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RESUMO

Objetivo: Descrever a experiéncia de desenvolvimento e operacionalizacao de um curso de extensdo para qualificar enfermeiros no
cuidado de criangas com doengas genéticas.

Método: Relato de experiéncia sobre a realizacdo de um curso de extensdo universitdria com oito participantes, desenvolvido em
uma universidade publica no sul do Brasil. O curso foi realizado na modalidade presencial, em novembro de 2019.

Resultados: O curso contemplou 0s sequintes temas: introducdo a genética na enfermagem, doencas raras, erros inatos do
metabolismo, Programa de Triagem Neonatal e microcefalia. O contedido foi desenvolvido por meio do desenvolvimento dos aspectos
tedricos, apresentacdo de casos clinicos, atividades prdticas e simulagdo realistica.

Conclusdo: O curso de extensdo proporcionou conhecimento aos enfermeiros, que desenvolvem suas funcdes como lideres de
equipe, permitindo o desenvolvimento profissional e a disseminacdo de informacdes sobre o tema, o que corrobora os objetivos da
campanha Nursing Now.

Palavras-chave: Doencas genéticas inatas. Pediatria. Educacdo em enfermagem. Treinamento com simulacdo de alta fidelidade.

ABSTRACT

Objective: To describe the experience of developing and operating an extension course to qualify nurses in the care of children with
genetic diseases.

Method: An experience report about the conduction of a university extension course with eight participants, developed at a public
university in southern Brazil. It was a face-to-face course in November 2019.

Results: The course covered the following themes: introduction to Genetics in Nursing; rare diseases; inborn errors of metabolism;
Neonatal Screening Program; and microcephaly. The content was developed through theoretical aspects, presentation of clinical cases,
practical activities, and realistic simulation.

Conclusion: The extension course provided knowledge to nurses, who develop their functions as team leaders, enabling professional
development and the promotion of information on the topic, which corroborates the objectives of the Nursing Now campaign.
Keywords: Genetic diseases, inborn. Pediatrics. Education, Nursing. High fidelity simulation training.

RESUMEN

Objetivo: Describir la experiencia de desarrollo y operacionalizacién de un curso de extension para calificar enfermeras en el cuidado
de nifios con enfermedades genéticas.

Método: Informe de experiencia sobre la realizacién de un curso de extension universitaria con ocho participantes, desarrollado en
una universidad publica en el sur de Brasil. El curso tuvo lugar en persona, en noviembre de 2019.

Resultados: El curso cubrid los siguientes temas: introduccién a la Genética en Enfermerfa; enfermedades poco comunes; errores
innatos del metabolismo; Programa de deteccién neonatal; y microcefalia. El contenido se desarrollé mediante el desarrollo de
aspectos tericos, la presentacion de casos clinicos, actividades practicas y simulacién realista.

Conclusion: El curso de extension proporcioné conocimiento a las enfermeras, quienes desarrollan sus roles como lideres de equipo,
permitiendo el desarrollo profesional y la difusién de informacion sobre el tema, lo que corrobora los objetivos de la campafia
Nursing Now.

Palabras clave: Enfermedades genéticas congénitas. Pediatrfa. Educacién en Enfermerfa. Ensefianza mediante simulacion de alta
fidelidad.
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l INTRODUGCAO

O diagndstico e o tratamento das doencas genéticas
apresentaram melhora nos Ultimos anos, visto ser uma preo-
cupacédo do Ministério da Saude (MS). Neste sentido, em
2014, publicou-se a Politica Nacional de Atencéo Integral as
Pessoas com Doencas Raras (DR), sendo instituido recurso
para custeio dos servicos de referéncia no Sistema Unico de
Saude™. Nesta politica, o enfermeiro tem papel fundamental,
pois a sua participagao nas equipes assistenciais é um requisito
para a habilitacdo e implantacéo dos servicos de referéncia.

Uma doenca é denominada rara quando afeta até 65
pessoas em cada 100.000 individuos e, apesar desta classifi-
cacao, existem entre 6.000 a 8.000 variedades de DR em todo
o mundo, sendo 80% causadas por fatores genéticos", as
quais geram um impacto epidemiolégico consideravelmente
expressivo quando reunidas em uma categoria®.

Esta politica tem como objetivo reduzir a mortalidade
e a incapacidade causadas pelas DR que sédo classificadas
conforme sua natureza: de origem genética ou ndo genética.
No primeiro eixo da politica, foco desta publicacio, estdo
incluidas condigdes genéticas como: anomalias congénitas
e Erros Inatos do Metabolismo (EIM)™.

