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APRESENTAÇÃO

Com enorme satisfação apresentamos mais um trabalho dedicado às atualidades 
e novas abordagens direcionadas à medicina. 

A evolução do conhecimento está intrinsicamente contida no avanço da pesquisa 
em saúde, assim como nas aplicações e conceitos que surgem relacionados à clínica, 
diagnóstico e tratamento. Compreender e caracterizar esses novos paradigmas 
fazem parte de uma carreira acadêmica sólida na área médica.

Novos modelos e propostas aplicados ao estudo da medicina tem sido 
vivenciados pela nova geração, assim como novas ferramentas que compõe um 
cenário de inovação e desenvolvimento. Assim, é relevante que acadêmicos e 
profissionais aliem os conhecimentos tradicionais com as novas possibilidades 
oferecidas pelo avanço científico.

Portanto neste trabalho constante de apresentar novas estratégias e abordagens 
na medicina atual, trabalhos desenvolvidos com enfoque direcionado ao diagnóstico, 
psiquiatria, cirurgia, Aspergilose, Medicina Tradicional Chinesa, neoplasias retais, 
qualidade de vida, Doença Renal Crônica, processo saúde-doença, Saúde Coletiva, 
terapia do riso, cicatrização, Plasma Rico em Plaquetas, Vitamina C, saúde do idoso, 
Medicina baseada em evidência, Hemangioendotelioma, neurofibromatose, implante 
coclear, reabilitação, genética, saúde da criança, comunicação, humanização, vírus 
Chikungunya, carcinoma urotelial, diagnóstico precoce. doença potencialmente 
curável, Mentoring, medicina legal, identificação humana, crânios, Enteroparasitoses 
dentre outros diversos temas atuais e relevantes.

Deste modo a obra “Novos Paradigmas de Abordagem na Medicina Atual 3” 
apresenta uma teoria bem fundamentada nos resultados práticos obtidos pelos 
diversos professores e acadêmicos que arduamente desenvolveram seus trabalhos 
que aqui serão apresentados de maneira concisa e didática. Sabemos o quão 
importante é a divulgação científica, por isso evidenciamos também a estrutura da 
Atena Editora capaz de oferecer uma plataforma consolidada e confiável para estes 
pesquisadores exporem e divulguem seus resultados. 

Desejo à todos uma excelente leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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O CAMINHO PERCORRIDO PELAS FAMÍLIAS ATÉ 
O DIAGNÓSTICO DE MUCOPOLISSACARIDOSE: 

RELATO DE EXPERIÊNCIA 

CAPÍTULO 4

Amanda Karoliny Meneses Resende
Graduada em Enfermagem pela Universidade 

Estadual do Piauí, UESPI, Teresina, Piauí.

Vitor Kauê de Melo Alves
Graduando em Enfermagem pela Universidade 

Estadual do Piauí, UESPI, Teresina, Piauí.

Teresa Amélia Carvalho de Oliveira
Graduanda em Enfermagem pela Universidade 

Estadual do Piauí, UESPI, Teresina, Piauí.

Aziz Moisés Alves da Costa
Especialista em Neonatologia pelo Instituto de 

Ensino Superior Múltiplo, Faculdade IESM, Timon, 
Maranhão.

Annyelli Victória Moura Oliveira
Graduanda em Enfermagem pela Universidade 

Estadual do Piauí, UESPI, Teresina, Piauí.

Daniel de Macêdo Rocha
Doutorando em Enfermagem pela Universidade 

Federal do Piauí, UFPI, Teresina, Piauí.

Sabrina Maria Ribeiro Amorim
Graduada em Enfermagem pela Universidade 

Estadual do Piauí, UESPI, Teresina, Piauí.

Karllenh Ribeiro dos Santos
Graduanda em Enfermagem pela Universidade 

Estadual do Piauí, UESPI, Teresina, Piauí.

