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APRESENTAÇÃO 

A coleção “Ciências Saúde: Teoria e Intervenção” é uma obra que tem 
como foco principal a discussão científica por intermédio de trabalhos diversos, 
alicerçados teoricamente, para a construção do conhecimento, de forma a contribuir 
para intervenções transformadoras neste campo.

A intenção do livro é apresentar a pluralidade de teorias e de intervenções de 
forma didática e útil aos vários profissionais, pesquisadores, docentes e acadêmicos 
da área da saúde. Trata-se de um compilado de cento e dois artigos de variadas 
metodologias e encontra-se estruturado em cinco volumes. 

Neste terceiro volume, os 16 capítulos destacam estudos focados na educação 
e promoção da saúde e prevenção de agravos. 

Deste modo, esta obra apresenta resultados teóricos bem fundamentados e 
intervenções realizadas pelos diversos autores. Espera-se que este e-book possa 
contribuir para uma atuação mais qualificada nas ciências da saúde. 

Uma ótima leitura a todos!

Marileila Marques Toledo
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RESUMO: Hipercolesterolemia familiar (HF) é 
uma desordem genética autossômica que se 
manifesta por níveis elevados de colesterol 
total e lipoproteína de baixa densidade no 
plasma, acumulando-se principalmente nos 
tendões e nas artérias, e se apresenta na forma 
heterozigótica ou homozigótica. Este estudo 
teve como objetivo identificar as principais 
características clinicas da Hipercolesterolemia 
Familiar Homozigótica na infância e Integrar a 
sistematização da assistência de enfermagem 
(SAE) nos cuidados ao paciente deste estudo. 
Consiste em uma abordagem descritiva, a partir 
da realização de visitas domiciliares a família 
do paciente, no período de setembro e Outubro 
de 2019. Utilizou-se como tática de coleta de 
dados entrevista, análise de dados objetivos e 
aplicação da Sistematização da Assistência de 
Enfermagem (SAE), no qual identificou-se os 
principais diagnósticos de enfermagem sendo: 
Risco de perfusão tissular cardíaca diminuída; 
Integridade da pele prejudicada; Disposição 
para nutrição melhorada e Risco de lesão de 
córnea. Constatou-se a patologia CID10 E-78 

http://lattes.cnpq.br/0942493243855303
http://lattes.cnpq.br/2876656264883454
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através da análise de dados objetivos (exames e laudos médicos), confirmada por teste 
genético aos 7 anos de idade, apresenta complicações como xantomas disseminados 
pelo corpo e arco corneano e como tratamento fazia uso de Mipomersen sódio 200 
mg/ml associado a Rosuvastatina e Ezetimiba, mantém o uso de Mipomersen até 
os dias atuais. Portanto, diante de inúmeras ocorrências de patologias na infância, 
salienta-se a importância do diagnóstico precoce e olhar ostensivo de profissionais 
para as apresentações clínicas, histórico familiar e resultados de exames laboratoriais 
a fim de minimizar os eventuais riscos à saúde.
PALAVRAS-CHAVE: Genética. Hipercolesterolemia. Aterosclerose. Complicações. 
Assistência de Enfermagem.

NURSING CARE FOR TEENAGERS WITH HOMOZYGOTIC FAMILY 

HYPERCOLESTEROLEMIA

ABSTRACT: Familial hypercholesterolaemia (FH) is an autosomal genetic disorder 
manifested by high levels of total cholesterol and low-density lipoprotein in the 
plasma, leading to its accumulation mainly in tendons and arteries, and may present 
as heterozygous or homozygous. This study aimed to identify the main clinical 
characteristics of childhood pathology and to integrate the systematization of nursing 
care (SAE) in patient care. It consists of a descriptive approach, based on home visits 
to the patient’s family, from September to October 2019. It was used as data collection 
tactic interview, objective data analysis and application of Nursing Care Systematization. 
(SAE). The pathology CID10 E-78 was verified through the analysis of objective data 
(exams and medical reports), confirmed by genetic test at 7 years of age, presenting 
complications such as disseminated xanthomas through the body and corneal arch and 
as treatment using Mipomersen sodium 200 mg / ml associated with Rosuvastatin and 
Ezetimibe, maintaining the use of Mipomersen to the present day. Therefore, in view of 
the numerous occurrences of pathologies in childhood, it is emphasized the importance 
of early diagnosis and ostensive view of professionals for clinical presentations, family 
history and laboratory test results in order to minimize possible health risks.
KEYWORDS: Genetic. Hypercholesterolemia. Atherosclerosis. Complications. Nursing 
care.

