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1. INTRODUCAO

A sindrome de CHARGE (SC) é uma anomalia genética rara, com uma
prevaléncia estimada de 1 em 15.000 nascidos vivos, caracterizada por alteracdes
autossbmicas dominantes que se manifestam em graus variados entre 0s membros
de uma mesma familia de acordo com Menezes et al. (2023). “A condi¢cédo hoje é
considerada uma sindrome dismoérfica, um padréo caracteristico de anomalias
relacionadas pela causa.”

O principal critério diagnostico atual é formado por coloboma ocular (afetando
iris, retina, cordide ou disco, com ou sem microftalmia), atresia coanal, (uni ou
bilateral; estenose ou atresia), anomalias caracteristicas das orelhas (alca na
orelha externa ou orelha em forma de taca, malformacdes nos ossiculos da orelha
média, surdez mista e defeitos cocleares). Varias outras anomalias sao
encontradas menos frequentemente, tais como fenda labial ou palatina, defeito
cardiaco congénito, deficiéncia do crescimento e fistula traqueoesofagica ou atresia
esofagica (MCINNES, 2016).

Essas condi¢des sdo causadas por mutacdes no gene CHD7, localizado no
cromossomo 8912, que desempenha um papel crucial no desenvolvimento
embrionario e na formacéao de tecidos a partir das células da crista neural. A SC é
diagnosticavel se trés ou quatro critérios principais, ou dois critérios principais e trés
critérios secundarios forem encontrados. A abordagem multidisciplinar € essencial
para o0 manejo dos pacientes, considerando as complexidades associadas, como
dificuldades alimentares e problemas gastrointestinais frequentes (SLAVIN, 2021);
(MENEZES et al., 2023).

O cuidado em enfermagem deve ser realizado de forma integral, considerando
as especificidades que compdem cada individuo. E necessario que tenha interagéo
com a equipe multidisciplinar, dessa forma contribuindo em conjunto podendo ainda
investigar lacunas com relacdo as necessidades de cuidados e que possam ser
melhoradas, atingindo conhecimentos, habilidades e competéncias que refletem
em uma pratica de Enfermagem com qualidade e eficacia cada vez melhor
(COSTA, 2023).

Diante disso, o0 presente estudo tem como objetivo principal relatar a
experiéncia de discentes de enfermagem, na disciplina de Unidade do cuidado de
Enfermagem VII - Atencéo Béasica e Materno infantil com a SC.

2. ATIVIDADES REALIZADAS
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Este relato descreve a experiéncia adquirida durante o estudo de caso sobre
a SC, conduzido por académicos do sétimo semestre do curso de Enfermagem da
Universidade Federal de Pelotas, durante a pratica supervisionada na unidade de
pediatria do Hospital Escola. Estudo de caso é uma investigacdo empirica, que
busca investigar um fendbmeno dentro de sua conjuntura, requerendo o uso de
diversos procedimentos para coleta de dados (GIL, 2021).

A coleta dos dados se deu pela observacéo direta do paciente, informacdes
coletadas com a mae, analise do prontuario médico, procura de artigos
relacionados a sindrome e a elaboracgéo de diagndsticos de enfermagem, baseados
na taxonomia da Nanda-l (2021-2023). As interven¢gbes foram pensadas e
executadas com foco na individualizacdo do cuidado e na prevencao de
complicacdes para a saude da crianca.

De acordo com Coutinho et al. (2023) as doencas raras podem impactar
significativamente na qualidade de vida dos pacientes e de seus familiares. A
auséncia de conhecimento e informagdes sobre essas condi¢bes contribuem para
a formacéo de estigmas e preconceitos. Além de limitar o desenvolvimento infantil,
interferindo no tratamento e na qualidade de vida.

A experiéncia dos discentes de enfermagem na abordagem da SC
proporcionou um entendimento mais profundo dos desafios clinicos e emocionais
envolvidos no cuidado de pacientes com essa condic¢ao rara. Ao longo do processo,
foram observadas questdes criticas relacionadas a individualizagéo do cuidado e a
articulacdo com a equipe multidisciplinar, aspectos que se mostram essenciais para
a qualidade da assisténcia prestada.