Juliana do Nascimento Sousa
Graduanda em Enfermagem pela Universidade 

Estadual do Piauí, UESPI, Teresina, Piauí.

Regilane Silva Barros
Pós-Graduação em Saúde Pública, Enfermagem, 

Universidade Federal do Piauí, UFPI, Teresina, 
Piauí.

RESUMO: INTRODUÇÃO: As 
mucopolissacaridoses são um grupo de doenças 
raras, em que estudos apontam a ocorrência de 
subdiagnóstico e de uma média mais elevada de 
idade ao diagnóstico, o que prejudica o acesso 
precoce das famílias ao aconselhamento 
genético e ao tratamento específico. OBJETIVO: 
Descrever uma vivência sobre o caminho 
percorrido pelas famílias até o diagnóstico de 
mucopolissacaridose. MÉTODOS: Trata-se 
de um relato de experiência vivenciado por 
acadêmicos de enfermagem durante ações 
voluntárias em forma de rodas de conversas, 
nos meses de fevereiro a maio de 2017, em um 
hospital infantil de referência no município de 
Teresina-PI. No qual foram colhidas todas as 
informações relevantes referentes aos caminhos 
percorridos pelas famílias até o diagnóstico 
da doença. RESULTADOS: Verificou-se que, 
desde o início da sintomatologia, apesar 
das manifestações clínicas evidentes e 
das avaliações por diferentes profissionais 
da saúde, foram muitas as dificuldades 
encontradas para desvendar a patologia de 
base. Este fato provavelmente demostra 
o conhecimento restrito dos profissionais 
brasileiros sobre a mucopolissacaridose. Outra 
informação relevante foram as intervenções 
cirúrgicas realizadas antes do diagnóstico da 
doença, semelhante ao descrito na literatura, 
acarretando em maior risco de mortalidade. 
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CONCLUSÃO: Assim, percebeu-se a dificuldade em encontrar o diagnóstico da 
musopolissacaridose. O que dificulta a obtenção do tratamento em tempo hábil e 
contribui para a alta mortalidade associada ao agravamento das manifestações 
clínicas. Espera-se que, esse estudo incentive novas pesquisas, pois apesar da 
pequena incidência da síndrome, mas causa grande angustia familiar na busca do 
diagnóstico e tratamento.
PALAVRAS-CHAVE: Doenças Raras; Genética; Saúde da Criança.

ABSTRACT: INTRODUCTION: Mucopolysaccharidoses are a group of rare diseases, 
in which studies indicate the occurrence of underdiagnosis and a higher average age 
at diagnosis, which impedes the early access of the families to genetic counseling 
and specific treatment. OBJECTIVE: To describe an experience on the path taken by 
families until the diagnosis of mucopolysaccharidosis. METHODS: This is an experience 
report by nursing students during voluntary actions in the form of talk wheels, from 
February to May 2017, in a reference children’s hospital in the city of Teresina-PI. 
In which all relevant information regarding the paths traveled by the families until 
the diagnosis of the disease was collected. RESULTS: It was verified that, from the 
beginning of the symptomatology, despite the evident clinical manifestations and the 
evaluations by different health professionals, many difficulties were found to uncover 
the underlying pathology. This fact probably demonstrates the limited knowledge of 
Brazilian professionals about mucopolysaccharidosis. Other relevant information was 
the surgical interventions performed before the diagnosis of the disease, similar to that 
described in the literature, leading to a higher mortality risk. CONCLUSION: Thus, it 
was noticed the difficulty in finding the diagnosis of musopolysaccharidosis. This makes 
it difficult to obtain treatment in a timely manner and contributes to the high mortality 
associated with the worsening of clinical manifestations. It is hoped that this study 
encourages further research, because despite the small incidence of the syndrome, 
but cause great family distress in the search for diagnosis and treatment.
KEYWORDS: Rare Diseases; Genetics; Child Health.