1 |  INTRODUÇÃO 

Hipercolesterolemia familiar (HF) é uma desordem genética autossômica 
dominante que se manifesta por níveis elevados de colesterol total (CD) e lipoproteína 
de baixa densidade (LDL-c) no plasma, acumulando-se principalmente nos tendões 
(xantomas tendinosos) e nas artérias (ateromas), podendo se apresentar de duas 
formas heterozigótica ou homozigótica (FALUDI, 2014). Segundo Santos, et al 
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(2012), na forma heterozigótica, o gene defeituoso herdado é apenas de um dos 
pais, porém na homozigótica são herdados dois genes defeituosos de ambos os 
pais, consequentemente os receptores de LDL ficam sem funcionalidade.

Atualmente mais de 790 mil brasileiros são portadores de hipercolesterolemia 
familiar (HF), a qual caracteriza-se por valores cerca de duas vezes mais elevados 
de colesterol desde o nascimento. Sendo que menos de 3.500 sabem que possuem 
essa doença genética e que precisa ser tratada com urgência (INCOR, 2018).

Como principal causa do excesso de colesterol no sangue, surgem as doenças 
coronárias como complicações, as quais refletem cada vez mais uma causa de morte 
precoce. O principal fator de risco para esta doença é o nível alto de LDL colesterol 
plasmático, desencadeado pela redução do nível de HDL colesterol, o qual induz 
para o processo denominado de aterosclerose, que consiste na acumulação de 
colesterol na parede das artérias (SILVA; TORRES, 2015). A identificação precoce 
da patologia leva às condutas e tratamentos imediatos, nos quais podem culminar na 
regressão da placa aterosclerótica, minimizar os riscos de eventos cardiovasculares 
e proporcionar ao indivíduo qualidade de vida (XAVIER, et al, 2013). 

Para o diagnóstico, é necessário a avaliação de critérios clínicos observados 
durante a anamnese e exame físico tais como: história familiar de hipercolesterolemia 
e doença aterosclerótica prematura; uso de medicamentos hipolipemiantes. Ao 
exame físico é necessário fazer a busca pelos sinais clínicos da HF (xantomas, 
xantelasmas e arco córneo); rastreamento de mutações e polimorfismos genéticos 
que favoreçam o desenvolvimento da HF. Os achados laboratoriais devem se basear 
em: LDL plasmático, e o rastreamento em cascata, envolve a determinação do perfil 
lipídico em todos os parentes de primeiro grau (pai, mãe e irmãos) dos pacientes 
diagnosticados como portadores de HF, além de exames genéticos (SANTOS, et 
al, 2012).

Em 2009, criou-se o programa HipercolBrasil, que tem por objetivo diagnosticar, 
direta ou indiretamente, toda a população brasileira vítima da hipercolesterolemia 
familiar, mal que acomete 1 em cada 263 habitantes. Atualmente é o maior programa 
de rastreamento da doença na América Latina e já realizou teste genético em mais 
de 5000 pacientes, dos quais, cerca de 1700 apresentaram alteração genética 
relacionada com a HF (INCOR, 2018). 

 Conforme Xavier, et al (2013), nas últimas duas décadas, o tratamento de 
hiperlipidemias contou com o desenvolvimento de hipolipemiantes, com potenciais 
crescentes para redução da hipercolesterolemia e tem ganhado consideráveis 
avanços, permitindo a obtenção das metas terapêuticas, especialmente do LDL-C.  

