ENFERMAGEM E OS ERROS INATOS DO METABOLISMO: ALBINISMO

Elisa Portes Pabrica
elisapabrica@gmail.com
Gldria Maria de Melo Ferreira
gloriamariademelo@gmail.com
Josiene Aparecida Taborda
josianetaborda16@gmail.com
Tasla Luiz Lameck

tainaetasla@gmail.com

Janaina Lopes Camara
janacamara@gmail.com

RESUMO: INTRODUGAO: Os erros inatos do metabolismo sdo modificagbes e
disturbios da normalidade genética, esses erros ocorrem, em sua grande maioria,
por conta de defeitos enzimaticos que podem levar a uma interrupcdo de uma via
metabdlica, com isso, formam falhas na sintese, degradagdo, armazenamento ou
transporte do composto no organismo. Esses erros do metabolismo dao origem as
Doencas Metabdlicas Hereditarias, em que pode ocorrer a auséncia do composto,
acumulo de substrato ou o surgimento de uma rota metabdlica alternativa que pode
levar ao comprometimento pleno dos processos celulares presentes (ARAUJO,
2004). O Erro Metabdlico exposto no presente trabalho chama-se Albinismo,
caracterizado pela pouca ou nenhuma producdo da Melanina, esta, fornece
protecdo dos raios UV projetados pelo sol. O individuo portador apresenta em sua
grande maioria: problemas de visdo, queimaduras na pele, alta incidéncia de
desenvolver cancer de pele e de ter problemas com a auto estima, assim como o
financeiro para manter os custos dos tratamentos decorrentes e necessarios
(ROCHA & MOREIRA, 2007).
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PERCURSO TEORICO: O método utilizado trata-se de uma revisdo narrativa da
literatura, que descreve em amplitude o assunto selecionado, sob ponto de vista
tedrico ou contextual, através de pesquisa e interpretacdo de material cientifico pré
existente. As revisbes narrativas em sua grande maioria ndo precisam informar a
fonte de informacgéo utilizada para as buscas dos artigos, bem como os critérios
para avaliacao e selegdao dos mesmos. O desenvolvimento decorre acerca do
tema Albinismo, problema genético classificado no CID-10 na categoria dos
disturbios metabdlicos, de carater recessivo autossomica (CENTRO BRASILEIRO
DE CLASSIFICACAO DE DOENGCAS, 2008). Nesta condigdo ha a diminuigéo ou
auséncia do pigmento melanina, devido a falta ou defeito da enzima tirosinase,
podendo levar a hipopigmentagcdo da pele, dos pelos, dos cabelos e dos olhos.
Dependendo das extensdes das alteragcdes pigmentares, podemos distingui-lo em
dois tipos: o oculocutédneo (tradicionalmente mais grave, que causa
hipopigmentagao da pele e pelo, além de diversos tipos de afecgdes oculares), e o
albinismo ocular (de heranga recessiva ligada aos cromossomos X, produz graves
problemas de visdo com hipopigmentagao a outros niveis) (MOREIRA et al., 2013).
No albinismo ocular as mutagbes presentes ocorrem no gene GPR743. No
albinismo 6culo cutaneo diversos genes sdao modificados, por conta disso, séo
classificados por grupos: Gene TYR: AOC do tipo 1; Gene P: AOC do tipo 2; Gene




TYRP1: AOC do tipo 3; Gene MATP: AOC do tipo 4 (GRONSKOV et al., 2007;
WANG et al., 2015). O diagnéstico pode ser feito de forma Clinica (pele se
apresenta clara, os cabelos brancos ou claros e os olhos sdo vermelhos ou azuis
claros, e possuem fotofobia, astigmatismo, miopia, etc) ou por Analise Genotipica
(andlise do sangue para se ter o sequenciamento genético do paciente, ha genes
diferentes responsaveis por cada uma das variantes, sendo assim, € o método de
diagnostico mais confiavel) (CARDEN, 1998; BASHOUR, 2006; MONTOYA, 2011,
ROBBINS, 1991; STERN, 1982). O tratamento é altamente limitado e, por ser uma
doencga genética, ndo tem cura. Contudo, o tratamento mesmo nao especifico e
efetivo, é essencial que o paciente albino tenha uma qualidade de vida efetiva. O
acompanhamento com o oftalmologista € essencial, para detec¢gdo dos sinais de
anormalidade da visdo e melhorar a mesma, seja o uso de lentes, 6culos ou
cirurgias para corregao. Evitar o sol entra como um dos métodos mais efetivos para
o albino, protetor solar de fator alto, roupas que bloqueiam os raios de sol, 6culos
de sol e etc, estes, ajudam a evitar complicagbes graves da doenca. O
aconselhamento genético também faz parte do tratamento do individuo, a
informacdo sobre a sindrome e suas consequéncias sdo de extrema importancia
para se ter base e os cuidados necessarios (DAS, 2016). Quanto aos resultados, o
enfermeiro deve demonstrar raciocinio clinico entre a genética, o rastreamento da
desordem, diagnostico, prognédstico, indicagdo do tratamento e monitorizagéo
quanto a efetividade do mesmo, também encaminhando o assistido para
atendimento especializado, seja para educagao continuada e tratamento da doenga,
acompanhamento psicologico e insergao em grupos de socializagao e autocuidado.
Durante a consulta de enfermagem, o enfermeiro pode construir um plano de
cuidados direcionado ao assistido para prevengdo e promoc¢ao de sua saude,
equilibrando seu biopsicossocial e assim alcangcando a meta da vida saudavel em
sua totalidade (SANTOS et al., 2011).

CONCLUSAO: Apés a realizacdo das pesquisas para a formulagdo deste artigo e
as discussdes em grupo, o trabalho contribuiu positivamente para a ampliacédo da
visdo como profissional enfermeiro que atuara na linha de frente e ndo raramente
encontrara casos de disturbios metabdlicos. Concluiu-se que ha diferentes tipos de
albinismo, os mesmos se diferenciam pelos genes correspondentes afetados e sua
localizagcdo. Nao € uma patologia que possui cura, mas ha métodos convencionais
que podem melhorar a qualidade de vida do individuo. Muitas vezes os albinos sao
negligenciados pela falta de conhecimento tedrico e pratico dos profissionais que
estdo na parte clinica, e parte disso se da pelo fato de possuirem poucas
discussdes em relagao ao papel da enfermagem com essa populagéao.
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