INTRODUÇÃO 

As mucopolissacaridoses (MPSs) são um grupo de doenças raras causadas 
pela deficiência de enzimas envolvidas no catabolismo dos glicosaminoglicanos, os 
efeitos no organismo são diversos, estando relacionados a problemas em vários 
órgãos e sistemas do corpo humano. dentro dessas alterações, o comprometimento 
cardiovascular é responsável por importante mortalidade (ANDRADE, 2016).

A maioria dessas doenças é de herança autossômica recessiva. Ao nascimento, 
os portadores apresentam fenótipo normal, mas com a progressão do acúmulo 
ocorrem importantes e permanentes alterações celulares, que afetam a aparência, a 
capacidade física, o funcionamento sistêmico e, algumas vezes, o desenvolvimento 
neurológico (CANCINO, 2016).
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O diagnóstico de é realizado pelo padrão de GAGs na urina e confirmado 
pela análise de enzimas lisossomais no sangue, leucócitos ou fibroblastos da pele 
e estudo genético. Em casos suspeitos a amniocentese e biópsia de vilosidades 
coriônicas permitem o diagnóstico pré-natal (GOMES et al., 2011).

De acordo com as características clínicas e bioquímicas é classificada em 7 
tipos distintos, mas que possuem semelhanças entre si. A doença se forma pelo de 
depósito lisossomal causadas pelo defeito de uma das onze enzimas lisossomais 
responsáveis pela degradação dos glicosaminoglicanos (GAG). Tais fragmentos 
de GAG parcialmente degradados se acumulam nos lisossomos, resultando em 
anormalidades clínicas, determinando um quadro clínico multissistêmico, crônicas e 
progressivas. (LEITE, et al; 2014; COSTA et al., 2017).

As manifestações clinicas da mucopolissacaridose afetam variados sistemas 
e órgãos do corpo, em especial as limitações osteomusculares, que acarretam em 
redução dos movimentos do corpo, o que pode comprometer a qualidade de vida 
dos pacientes, o desempenho de suas atividades diárias, os membros mais afetados 
são as mãos e antebraço, mas podem afetar também polegares, punhos e dedos, 
com formato de “mãos em garra” (MEDEIROS, et al., 2015)

Embora frequentemente o início da sintomatologia inicie na infância, estudos 
apontam a ocorrência de subdiagnóstico e de uma média mais elevada de idade 
ao diagnóstico destes pacientes, o que prejudica o acesso precoce das famílias ao 
aconselhamento genético e ao tratamento específico (CARDOSO-SANTOS et al, 
2008).

OBJETIVO

Descrever uma vivência sobre o caminho percorrido pelas famílias até o 
diagnóstico de mucopolissacaridose. 

MÉTODOS

Trata-se de um relato de experiência vivenciado por acadêmicos de enfermagem 
em ações educativas voluntárias em forma de rodas de conversas nos meses de 
fevereiro a maio de 2017, em um hospital infantil de referência no município de Teresina-
PI. No qual através das rodas de conversas, houve a oportunidade de conhecer 
pelos relatos dos pacientes e da família, que motivou o cuidado de enfermagem para 
a temática dos caminhos percorridos pelas famílias até o diagnóstico da doença.

Durante as ações, o contato com os pacientes ocorreu durante as rodas de 
conversas, que eram realizadas pela enfermeira do setor, antes das consultas 
médicas, onde foram colhidas todas as informações relevantes. 

As atividades foram de cunho educativo, planejadas previamente, com a 
definição de um grupo de estudos para aprofundar os conhecimentos na área, 
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definição dos temas para abordagem e após o direcionamento e acompanhamento 
da enfermeira do setor foram realizadas abordagens em forma de roda de conversas, 
e até abordagem individual quando era o desejo do paciente/familiar, conforme as 
demandas do atendimento no turno matutino.