No Brasil, 2 a 3% do total de nascidos vivos tem alguma
anomalia congénita, incluindo, também, as criangas com
manifestacoes tardias. Esse nimero pode chegar a 5%, sendo
a segunda causa de mortalidade infantil e responsavel por
mais de 1/3 das internacoes pediatricas™. No caso dos EIM,
estimam-se 3.000 novos casos a cada ano no Brasil, sendo
a incidéncia mundial do seu conjunto estimada em 1:1000
a 1:2500 nascimentos.

Os EIM formam um grupo com 550 doencas e séo ge-
ralmente multissistémicos, muitos evoluindo com com-
prometimento neuroldgico e ébito precoce, gerando a
necessidade de acompanhamento especializado para essas
criancas”. Neste grupo, encontra-se a Doenca da Urina
de Xarope de Bordo (DXB) e a mucopolissacaridose: duas
doencas genéticas que tiveram avancos no diagndstico e
no tratamento nos Ultimos anos; entretanto, ndo ha dados
sobre suas prevaléncias no Brasil.

Outro evento relevante na drea ocorreu em 2015, quando
a Organizacdo Mundial de Saude declarou a infeccdo por
Zika Virus (ZIKV) e sua possivel associacdo com os casos de
microcefalia congénita uma Emergéncia de Satide Publica de
Preocupacao Internacional na América Latina®. Assim, devido
a necessidade de investigacao, o MS instituiu a notificacdo
compulséria dos recém-nascidos (RN) com microcefalia®.

Desta forma, por tratar-se de uma nova infeccao, conheci-
da apenas em 2015, bem como o lancamento de uma nova
politica em 2014, faz-se necessario capacitar os enfermeiros
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nos cuidados dos pacientes com anomalia congénita causada
pelo ZIKV e EIM. Essa capacitacdo corrobora um dos objetivos
da campanha Nursing Now, que prevé empoderar enfermei-
ros para ajuda-los a confrontar os atuais desafios de satide®.

Sabe-se, ainda, que a educacédo continuada do enfermeiro
traz melhorias aos cuidados clinicos de rotina, bem como as
questdes éticas, legais e psicoldgicas que envolvem as doen-
¢as genéticas, contribuindo para a assisténcia dos pacien-
tes®. Assim, o enfermeiro que adquire mais conhecimento
sobre o tema possui condi¢des para apoiar o bem-estar dos
pacientes e seus familiares, ao mesmo tempo que promove
novos conhecimentos?”.

Atualmente, a literatura sobre abordagem de doencas
genéticas por enfermeiros ainda é escassa. Assim, a relevancia
do estudo estd em compartilhar a estratégia de qualificacdo
destes profissionais, a partir do conhecimento e do trabalho
desenvolvido em um servico de referéncia em tratamento
de doencas genéticas. Diante disto, tem-se como objetivo:
descrever a experiéncia de desenvolvimento e operaciona-
lizacdo de um curso de extensao para qualificar enfermeiros
no cuidado de criancas com doencas genéticas.

H METODO

Trata-se de um relato de experiéncia sobre o desenvol-
vimento e a operacionalizacdo de um curso de extensdo
universitaria sobre cuidados de enfermagem em criancas
com doengas genéticas, realizado na Escola de Enfermagem
da Universidade Federal do Rio Grande do Sul (UFRGS).
O curso ocorreu na modalidade presencial, com duracéo
total de 20 horas, em novembro de 2019, com um publico
formado por oito enfermeiros atuantes ou interessados na
area neonatal, pediatrica ou genética médica. O curso foi
divulgado pelas redes sociais (Facebook” e Instagram®) e
por e-mail aos enfermeiros do Hospital de Clinicas de Porto
Alegre (HCPA), no més anterior a sua realizacdo. As inscricoes
foram efetivadas por formulario eletronico (Google Forms®) e
a equipe organizadora foi composta por trés enfermeiras com
formacao e experiéncia assistencial na rea de enfermagem
neonatal, pediatrica e genética médica. Os conteldos do
curso foram elencados devido a incluséo dessas doencas
nos protocolos do MS e considerando as experiéncias da
equipe organizadora.

Este relato vem ao encontro de um dos objetivos da
campanha Nursing Now, que almeja o empoderamento
dos profissionais de enfermagem como protagonistas da
saude. Os objetivos do curso foram: qualificar a formagao
de enfermeiros lideres e multiplicadores de conhecimento
sobre a assisténcia ao individuo com doencas genéticas;
instrumentalizar os enfermeiros a elaborar plano de cuidados
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adequado a esses pacientes; proporcionar campo de apren-
dizado e troca de experiéncias. Portanto, o foco do curso
foram os conhecimentos com maior aplicabilidade nas acdes
do enfermeiro em sua pratica assistencial, desenvolvendo
competéncias deste profissional para a sua atuacdo no cui-
dado de criangas com doencas genéticas.