Durante a pratica supervisionada, foram realizados diagnosticos e
intervencbes de enfermagem com base na taxonomia NANDA-I (2021-2023),
voltados para as necessidades especificas do paciente com SC. A aplicacao destes
diagnosticos foi essencial para direcionar um plano de cuidado individualizado, que
abordasse tanto as manifestacdes clinicas da condicdo quanto as necessidades
psicossociais da sua familia.

Imagem 1: Diagndsticos e Intervencdes realizados durante a pratica.
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a) Manter técnica estéril ao aspirar e
Integridade da pele proporcionar cuidados a traqueostomia.
Uso de prejudicada (00046) b) Inspecionar a pele em torno do
traqueostomia, Integridade relacionado a estoma traqueal quanto a drenagem,
gastrostomia e cutaneo- dispositivos médicos, hiperemia, irritagéo e ao sangramento.
acesso venoso mucosa evidenciado por matéria c) Inspecéo diaria da pele sob a roldana
periférico estranha perfurando a externa da sonda de gastrostomia e
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locais.
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das ;/|a§ aé:jea: (00031) oral e/ou traqueal.
Excesso : = e Euioliauve a LD b) Auscultar os sons respiratérios antes
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por eliminaco ineficaz ¢) Orientar a familia sobre como aspirar
de escarro e sons a via aérea, conforme apropriado.
adventicios.
a) ldentificar as necessidades de
seguranga do paciente, com base no
Risco de quedas na nivel de f_unq?o cognitivg, fisica e no
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Dificuldade Regulagao evidenciado por b) Proteger com grades para cama,
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Fonte: LEGUISAMO et al., 2024

De forma geral, os diagndsticos e as intervencdes de enfermagem descritos
no quadro acima, foram essenciais para garantir um cuidado seguro e centrado no
paciente. Cada intervencdo foi cuidadosamente planejada com base nas
necessidades especificas do paciente, abordando tanto aspectos fisiologicos como
a desobstrucdo das vias aéreas e a integridade da pele, quanto aspectos
relacionados a segurancga, como a prevencédo de quedas.

A SC apresenta desafios que exigem uma abordagem multiprofissional e
integrada, onde a equipe de enfermagem desempenha um papel crucial na
educacéo, prevencao de complicacdes e suporte emocional (MCINNES, 2016). A
experiéncia dos discentes mostrou que o conhecimento teodrico, aliado a pratica
clinica, possibilitou a execucdo de intervencdes seguras e baseadas em
evidéncias, promovendo a melhoria da qualidade de vida do paciente.

Essa experiéncia evidenciou a importancia do diagnéstico e das intervencgdes
de enfermagem como ferramentas para planejar e executar um cuidado mais
eficiente e seguro. O papel da enfermagem na capacitacdo familiar e na educacao
em saude foi reforcado, mostrando que o empoderamento da familia € um
componente fundamental no manejo de condicBes crbnicas raras.

O aprendizado pratico proporcionou aos discentes a oportunidade de aplicar
os conhecimentos adquiridos, aprimorando suas competéncias clinicas e
preparando-os para enfrentar desafios semelhantes em sua futura prética
profissional.

3. CONSIDERACOES FINAIS
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A abordagem multidisciplinar é imprescindivel no cuidado de pacientes com
SC, dada a complexibilidade e a variedade das manifestacdes clinicas dessa
condicao. A experiéncia dos discentes de enfermagem na préatica supervisionada
evidenciou a importancia de um cuidado individualizado e continuo, com foco na
prevencdo de complicacdes e no suporte integral ao paciente e a familia. O
conhecimento adquirido ao longo desse processo destacou o papel essencial da
enfermagem na assisténcia, tanto na identificacdo precoce das necessidades de
saude quanto na articulacdo com outros profissionais da equipe de saude.

A interacdo com a familia do paciente também se mostrou fundamental, uma
vez que o suporte familiar é crucial para o sucesso do tratamento e a melhoria da
gualidade de vida. Além disso, a formacao e disseminacdo de conhecimento sobre
condicdes raras, como esta sindrome, sdo necessarias para combater preconceitos
e estigmas associados, promovendo uma assisténcia mais inclusiva e humanizada
(COUTINHO et al., 2023).

O relato dessa experiéncia reafirma a importancia de um aprendizado pratico
e fundamentado em evidéncias, preparando futuros enfermeiros para lidar com
desafios complexos e oferecendo um cuidado de exceléncia que atenda as
particularidades de cada paciente.
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