Para crianças e adolescentes recomenda-se iniciar a terapêutica não 
farmacológica (dieta, estímulo à atividade física e controle dos outros fatores 
de risco) aos 2 anos, e a farmacológica, quando necessário, após os 10 anos. 
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Aconselha-se: avaliação dos hábitos de vida dos familiares; priorização das 
necessidades energéticas e vitamínicas para a idade e acompanhamento por 
pediatra e nutricionista. Apesar de serem preconizadas as intervenções dietéticas 
e estilo de vida, os casos de hipercolesterolemia familiar, pouco respondem à dieta 
e, nestes, a terapêutica farmacológica pode ser necessária antes dos 10 anos 
(XAVIER, et al, 2013).

O processo patológico gera inúmeras implicações durante a fase infanto-juvenil 
gerando conflitos e limitações em atividades cotidianas, fragilizando o adolescente 
e levando-o ao descompromisso com a terapêutica necessária e com os cuidados 
diários que a doença crônica requer. A rede social do adolescente em condição 
crônica é composta pelos amigos, familiares e profissionais de saúde e de educação, 
constituindo-se em um potencial significativo para influenciar positivamente no 
melhor enfrentamento da doença crônica (ARAÚJO, et al, 2011).

De acordo com o Manual de Enfermagem (2015), a Enfermagem na Atenção 
Básica atua em todas as fases do ciclo de vida dos indivíduos, onde visa à 
promoção, prevenção, proteção e recuperação da saúde. No entanto, na Saúde da 
Criança e do Adolescente, a Enfermagem, recebe a incumbência de acompanhar 
o desenvolvimento infanto-juvenil, ampliando as competências e responsabilidades 
familiares no cuidado dos mesmos, a fim de garantir que a assistência ocorra 
conforme as diretrizes do Sistema Único de Saúde (SUS).

Este estudo teve como objetivo identificar as principais características 
clinicas da Hipercolesterolemia Familiar Homozigótica na infância e integrar a 
sistematização da assistência de enfermagem (SAE) nos cuidados ao paciente 
deste estudo. Pois, falar sobre a Hipercolesterolemia Familiar é de total relevância, 
uma vez que se trata de uma patologia que exige uso contínuo de medicamentos, 
é pouco conhecida, incurável e pode levar à morte, logo precisa-se de informações 
adequadas, intervenções e mudanças no estilo de vida, objetivando a qualidade de 
vida e sobrevida do indivíduo. 

2 |  MATERIAS E METÓDOS

Consiste em um caso clínico com abordagem descritiva, realizado 
durante a disciplina de Assistência de Enfermagem em Saúde da Criança e do 
Adolescente, originando o tema: Caso Clínico sobre a Assistência de Enfermagem 
ao Adolescente portador de Hipercolesterolemia Familiar Homozigótica. Neste 
sentido em atendimento ao objetivo do projeto pretende-se identificar as principais 
características clinicas da Hipercolesterolemia Familiar Homozigótica na infância 
enfatizando sua origem. Neste cenário o caso clínico foi realizado no período de 
setembro a outubro de 2019. O paciente desse caso clínico foi um adolescente de 
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14 anos que vive sob os cuidados dos pais no município de Tucuruí. O mesmo faz 
acompanhamento médico trimestralmente visto que a Hipercolesterolemia Familiar 
Homozigótica (HFHo) é uma doença de caráter genético e rara. A implementação 
desde estudo se desenvolveu nas seguintes etapas: Primeira etapa, ocorreu contato 
com o paciente, com o intuito de buscar o histórico familiar, história clínica, laudos, 
receituários, avaliação de possíveis dados de diagnóstico e tratamento da patologia. 
Segunda etapa, realizou-se o exame físico do paciente, para construção do caso 
clínico, assim como a aplicação da Sistematização da Assistência de Enfermagem 
(SAE). Terceira etapa, após as coletas de informações sobre a doença, buscou-se 
embasamento científico em bancos de dados na internet, como; Google Acadêmico, 
Scielo, Artigos Científicos e Revistas Eletrônicas que tratam sobre a patologia, e a 
utilização do (NANDA, 2018/2020) NIC E NOC para a aplicação da (SAE).

