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APRESENTAÇÃO

A obra “Discursos, Saberes e Práticas da Enfermagem” aborda uma série de 
estudos realizados na área da Enfermagem, sendo suas publicações realizadas 
pela Atena Editora. Em sua totalidade está composta por 6 volumes, sendo eles 
classificados de acordo com a área de abrangência e temáticas de estudo.  Em 
seus 26 capítulos, o volume IV aborda diferentes aspectos relacionados à atuação 
da enfermagem nas diversas especialidades e áreas de atuação em saúde.

As pesquisas realizadas trazem temáticas que envolvem a atuação do 
enfermeiro como instrumento de formação e qualificação profissional, assim como 
atuante na atenção básica, domiciliar e hospitalar. Dentre alguns trabalhos citamos 
eixos de pesquisa envolvendo assistência de enfermagem no atendimento móvel 
de urgência, nefrologia, enfermagem clínica-cirurgia, saúde mental, dentre outras.

 Portanto, este volume IV é dedicado tanto aos usuários do sistema de saúde 
quanto aos profissionais atuantes na assistência, docentes da área e discentes, 
que desejam adquirir conhecimento e informações atualizadas nos diversos eixos 
de atuação, trazendo artigos que abordam informações atuais sobre as práticas de 
saúde aos mais variados públicos.

Ademais, esperamos que este livro possa fortalecer e estimular as práticas 
educativas pelos profissionais da saúde, desde a atuação assistencial propriamente 
dita, até a prática dos docentes formadores e capacitadores, buscando cada vez 
mais a excelência na assistência, disseminando práticas promotoras da saúde, e 
fortalecendo a prática clínica de enfermagem e das demais profissões que cuidam 
da saúde.

Isabelle C. de N. Sombra
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RESUMO: INTRODUÇÃO: A Doença de 
Huntington (DH) é uma doença genética 
rara caracterizada pelo progressivo 
comprometimento neurológico, afetando 
principalmente o sistema psicomotor. O 
diagnóstico de enfermagem é uma  etapa da 
Sistematização da Assistência de Enfermagem 
que se baseia nos sintomas clínicos e 
achados da história familiar. A padronização 
dos diagnósticos de enfermagem é uma 
tarefa desafiadora nos serviços de saúde e 
de pouco uso, embora sua aplicação seja um 
método facilitador na comunicação entre a 
equipe de enfermagem. OBJETIVO: Identificar 
os principais diagnósticos de enfermagem 
associados aos pacientes acometidos pela DH. 
MATERIAL E MÉTODOS: Estudo exploratório, 
descritivo de abordagem qualitativa. Os sujeitos 
da amostra foram sete pacientes acometidos 
pela DH, que estão inseridos no grupo de 
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pesquisa do Laboratório de Genética Humana, pertencente à Universidade Federal de 
Rondônia. A coleta de dados foi realizada entre maio e dezembro de 2016. A partir dos 
dados obtidos foram elaborados os diagnósticos de enfermagem e nesta abordagem 
serão destacados os principais. RESULTADOS: 1. Deglutição prejudicada relacionada à 
lesão neuromuscular caracterizada por engasgos antes da deglutição; 2. Incontinência 
urinária e fecal relacionada à cognição prejudicada caracterizada por incapacidade de 
retardar a evacuação e micção; 3. Mobilidade física prejudicada relacionada a prejuízos 
neuromusculares caracterizados por movimentos descoordenados; 4. Comunicação 
verbal prejudicada relacionada a prejuízo no sistema nervoso central caracterizado por 
dislalia e disartria. CONSIDERAÇÕES FINAIS: Considerando a condição de raridade, 
ressalta-se a importância da atuação da enfermagem nas pesquisas e trabalhos em 
doenças genéticas assim como a divulgação dos diagnósticos de enfermagem em 
portadores de DH. 
PALAVRAS-CHAVE: Doença de Huntington. Processo de enfermagem. Genética.