A elaboracao do curso de extensao seguiu as seguintes
etapas: reunido para elencar os contetddos, submisséo a
Pré-reitoria de Extensao (PROREXT), revisdo bibliogréfica para
construcao das aulas e dos casos clinicos, e solicitacdo de
autorizagdo ao HCPA para os participantes acompanharem
as atividades de ambulatorio. Além disso, foi construido um
cenario para simulacéo realistica, embasado em vivéncia
profissional da equipe organizadora, e realizado o teste-
-piloto, respeitando as indicagdes da International Nursing
Association for Clinical Simulation and Learning (INACSL)®
para boas préticas em simulacéo realistica. O teste-piloto
consiste em examinar, previamente, o caso clinico descrito
e todos os itens necessarios, diminuindo ou eliminando
imprevistos no momento da realizagdo da simulacao.

A acao de extensao, modalidade curso, “Genética na
Pediatria: Aplicacdes para Enfermagem’, obteve aprovacao
da PROREXT, sob nlimero 41805. Apds o seu encerramento,
foi emitido e aprovado o relatério final com os dados relacio-
nados ao curso, mantendo o anonimato dos participantes.

Além disso, foram mantidas em sigilo quaisquer informa-
¢Hes que pudessem identificar os pacientes na apresentacdo
dos casos clinicos. No ambulatério do HCPA, solicitou-se
autorizacao dos pais para 0 acompanhamento de consultas
e/ou infusdo de terapia de reposicao enzimatica; ndo sendo
coletado nenhum tipo de dado dessas observacgdes. Ainda,
foram seguidas todas as medidas de biosseguranca.

Bl RESULTADOS

Entre os enfermeiros participantes, quatro pertencem
a equipe de uma Unidade de Terapia Intensiva Neonatal

(UTIN), um atua em unidade de tratamento oncolégica pe-
didtrica, um em bloco cirdrgico, um em Unidade Basica de
Saude (UBS) e um desenvolve suas atividades de residente
na UTIN. O tempo de formacéo variou de trés meses a 15
anos. Quanto a titulacao, trés participantes concluiram mes-
trado e dois especializacdo. Em relacdo ao principal motivo
de interesse pelo curso, todos os participantes relataram a
escassa abordagem sobre o tema durante a formacéo e o
acompanhamento de casos de criangas com suspeita ou
diagndstico destas patologias em suas praticas didrias.

O curso foi dividido em cinco etapas. A primeira consistiu
em abordagem tedrica, elencando-se os temas: introducéo
a genética na enfermagem, doencas raras, EIM (como a DXB
e a mucopolissacaridose), Programa de Triagem Neonatal e
microcefalia. Nesta etapa, os contetidos foram trabalhados
em aulas expositivas e dialogadas, ministradas por enfermei-
ros e nutricionistas que atuam com criancas portadoras de
doencas genéticas.

Na segunda etapa do curso, os participantes realizaram
discussdes a partir de dois casos clinicos, descritos no Quadro 1.

Na terceira etapa, foram realizadas duas atividades pra-
ticas para que os participantes tivessem a oportunidade de
vivenciar os assuntos abordados: as infusdes dos pacientes
com mucopolissacaridose e a realizacdo de consultas de enfer-
magem no ambulatério de EIM. Os participantes observaram
as caracterfsticas clinicas destes pacientes e as demandas
de enfermagem durante o acompanhamento. Ressalta-se a
relevancia desta etapa, visto que o HCPA ¢é habilitado como
servico de referéncia para DR de origem genética.

A quarta etapa foi uma simulacao realistica realizada
no Laboratério de Préticas de Enfermagem da Escola de
Enfermagem da UFRGS, na qual foi possivel, no debriefing,
a discussao dos temas abordados ao longo do curso. Na
simulacéo, foram respeitadas todas as etapas preconizadas
pela INACSL®, que sdo: briefing, running e debriefing.

Para essa etapa, construiu-se o cenario “Consulta de
Enfermagem sobre microcefaliaem uma UBS”. Elencaram-se

Segunda Etapa - Discussao de Casos Clinicos

Caso 1: Crianga, dois anos de idade, com microcefalia
causada por ZIKV. Para esta situacdo, foram analisados
dados gestacionais, do nascimento e aqueles referentes
ao quadro clinico. Ainda foram verificados os cuidados
de enfermagem ao longo do acompanhamento dessa
crianca, desde o pré-natal até a puericultura.

