricional
sabendo que portadores da cistinose nefropatica podem apresentar dificuldades nutricionais
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devido a problemas digestivos e a sindrome de Fanconi. Assim, deve-se criar estratégias onde
a crianca com essa doenga possa se sentir segura e compreender ao longo do tempo, utilizar
de instrumentos do préprio universo infantil, boa comunicacdo, linguagem simples e
adequada, brincadeiras, promovendo saide de uma maneira diferente, pois ¢ o enfermeiro
que sempre estard a frente de todo esse processo em todas suas fases e no desenvolvimento
da crianca (SILVA et al., 2018)

Portanto, esses profissionais de saide devem estar disponiveis para ouvir e fornecer
apoio emocional ao paciente e a familia, ajudando-os a lidar com os desafios fisicos e
emocionais associados a doenca, fornecer informagdes sobre a doenca e encaminhar para
grupos de apoio, se necessario.

CONSIDERACOES FINAIS

A cistinose nefropatica ¢ uma doenga genética grave e rara caracterizada pelo acimulo
de cristais de cistina em todo o organismo, 0s sintomas possuem carater progressivo, que pode
ser impedido através do diagnoéstico e tratamento precoces. Entretanto, dada a relevancia da
doenga constata-se uma caréncia de profissionais de satide capacitados para alcangar éxito
diante de cuidados especificos para tal patologia em questdo. Ademais, além do problema da
falta de dados epidemiologicos precisos e atuais, a doenga ¢, provavelmente subdiagnosticada,
existindo poucos estudos a respeito. Portanto, ¢ imprescindivel que novos estudos sejam
realizados visando promover melhor conhecimento e incentivando uma assisténcia mais
holistica aos pacientes.
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