NURSING DIAGNOSIS ASSOCIATED WITH HUNTINGTON DISEASE PATIENTS: A 

RARE DISEASE

ABSTRACT: INTRODUCTION: Huntington’s disease (HD) is a rare genetic disease 
characterized by progressive neurological impairment, mainly affecting the psychomotor 
system. Nursing diagnosis is one of the stages of Nursing Care Systematization that is 
based on clinical symptoms and family history findings. The standardization of nursing 
diagnoses is a challenging task in health services and of little use, although its application 
is a facilitating method in communication between the nursing staff. OBJECTIVE: 
The objetive this study was to identify the main nursing diagnoses associated with 
DH patients. MATERIAL AND METHODS: This is an exploratory, descriptive study of 
qualitative approach. The subjects of the sample were seven patients with HD, who 
are part of the research group of the Laboratory of Human Genetics, belonging to 
the Federal University of Rondônia. Data collection was performed between May and 
December 2016. From the data obtained, the nursing diagnoses were elaborated and 
in this approach the main ones will be highlighted. RESULTS: 1. Impaired swallowing 
related to neuromuscular injury characterized by choking before swallowing; 2. 
Impaired cognitive-related urinary and fecal incontinence characterized by an inability 
to delay bowel movement and urination; 3. Impaired physical mobility related to 
neuromuscular impairment characterized by uncoordinated movements; 4. Impaired 
verbal communication related to central nervous system impairment characterized by 
dyslalia and dysarthria. FINAL CONSIDERATIONS: Considering the rarity condition, it 
is emphasized the importance of nursing performance in research and work on genetic 
diseases as well as the dissemination of nursing diagnoses in patients with DH.
KEYWORDS: Huntington Disease. Nursing Process. Genetics.
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1 |  INTRODUÇÃO

As doenças degenerativas causam grande impacto na qualidade de vida dos 
portadores e seus familiares, sobretudo se forem raras, que vão além daqueles 
relacionados ao comprometimento físico e psicológico. Além dos problemas 
trazidos pelas doenças, há também o fato delas serem pouco conhecidas pelos 
profissionais de saúde. Tais fatos evidenciam a necessidade da implantação 
de novas responsabilidades e compromissos, por meio de políticas públicas de 
saúde que proponham uma rede de atenção com o apoio social e de saúde a essa 
população. 

A falta de estrutura e apoio e o desconhecimento por parte dos profissionais 
acerca dessas doenças ocasiona o difícil acesso a serviços sociais e de saúde, 
implicando na necessidade a da reorganização desses serviços de maneira a 
atender as necessidades dos usuários e de seus cuidadores (SANTOS LUZ et al., 
2016)

As DR representam de 6 a 10 % das doenças conhecidas no mundo, sendo 
descritas, na literatura, mais de sete mil tipos. Portanto, são mais comuns do que 
possamos imaginar à primeira vista (DOS SANTOS LUZ et al., 2015).

O termo DR foi primeiramente atribuído devido à baixa frequência com que 
essas doenças acometem à população. Apesar da denominação ter a conotação 
de pouca frequência e pouca prevalência, essas doenças atingem um percentual 
significativo da população. Estimativas apontam que no Brasil exista atualmente 
cerca de 13 milhões de portadores de DR, número este que pode ser ainda maior, 
uma vez que não existe no Brasil meios de diagnósticos disponíveis no sistema 
público de saúde, para a comprovação em caso de suspeitas clinicas (OLIVEIRA; 
SILVEIRA, 2016).

Há poucas opções terapêuticas, muito provavelmente pela gravidade da 
doença e da falta de produção científica na área, acarretando no aumento da 
morbimortalidade dos portadores de DR. Uma das questões verificadas quando se 
acompanham esses pacientes é a presença de graves riscos de complicações que 
poderiam ser evitadas e como também há um diagnóstico tardio, fragiliza o contexto 
familiar e as alternativas que os profissionais de saúde poderiam executar.

  Entre as DR destacam-se as Doenças Neurodegenerativas Raras (DNR) 
de origem genética, como a Doença de Huntington (DH) que afeta os portadores 
de maneira crônica, progressiva e incapacitante. Em relação ao fenótipo, destaca-
se a alteração na habilidade motora como os movimentos coreicos, dificuldades 
na marcha, perda da habilidade cognitiva, além de alterações de comportamento, 
psíquicas e também de linguagem (Silva et al., 2015). Estas características podem 
levá-los ao óbito precoce além de provocar significativo impacto no contexto familiar, 
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visto que a maioria dos afetados possui elevado grau de dependência, necessitando 
de um cuidador em período integral (RAMOS et al., 2018).

 O diagnóstico é feito a partir da identificação dos aspectos clínicos, história 
familiar da doença e confirmação por meio de análise genética. A prevalência de 
DH sofre variações de acordo com a região e a etnia estudada, mas estima-se a 
existência de um caso para cada 10 mil ou 20 mil indivíduos (DOS SANTOS LUZ et 
al., 2015).