Caso 2: Crianga, um ano de idade, com diagnostico
precoce de DXB, aos seis dias de vida. Os participantes
debateram sobre a organizacdo e os cuidados da equipe
de enfermagem. A crianca ndo apresentava sequela,
visto que foi acompanhada em servico de referéncia,
onde toda equipe possui capacitagdo para o manejo de
pacientes com DXB.

Quadro 1 - Descri¢do dos casos clinicos utilizados na segunda etapa do curso de extensdo Genética na Pediatria: Aplicacoes

para Enfermagem, Porto Alegre, 2019
Fonte: Dados da pesquisa, 2019.
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Quarta Etapa - Simulacao Realistica

Preparacéo do Cenario

O cendrio contemplou uma sala para a referida consulta e esta foi conduzida por uma
participante como enfermeira, uma atriz no papel de mae da RN com microcefalia e, para
0 bebé, foi utilizado um simulador de média fidelidade.

Briefing (etapa
imediatamente antes da
realizacao do cenario)

Os demais alunos do curso foram os observadores, os quais receberam orientacées prévias
quanto aos itens de observacdo para uma melhor aprendizagem, conforme a etapa de
briefing que compde o método da simulacéo realistica®.

Running (realizagao
do cenario)

enfermeira da equipe.

O caso clinico escolhido para embasar a construgao do cenario traz uma mae, ansiosa e
preocupada, que procura a UBS, questionando a atual situacédo do bebé, pois o pai a culpa
pela microcefalia. Segundo a mae, no pré-natal ndo houve intercorréncias e o bebé nasceu
normal, e ela ndo compreende como, neste momento, a crianga apresenta alteracoes.

Na ocasiao, o médico estava em visita domiciliar, sendo a consulta repassada para a

Debriefing (fechamento
do método)

Ao final do cenario, todos os participantes realizaram o debriefing com os instrutores, de
acordo com as etapas de debriefing indicadas pela INACSL®: descricao, analise e sintese.

Quadro 2 - Descricdo das etapas da Simulagdo Realistica, quarta etapa do curso de extensdo Genética na Pediatria: Aplicacdes

para Enfermagem, Porto Alegre, 2019.
Fonte: Dados da pesquisa, 2019.

como objetivos para o desenvolvimento da aprendizagem
na simulagdo: valorizar a comunicagao efetiva e o relacio-
namento entre enfermeiro e familiar e auxiliar a mae, com
orientacdes corretas, no gerenciamento do conflito com
o pai da crianca. As etapas da simulacéo realistica estdo
descritas no quadro 2.

A Ultima etapa consistiu em um processo de avaliacédo
do curso. Para tal, foi disponibilizado aos participantes um
formulario com sete questdes fechadas e uma aberta. Os
seguintes resultados foram obtidos nas questées fechadas:
todos os participantes compreendem que o curso atendeu as
expectativas e cumpriu os objetivos propostos. Foi unanime
o relato quanto a realizacdo de novas edicdes do curso e
quanto a indicagao do mesmo para algum colega, conside-
rando que todos os participantes avaliaram a comunicacéo
dos ministrantes como 6tima. Em relacdo ao contelido,66,7%
dos participantes consideraram &timo, enquanto 33,3%
avaliaram como bom. Para a pergunta aberta sobre qual
etapa o participante mais gostou, foram citadas a simulacéo
realistica e a visita ao ambulatério, pois possibilitaram melhor
compreenséo dos aprendizados.

H DIscussAo
Os avangos na area de genética possibilitam novas opor-

tunidades e desafios para o sistema de saude e exigem
habilidades e competéncias dos enfermeiros®. No entanto, a
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raridade das doencas genéticas contribui para o despreparo
desses profissionais, que receberam pouco ou nenhum co-
nhecimento sobre o tema durante a graduac¢do®. O esforco
para incluir esse conteddo na formacédo de enfermeiros
ainda é amplamente discutido, porém, com pouco sucesso,
demonstrando enfermeiros com conhecimento e habilidade
insuficientes em genética'?. Tais pesquisas vao ao encontro
deste estudo, no qual os participantes relataram a escassa
abordagem sobre o tema durante a formacéo.