3 |  RESULTADO

3.1 Relato Clínico

Paciente N.S.S., sexo masculino, pardo, solteiro, 14 anos, natural de Tucuruí, 
nasceu de parto normal, a termo, vive com 3 pessoas em casa própria de alvenaria, 
água encanada, fossa séptica, sem saneamento básico. Genitora relata ter tido 
gestação sem complicações, realizou pré-natal completo. História familiar de 
hipercolesterolemia na forma heterozigótica em três familiares de primeiro grau (pai, 
mãe e irmão) e histórico familiar de morte cardiovascular prematura. História clínica: 
Ao apresentar o quadro de xantomas em cotovelo, falanges, interdigitos, região 
intraglutea, calcâneos, região dorsal e arco corneano, procurou-se por atendimento, 
porém consideravam que a patologia referia-se à sinais comuns da infância ou 
verrugas. Somente aos 7 anos de idade foi diagnosticado com hipercolesterolemia 
familiar homozigótica CID10 E-78 confirmada por teste genético, tal patologia 
traz aumento importante de níveis séricos de LDL, elevando o risco de doenças 
cardiovasculares graves, assim necessitando de tratamento medicamentoso 
agressivo precoce, dieta rigorosa e acompanhamento médico especializado regular, 
pois reduz a expectativa de vida. O paciente enfrenta inúmeras dificuldades no 
processo de crescimento e desenvolvimento devido as mudanças ocasionadas 
pela patologia e adaptação aos novos hábitos alimentares. Ao apresentar LDL de 
aproximadamente 800mg/dl iniciou o tratamento fazendo uso de Mipomersen sódio 
200 mg/ml associado a Rosuvastatina e Ezetimiba uma vez por semana, resultando 
em progressiva diminuição de >50% nos valores. Devido as condições financeiras 
da família, menor permanece em tratamento medicamentoso, requerido por via 
judicial, porém o município recusa a ofertá-lo.
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3.2 Exame Físico 

Ao exame físico, normocefálico, couro cabeludo íntegro, sem presença de 
sujidades; olhos: acuidade visual sem alterações; globo ocular com presença 
arco corneano; conjuntiva e esclera íntegras, pupilas fotossensíveis, isocóricas; 
seios paranasais normais, sem desvio de septo; pavilhão auricular íntegros e 
sem secreção; cavidade oral em boa condição de higiene e dentes preservados, 
sem presença de lesões; pescoço com linfonodos palpáveis e indolores na região 
cervical; tórax simétrico, pele íntegra, sem esforço respiratório, expansibilidade 
preservada bilateralmente. Frêmitos toracovocais uniforme; som claro pulmonar, 
murmúrio vesicular sem ruídos adventícios. Ictus cordis visível e palpável em 5º 
espaço intercostal, bulhas cardíacas normofonéticas nos quatro focos de ausculta. 
Abdome plano, sem lesões, peristalse normal e sons hidroaéreos presente nos 
Quatro Quadrantes de ausculta. Fígado e baço impalpáveis, abdome indolor à 
palpação superficial e profunda, sem presença de massas. MMSS com alterações 
apresentando xantomas em cotovelos, entre as falanges distais e MMII com 
alterações do tipo xantomas em região ântero patelar e calcâneo. SSVV; T: 37.3ºC; 
FR:17 irpm; PA: 110X60 mmhg; FC: 64 bpm. Resultados laboratoriais: Colesterol 
total 561 mg/dl, HDL 27mg/dl, LDL 512mg/dl, VLDL 38mg/dl, Triglicerídeos 190mg/
dl.

4 |  DISCUSSÃO

Conforme os achados na literatura a HF é um problema de saúde mundial, com 
elevado risco de doenças cardiovasculares precoces e sua identificação imediata 
contribui para a redução de morbimortalidade, por meio de orientações adequadas 
e medidas terapêuticas necessárias. O paciente descrito participa de um grupo 
de estudos específico sobre a doença em Belém-PÁ. Segundo Brasil (2017), para 
a obtenção do medicamento é necessário a prescrição e acompanhamento por 
médico que participe de programas específicos, haja vista que o Ministério da 
Saúde o classifica como de alto custo, pois gera um enorme gasto anual para a 
União, atendendo a pouquíssimos indivíduos. O paciente retratado com diagnóstico 
definitivo de HFHo, enfrenta inúmeras dificuldades no processo de crescimento 
e desenvolvimento desde a infância por conta das mudanças ocasionadas pela 
patologia e adaptação aos novos hábitos alimentares, vale ressaltar que a forma 
homozigótica, é grave e afeta crianças já na primeira década de vida, desta forma, 
o diagnóstico precoce pode garantir que estas crianças tenham a maior expectativa 
de vida.
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4.1 Processo e aplicação da sae