O Ministério da Saúde (MS), na tentativa de desenvolver políticas públicas que 
atendam às necessidades de saúde de portadores de DR, publicou a Portaria n° 
199, em 30 de janeiro de 2014, instituindo a Política Nacional de Atenção Integral 
às Pessoas com Doenças Raras, com diretrizes para a atenção integral às pessoas 
que sofrem com essas moléstias e criou também mecanismos para financiamento e 
custeio das ações que vão ao encontro dessas questões (BRASIL, 2014).

 De acordo com Dos Santos Luz, Silva e Demontigny, (2015), o preconceito 
enfrentado por essa população é percebido pela falta de acolhimento na rede de 
atenção à saúde, existindo uma relação de desigualdade. O SUS estabelece os 
princípios como a equidade, universalidade e a integralidade como sendo direitos 
dos usuários, porém esse direito nem sempre é respeitado com o legítimo exercício 
de cidadania.

 Em relação ao tratamento e os cuidados dos portadores de DH, salienta-se a 
importância de ações por meio de uma abordagem multiprofissional e multidisciplinar 
a fim de promover uma melhor qualidade de vida a partir da implementação de 
um plano de cuidado individualizado, sendo fundamental a participação de 
diversos profissionais como médicos, enfermeiros, nutricionistas, fonoaudiólogos, 
fisioterapeutas, psicólogos e terapeutas ocupacionais (MACIEL et al., 2013).

O profissional enfermeiro assume um papel de grande relevância no cuidado de 
pessoas com DH e seus familiares, pois carecem de ampla atenção, que se encaixa 
na Sistematização da Assistência de Enfermagem (SAE), que é uma ferramenta 
metodológica capaz de integrar o planejamento, execução, controle e avaliação das 
ações vinculadas a esta profissão (INÁCIO SOARES et al., 2015).

Ainda de acordo com Inácio Soares et al., (2015), existem diferentes maneiras 
de sistematizar a assistência de enfermagem, como planos de cuidado, padronização 
de procedimento, protocolos e principalmente com a implementação do Processo 
de Enfermagem (PE). Sendo assim, esses instrumentos e ferramentas podem ser 
usados na busca da solução de um problema percebido, de maneira que o resultado 
seja positivo para o usuário, família e comunidade. 

O diagnóstico de enfermagem é uma das etapas da SAE que se baseia nos 
sintomas clínicos e achados da história familiar. Sua padronização é um desafio 
para os profissionais, pois, mesmo sendo um método organizacional capaz de 
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facilitar a assistência oferecida, tem sido pouco utilizado nos serviços.
Silva et al (2017), fundamentados na Resolução 358/2009 do Conselho Federal 

de Enfermagem (COFEN), que trata exatamente sobre a SAE, destacam que é 
atribuição desse profissional estabelecer o diagnóstico e prescrições do cuidado. 
Por isso, ele exerce o papel de liderança na execução do Processo de Enfermagem 
(PE) e deve avaliar os seus resultados de maneira a corrigir, implementar ou 
incrementar novas ações. 

Na região amazônica as informações sobre os cuidados de enfermagem a 
portadores de DH ainda são desconhecidas e a rede de atenção de saúde ainda 
não dispõe de instrumentos e tecnologias que possibilitem o registro, o acolhimento 
e a classificação de risco de forma efetiva. Este fato dificulta o diagnóstico e a 
definição do itinerário terapêutico baseado na rede de atenção à saúde. 

O desconhecimento dos profissionais sobre essas doenças, a ausência 
de unidades de referência, insuficiência de recursos humanos, financeiros e até 
mesmo a falta de especialistas na área, dificulta a suspeita clinica, o tratamento 
da sintomatologia e os cuidados a serem dispensados a estes pacientes e a seus 
familiares.

 Por isso, há a importância do aprofundamento de estudos que descrevam 
a SAE em portadores de DH, com destaque para os principais diagnósticos 
de enfermagem, podendo contribuir para o entendimento, aprimoramento e 
organização da assistência a usuários e familiares.  A partir da definição dos 
principais diagnósticos de enfermagem será possível intervir de forma preventiva a 
uma série de problemas, minimizando os riscos e aumentando a qualidade de vida 
de portadores e cuidadores.

O estudo responde a seguinte questão norteadora: quais são os principais 
diagnósticos de enfermagem elencados em um portador de DH?  Na perspectiva 
de elucidar tal questionamento, o objetivo do estudo foi identificar os principais 
diagnósticos de enfermagem associados aos pacientes acometidos pela DH.