 Tanto individual como em grupo eram abordados diversos cuidados, explicado 
sobre definição da doença, manifestações clínicas, diagnóstico e tratamento, para 
auxiliar na rotina da família e esclarecer dúvidas. O presente trabalho focaliza na 
temática referente aos caminhos percorridos pelas famílias até o diagnóstico da 
doença.

O presente estudo respeita os princípios éticos, e legais da resolução nº466/2012 
do Código de Ética em Enfermagem e a resolução nº 311/2007, que define que por 
se tratar de um relato de experiência, não é necessário a certificação pelo Comitê de 
Ética em Seres Humanos (CEP).

RESULTADOS E DISCUSSÃO 

Participaram do estudo oito pacientes, eram crianças, adolescentes e adultos, 
com idades entre três e vinte anos. Na maioria dos casos a doença se apresenta na 
infância e sintomas clínicos estão ausentes ao nascimento. É necessário considerar 
que a criança portadora mucopolissacaridose apresenta diversos sintomas e 
manifestações clínicas, que variam conforme a tipologia, mas no geral apresentam 
comprometimento no sistema esquelético e cardiopulmonar, a córnea, a pele, o 
fígado, o baço, o cérebro e as meninges. Os sintomas são multissistêmicos, de curso 
crônico e progressivo (BICALHO et al., 2011).

 No Brasil a incidência com que ocorrem as MPS’s ainda é desconhecida. A 
rede MPS Brasil, consiste em uma iniciativa que tem o propósito de disponibilizar 
os métodos diagnósticos para MPS no Brasil, confirmou o diagnóstico de 161 casos 
de MPS no período de abril de 2004 a setembro de 2006, sendo que já haviam 
88 diagnósticos prévios de MPS e estão sabidamente vivos (VIEIRA; GIUGLIANE; 
SCHWARTZ, 2007). 

Contudo, no Brasil existe uma demora entre o aparecimento das manifestações 
clínicas e o acesso ao diagnóstico médico, com média de confirmação de 4,8 anos 
(VIEIRA et al, 2008). Essa realidade é semelhante ao presente estudo, o que 
compromete a possibilidade de tratamento precoce e prevenção de complicações. 

Nesse trabalho, foi identificado um atraso entre os sintomas e o acesso ao 
diagnóstico. Foi observado que seis pacientes já apresentavam o diagnóstico da 
doença, e dois foram investigados para o diagnóstico durante as ações educativas 
em forma de roda de conversas, e puderam enriquecer seus conhecimentos durante 
as abordagens,  sendo, confirmado o diagnóstico pela equipe médica nesse período.  

Outra infomação importante é que, desde o início da sintomatologia os 
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pais buscaram os serviços de especialidades médicas, no entanto apesar das 
manifestações clínicas evidentes e das avaliações por diferentes profissionais da 
saúde, foram muitas as dificuldades encontradas para desvendar a patologia de 
base. Este fato provavelmente demostra o conhecimento restrito dos profissionais 
brasileiros sobre a mucopolissacaridose (RIBEIRO, 2013).

Diante dessa realidade existem três aspectos que estão interconectados 
e que aparecem de forma recorrente nas narrativas de pessoas com doenças 
raras hereditárias (busca pelo diagnóstico, acesso aos tratamentos e as questões 
concernentes à reprodução e continuidade da família). Além disso, uma das 
principais queixas de pacientes refere-se ao longo tempo que levaram até chegar a 
um diagnóstico preciso. As famílias afetadas relatam que o diagnóstico foi apontado 
como algo essencial para as pessoas que já apresentavam os sintomas da doença 
(AURELIANO, 2018).

Ressalta-se que algumas crianças foram submetidas a intervenções 
cirúrgicas realizadas antes do diagnóstico da doença, semelhante ao descrito na 
literatura, acarretando em maior risco de mortalidade, uma vez que existe um risco 
aumentado de complicações e a equipe de cirurgia não está em alerta para prevenir 
as intercorrências, no geral com vias aéreas e anestesia (BARBOSA; BORGES; 
BRANDAO, 2007).