A capacitacao e o treinamento das equipes de saude
para o diagndstico e 0 manejo dos pacientes com doencas
genéticas sao praticas essenciais previstas no protocolo
das DR, assim como 0 acesso a testes e medicamentos®.
As iniciativas educacionais devem ser avaliadas por meio
de mudancas na pratica, bem como na confianca e no co-
nhecimento do profissional, buscando determinar se sao
eficazes em gerar mudancas significativas na avaliacdo de
risco genético e no manejo apropriado desses pacientes!”.
Nesse contexto, os enfermeiros devem compreender nao
apenas os padroes de heranca das doencgas, mas também
estar atentos a apresentacao de sinais e sintomas, identifi-
car individuos e familias em risco, realizando orientacées e
cuidados necessarios, e 0 encaminhamento aos servicos
de referéncia’®'?,

Assim, torna-se imprescindivel a reflexdo quanto a me-
Ihoria da formacéo e do desenvolvimento profissional de
enfermeiros. Diante disso, a simulacdo realistica é um método
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ativo muito utilizado para o desenvolvimento de competén-
cias profissionais e reflexdes acerca da salde e consiste em
um processo sistematizado, técnico e racional que auxilia o
alcance dos objetivos de aprendizagem na formacéo e na
educacao continuada’>-',

A simulacéo realistica amplia o conhecimento e a habili-
dade dos profissionais, possibilitando o aumento da autocon-
fianga sobre a temética desenvolvida®™. Assim, a utilizagdo
da simulac¢do na educacédo continuada sobre doencas raras,
torna-se importante para o alcance das competéncias neces-
sarias ao enfermeiro para ele desempenhar com qualidade
a lideranca no cuidado de criangas com doencas genéticas.

Portanto, diante da diversidade de manifestacdes clinicas
e dos avancos na drea de genética, existe a necessidade de
que o enfermeiro preste um cuidado integral da crianca com
doenca genética. Preconiza-se, ainda, o desenvolvimento
das habilidades de lideranga, as quais sao necessarias para
a implementacdo de mudangas organizacionais, visando
melhorar a pratica de enfermagem, além de alcancar me-
lhores resultados de satde®.

B CONCLUSAO

O objetivo do estudo foi contemplado a medida que
foi descrita a experiéncia de desenvolvimento e operacio-
nalizacédo do curso de extensdo. Assim, destaca-se como
contribuicdo a aquisicdo de competéncias aos enfermeiros,
0s quais poderdo atuar na pratica clinica com mais segu-
ranca, fundamentacéo tedrica e evidéncias cientificas, o
que potencializa a melhoria do cuidado de criangas com
doencas genéticas. Portanto, acredita-se que esta acdo de
extensdo proporcionou conhecimento e habilidades aos
participantes enfermeiros para a divulgacéo e disseminagéo
de informacdes sobre doencas raras para a sociedade e
qualificacdo das equipes sob sua lideranca.

A relevancia do presente curso de extensao reside no
fato de que, devido ao seu método de desenvolvimento
(apresentacédo de casos clinicos, atividades praticas e simu-
lacdo realistica), foi possivel proporcionar aos participantes
vivéncias interdisciplinares baseadas na integragao, apoio e
cooperacao entre os envolvidos. Este curso converge com
uma das metas estabelecidas da campanha Nursing Now, que
prevé o fortalecimento da educacdo e o desenvolvimento
dos profissionais de enfermagem, com foco na lideranca.

Como possivel limitacao, identifica-se a realizacdo do
curso na modalidade presencial, dificultando a adesdo de
mais profissionais por motivo de hordrio de trabalho e/ou
deslocamento até o local do curso. No entanto, a atividade
de extensao poderé ser replicada, inclusive na modalidade a
distancia, devido ao distanciamento social, neste periodo de

pandemia da COVID-19. Nesse caso, a parte pratica podera
ser realizada através das discussoes de casos clinicos por pla-
taformas on-line e ferramentas digitais. O acompanhamento
ambulatorial pode ser transformado em mais um cenario de
simulacao realistica e esta ser executada totalmente on-line
no formato de telessimulacdo. Ainda, hé a possibilidade de
expansdo do conteudo para outros assuntos, tais como:
principais sindromes genéticas, fenilcetonuria, osteogénese
imperfeita, atrofia muscular espinhal, atuacédo do enfermeiro
na pesquisa clinica na drea da genética, entre outros.

Por ultimo, é importante ressaltar que o curso descrito
tem potencial para serincorporado na graduacédo de enfer-
magem, contemplando a atual demanda das instituicoes
com a curricularizacdo da extensdo na graduacdo. Desta
maneira, qualifica-se o enfermeiro, desde a sua formacéao,
com conhecimentos e habilidades relacionados a genética.
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