2 |  METODOLOGIA 

Trata-se de um estudo exploratório, descritivo com abordagem qualitativa. 
Os sujeitos da amostra foram sete pacientes acometidos pela DH, residentes nos 
municípios de Porto Velho e Guajará Mirim, ambos estado de Rondônia, os quais 
são acompanhados por pesquisadores que estão inseridos no grupo de pesquisa do 
Laboratório de Genética Humana, pertencente à Universidade Federal de Rondônia. 

A coleta de dados foi realizada por meio de visitas domiciliares, sendo 
aplicado instrumento de coleta de informações acerca do histórico de enfermagem 
e realizados exames físicos, compondo a primeira etapa do estudo. 
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Na etapa seguinte, os dados foram analisados possibilitando a identificação 
das necessidades humanas básicas afetadas, de acordo com a hierarquização de 
Maslow, e a categorização dos diagnósticos de enfermagem segundo a NANDA 
Internacional Inc. (SILVA et al., 2019).

Considerando as questões éticas vigentes, a pesquisa foi submetida ao 
Comitê de Ética em Pesquisa (CEP) do Núcleo de Saúde da Universidade Federal 
de Rondônia, obtendo parecer favorável n° 1.849.777. 

3 |  RESULTADOS E DISCUSSÕES

PRINCIPAIS DIGNÓSTICOS DE ENFERMAGEM EM PORTADORES DE DOENÇA 

DE HUNTINGTON

3.1 Deglutição prejudicada relacionada à lesão neuromuscular caracterizada por 

engasgos antes da deglutição

A disfagia é um distúrbio caracterizado por uma descoordenação na deglutição, 
capaz de afetar o transporte dos alimentos e/ou líquidos da boca para o estômago, 
sendo manifestada, na maioria das vezes, por tosse e/ou engasgos frequentes. 
Desse modo, a identificação dos sinais e sintomas é um fator primordial para o 
reconhecimento precoce da patologia e sua evolução (LUCHESI; CAMPOS; 
MITUUTI, 2018).

Para que uma pessoa possa realizar o processo de deglutição, é necessária a 
coordenação de nervos e músculos da boca respeitando o processo de mastigação 
do alimento e transferência para a faringe e fechamento da laringe, para evitar a 
broncoaspiração muito presente em portadores de DH (LOZI, 2014).

As alterações e dificuldades apresentadas por estes portadores para deglutição 
impedem um processo de alimentação seguro, com a presença de riscos e danos 
que podem ocasionar o óbito.

A dificuldade dos pacientes em estágio final da DH para realizar a deglutição 
dos alimentos foi destacada neste estudo. Intrieri et al. (2015) evidenciam este 
achado ao afirmar que, com o passar do tempo às atividades motoras são 
prejudicadas, cabendo ao profissional de enfermagem uma atenção específica 
tanto na assistência à alimentação ao afetado bem como em relação às orientações 
corretas aos familiares. 
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3.2 Incontinência urinária e fecal relacionada à cognição prejudicada 

caracterizada por incapacidade de retardar a evacuação e micção 

Uma característica muito presente em portadores de DH diz respeito à 
incontinência urinária e fecal devido ao relaxamento dos esfíncteres anal e uretral 
presente, sobretudo, na fase final da vida desses portadores (HELENA DA SILVA et 
al., 2014).

É essencial, neste caso, que o enfermeiro esteja atento às questões fisiológicas 
do acometido que apresentará tal dificuldade, uma vez que esse paciente irá 
necessitar de uma atenção integral, que vai desde o auxílio para o autocuidado até 
a prevenção de maiores problemas.

Outro aspecto a ser levado em consideração diz respeito ao aparecimento 
de lesão por pressão (LP), associadas à fragilidade tecidual por meio do aumento 
da umidade, presença de sujidades e higiene insatisfatória, sendo fundamental os 
cuidados de prevenção, como o uso de protetores na região sacra, trocas de fraldas 
e cuidados com a sonda vesical. 

Nesse sentido, com a progressão dos sintomas, o paciente ao decorrer da 
doença torna-se incapaz de realizar o autocuidado bem como as atividades de vida 
diária, sendo esses os principais fatores a serem enfrentados pelo acometido e 
seus familiares. 

Portanto, é necessário que o enfermeiro possua as habilidades necessárias 
para o planejamento da assistência, identificando as prioridades e estabelecendo 
ações a serem realizadas pela equipe multiprofissional a curto, médio e longo prazo 
(FERRAZ et al., 2013).