A peregrinação dos pacientes por variadas especialidades médicas gerou 
sentimentos de angustia, medo e tristeza nos pais, alguns recorreram a crenças 
religiosas com o intuito de cura e até mesmo mudaram sua forma de vida, ao 
receberem na família uma criança que precisa de cuidados especiais. 

 Além do comprometimento físico dos pacientes e psíquico em que vivem 
essas famílias, há ainda elevados custos com deslocamento, uma vez que a maioria 
eram provenientes de cidades interioranas; a demora para o acesso aos serviços 
especializados e a necessidade de exames complexos e de difícil acesso. 

A literatura revela que na maioria dos casos, o diagnóstico é dado pelo 
geneticista. Nesse trabalho, além do geneticista, um dos pacientes teve a hipótese 
diagnóstica que foi fechada pelo reumatologista. O diagnóstico determinante das 
MPS é realizado por meio da dosagem aferida da atividade da enzima específica 
para cada variedade de MPS em fibroblastos, plasma e leucócitos. As MPS que 
possuem a sulfatase como enzima deficiente, deve-se mensurar a atividade de outra 
sulfatase para suprimir a probabilidade diagnóstica de carência múltipla de sulfatases 
(DIETER, 2002; VIEIRA; GIUGLIANE; SCHWARTZ, 2007).

Há a possibilidade de atingir o diagnóstico pré-natal da MPS por meio da 
mensuração da atividade enzimática em células cultivadas nas vilosidades coriônicas 
e no líquido aminiótico (VIEIRA; GIUGLIANE; SCHWARTZ, 2007). 

Os sinais e sintomas mais clínicos mais frequentes são as alterações de 
crescimento e desenvolvimento (baixa estatura), alterações ósteo-articulares (rigidez 
articular, mãos em garra), perda auditiva, disfunções no sistema gastrointestinal e 
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cardiológico, problemas oculares e deformações em pele e anexos (pele espessa e 
lesões papulares), entre outras (VIEIRA; GIUGLIANE; SCHWARTZ, 2007).

Verificou-se queixas e dúvidas das famílias sobre o tratamento, especialmente 
pela demora ao iniciar a terapêutica. Atualmente, além da equipe multidisciplinar, já 
há uma terapia específica para os tipos I, II e VI, a terapia de reposição enzimática 
(TRE) que consiste na administração periódica, por via venosa, da enzima específica 
deficiente no paciente. Este tratamento vem proporcionando bons resultados na 
melhora clínica e da qualidade de vida (BICALHO et al., 2011).

Nas discussões sobre o tratamento das doenças raras no Brasil, alerta-se para 
a necessidade de políticas de saúde específicas para cada doença rara, alegando-
se que o SUS não possui política de assistência farmacêutica específica para tratá-
las e que a demanda de TRE vem aumentando, sendo balizada por ordens judiciais 
(AZEVEDO et al., 2010).

A experiência foi rica em conhecimentos para os acadêmicos, a forma 
diferenciada de abordagem, trouxe a reflexões acerca da realidade de famílias de 
crianças com doenças raras, possibilitou o esclarecimento de dúvidas e criação de 
vinculo da equipe com os pacientes e familiares, as rodas de conversas gerou troca 
mútua de experiências e de conhecimentos teórico-práticos.

CONCLUSÃO 

Assim, percebeu-se as dificuldades em encontrar o diagnóstico da 
musopolissacaridose. O que dificulta a obtenção do tratamento em tempo hábil e 
contribui para a alta mortalidade associada ao agravamento das manifestações 
clínicas. Espera-se que, esse estudo incentive novas pesquisas, pois apesar da 
pequena incidência da síndrome, mas causa grande angustia familiar na busca do 
diagnóstico e tratamento. além disso, a experiência serviu de grande aprendizado 
e motivação para prestar uma assistência humanizada aos pacientes que possuem 
doenças raras.  
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