Conforme a resolução 358/2009 do Conselho Federal de Enfermagem, o 
processo de Enfermagem (PE), é realizado em cinco etapas, sendo elas: Coletas 
de Dados ou Histórico de Enfermagem, Diagnóstico de Enfermagem, Planejamento, 
Implementação e Avaliação. Todas as etapas citadas colaboram para se chegar aos 
resultados pretendidos e auxiliam como instrumento de metodologia e guia para 
realização e sucesso na assistência ao paciente.

1ª Etapa – Histórico de Enfermagem: são atividades associadas que envolvem 
entrevistas e exame físico onde se estabelece um banco de dados sobre as carências 
do paciente, seus problemas de saúde e suas respostas a esses problemas. Obteve-
se o histórico do paciente por meio de anamnese completa envolvendo a história 
clínica, laudos, receituários, avaliação dos dados de diagnóstico, tratamento da 
patologia e exame físico do paciente.

2ª Etapa – Diagnóstico de Enfermagem: é a interpretação das informações 
coletadas no histórico de enfermagem. Esta etapa exige pensamento crítico, que 
culminará na tomada de decisão dos conceitos de diagnósticos de enfermagem. 
Segue abaixo 04 principais Diagnósticos de Enfermagem identifi cados neste caso:

Quadro 01: Diagnósticos de Enfermagem
Fonte: Dados do estudo de caso, 2019.

3ª Etapa – Planejamento dos resultados esperados: Segundo Silva et al,
(2011) o planejamento requer a elaboração de um plano de ação/intervenção para 
melhorar a situação do paciente. 
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Quadro 02: Planejamento de Enfermagem
Fonte: Dados do estudo de caso, 2019.

4ª Etapa – Implementação da assistência de enfermagem: é realização das 
ações ou intervenções determinadas na etapa de Planejamento de Enfermagem.

Quadro 03: Implementações de Enfermagem
Fonte: Dados do estudo de caso, 2019.

5ª Etapa – Avaliação da assistência de enfermagem: é a reavaliação das 
etapas que já se sucederam, de forma continua, a fi m de identifi car as possíveis 
falhas, progressão ou readequação das etapas anteriores. O processo de 
enfermagem neste caso seguiu as etapas sistematizadas, com êxito nas orientações 
propostas durante as visitas domiciliares aos familiares. O adolescente permanece 
no programa de estudo sobre a hipercolesterolemia familiar e em acompanhamento 
médico trimestralmente.

5 |  CONSIDERAÇÕES FINAIS

Em vista dos argumentos apresentados e o discernimento sobre a patologia 
e sua raridade, salienta-se que é de suma importância o diagnóstico precoce e 
que profi ssionais possuam olhar ostensivo para as apresentações clínicas, histórico 
familiar e resultados de exames laboratoriais a fi m de minimizar os eventuais riscos 
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à saúde.
Desde o pré-natal á puericultura, a atuação da enfermagem é essencial, no 

acompanhamento do processo de crescimento e desenvolvimento da criança, a fim 
de identificar possíveis anormalidades que podem ocorrer nesse período, por meio 
de ações de promoção a saúde de forma humanizada, integralizada e fortalecendo 
o vínculo entre profissionais e usuários. 

Portanto, no cuidado ao adolescente em condição crônica, torna-se fundamental 
proporcionar uma dinâmica de assistência ampliada em sua totalidade, unicidade 
e diversidade. É imprescindível o planejamento do cuidado em saúde nessas 
condições, pois a mesma exige a existência de uma rede de apoio, que dê suporte 
ao adolescente e sua família no atendimento de suas demandas do cotidiano. O 
profissional de saúde, como cuidador precisa aprender direcionar os cuidados de 
forma ampliada, para que as dúvidas que estes possuem sobre o presente ou o 
futuro com a doença possam ser desmistificadas. 
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