3.3 Mobilidade física prejudicada relacionada a prejuízos neuromusculares 

caracterizados por movimentos descoordenados 

Os primeiros sinais perceptíveis em portadores de DH são os distúrbios do 
movimento, sejam involuntários ou caracterizados por discinesia que se manifestam 
como coreia, atetose, tremores, mioclonia, entre outros. A DH é a causa mais comum 
de coreia sendo responsável por incapacidade e morte precoce. Os familiares 
e pessoas mais próximas são os primeiros a perceberem alguma alteração de 
movimento e prejuízo da mobilidade física. O enfermeiro, especialmente da 
Estratégia da Saúde da Família (ESF) pode ser o primeiro profissional a notar e 
identificar os distúrbios de movimento (CUNHA; LOPES, 2016).

Nesse contexto, é fundamental o acompanhamento correto dos pacientes 
por meio de escalas preditivas como a escala de Avaliação das Atividades de 
Vida Diária (AVD) que tem como intuito observar a real progressão da perda da 
capacidade funcional, proporcionar uma atenção individualizada frente às limitações 
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manifestadas de acordo com a progressão da doença e, dessa maneira, orientar 
tanto os acometidos como os familiares acerca do planejamento de exercícios 
físicos e a importância do acompanhamento fisioterápico em todas as fases da 
doença, em busca de melhor qualidade de vida (OLIVEIRA et al., 2018).

Portanto, é primordial que além dos cuidados a respeito da dificuldade na 
marcha, o enfermeiro por meio da SAE seja capaz de observar e orientar os aspectos 
relacionados aos sinais e sintomas manifestados de forma sutil, com o objetivo de 
prevenir o risco de queda e maiores complicações, baseada em uma abordagem 
diferenciada (OLIVEIRA et al., 2015).

3.4 Comunicação verbal prejudicada relacionada a prejuízo no sistema nervoso 

central caracterizado por dislalia e disartria

Jona et al., (2017), em um estudo que teve como objetivo avaliar o funcionamento 
familiar em domicílios, observou que aproximadamente 52% dos familiares que 
convivem com portadores de DH relataram dificuldade de comunicação.

Destaca-se que durante a progressão da DH, há comprometimento relacionado 
aos aspectos cognitivos como redução da capacidade de memorização e fala, além 
da diminuição de habilidades no raciocínio lógico, que requerem uma assistência 
integral e individualizada, pois geralmente dificultam o cuidado e a comunicação 
dos pacientes, familiares e profissionais da saúde. Assim, o papel do enfermeiro 
e de sua equipe se baseará na identificação precoce de acometimentos que são 
resultantes da doença, atuando na promoção, prevenção e acompanhamento 
apropriado do indivíduo (RAMOS et al., 2018; INTRIERI et al., 2015).

4 |  CONSIDERAÇÕES FINAIS 

Tendo em vista a condição de raridade, ressalta-se a importância da atuação 
da enfermagem nas pesquisas e trabalhos científicos sobre doenças genéticas para 
o levantamento e divulgação dos diagnósticos de enfermagem em portadores de 
DH.

Os diagnósticos elencados para os indivíduos afetados pela DH precisam 
englobar os diferentes sintomas que são manifestados durante a progressão 
da doença, entre eles, as manifestações motoras, cognitivas e psicológicas dos 
pacientes, a partir da mensuração do grau de dependência dos mesmos para 
realizar as atividades de vida diária. 

 O enfermeiro pode distinguir o grau de comprometimento de cada afetado, 
priorizando as dificuldades de acordo com a necessidade afetada, resultando em 
diagnósticos parecidos, mas intervenções completamente diferentes, tendo em 
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vista o estágio da DH que cada pessoa pode apresentar.
Além disso, destaca-se que por meio da elaboração dos diagnósticos de 

enfermagem, pode-se planejar o cuidado, bem como implementá-lo de forma eficaz, 
levando em consideração os aspectos sintomatológicos, econômicos culturais e 
sociais.

Por fim, vale salientar a necessidade de o profissional enfermeiro avaliar 
constantemente a evolução ou regressão dos sintomas manifestados, visto que a 
DH é uma doença de caráter genético e que não tem cura, sendo possível diminuir 
os impactos gerados pela patologia nas famílias e nas gerações sucessivas de 
afetados, minimizando os impactos na qualidade de vida desses pacientes.
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