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O PAPEL DA ENFERMAGEM NA PREVENÇÃO E MANEJO DE DOENÇAS GENÉTICAS: PERSPECTIVAS E DESAFIOS
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1. INTRODUÇÃO

Nos últimos anos, ocorreu uma evolução significativa no diagnóstico e tratamento de doenças genéticas, especialmente com ações providenciadas pela Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doenças Raras. Destacando-se a atuação dos profissionais da saúde nos grupos de assistência. Essa política enfatiza o papel crucial dos enfermeiros no atendimento a pessoas portadoras de doenças genética raras. Embora essas doenças afetam um número relativamente pequeno de pessoas, elas têm um impacto epidemiológico significativo no âmbito coletivo, com cerca de 80% dessas condições sendo de origem genética. Nesse contexto, a formação contínua dos enfermeiros é vital, não apenas para assegurar a qualidade da assistência, mas para enfrentar atuais situações que possa vim a desenvolver patologias genéticas, tal como a infecção pelo Zika vírus (Herber et al., 2021).  Nesse contexto, o estado de Pernambuco em 2022, registrou um decaimento de 40% no caso de Zika, patologia que na qual está associado a microcefalia em recém-nascidos, destacando o papel primordial da enfermagem no processo de manejo clínico de crianças afetadas e de gestantes prevenindo futuros casos (Gondim, 2023).  
Doenças genéticas antes desconhecidas, ganharam visibilidade global decorrente dos impactos na qualidade de vida das pessoas afetadas por essas condições genéticas. Estima-se que cerca de 7.000 doenças raras foram identificadas, afetando 400 milhões de pessoas em todo o mundo. Essas condições apresentam desafios para um diagnóstico e que ocorra o manejo das condições dessas doenças raras. Destaca-se o protagonismo da enfermagem em uma abordagem multidisciplinar para garantir o cuidado de forma integral (Penido et al., 2024).   
A enfermagem exerce um papel crucial no manejo de doenças genéticas, como a síndrome de Turner, caracterizada por baixa estatura, hipogonadismo e pescoço alado. Essa condição foi descoberta por Henry Turner em 1938, afetando 1 a cada 2500 mulheres, associado ao cromossomo X. Pacientes acometidos podem apresentar obesidade, o que pode levar a comorbidades. Assim, a enfermagem é fundamental na promoção da saúde de paciente com síndrome de Turner, objetivando a prevenção de possíveis doenças associadas (Nunes et al., 2021).
Com os avanços tecnológicos nas últimas décadas, doenças genéticas se tornaram uma preocupação pública, antes pouco discutido. Dessa forma, profissionais de saúde como médicos e enfermeiros, necessitam de um conhecimento específico para realizar um manejo ético e cuidadoso com os familiares e os indivíduos que são afetados. Entidades governamentais, como a International Society of Nurses in Genetics e a American Nurses Association defendem a importância de incrementar competências nos currículos de formação. Logo, a Sociedade Brasileira de Genética Médica e Genômica (SBGM), sugere competências fundamentais para os profissionais da saúde, dando ênfase na formação de profissionais da enfermagem (Moreira et al., 2022). 
O manejo e tratamento de doenças genéticas raras são consideradas um desafio   para os profissionais da saúde devido à complexidade e a diversidade dessas condições. As Dificuldades enfrentadas por profissionais da saúde está no processo de diagnóstico e na escolha de terapias adequadas. A ausência de conhecimento dificulta o processo de diagnóstico dessas condições raras. Um manejo adequado requer uma abordagem interdisciplinar, envolvendo médicos, enfermeiros e psicólogos com objetivo em um atendimento humanizado e integral (Coutinho et al., 2023).  
O sistema único de Saúde (SUS) tem integrado cada vez mais estudos genéticos, visando aprimorar o processo de diagnósticos para garantir o tratamento de doenças genéticas hereditárias e raras. O Centro de Genética Médica, considerado como referência nacional, oferecendo suporte especializado para o diagnóstico. A inclusão da genética clínica nas políticas nacionais do Sistema Único de Saúde (SUS), representa uma forma democrática de possibilitar diagnósticos precisos, aumentando a eficácia do tratamento (Artmann et al., 2021).
Esse estudo tem como objetivo analisar o papel da enfermagem na prática do manejo e prevenção de doenças genéticas, e apontar as competências essenciais a estes profissionais. Tendo em vista o exposto, este trabalho justifica-se por pretender investigar os desafios que os enfermeiros enfrentam aos cuidados de saúde na pessoa com patologia rara. Ademais, justifica-se por pretender valorizar a enfermagem nesse âmbito, de forma a melhorar a qualidade de vida das pessoas com doenças genéticas raras.

2. [bookmark: _GoBack] MÉTODO

É um estudo de cunho qualitativo em ênfase para analisar o diagnóstico e tratamento de doenças genéticas raras relacionado com papel que a enfermagem exerce e as políticas públicas associadas. A metodologia escolhida que conduziu o trabalho foi por meio revisões bibliográficas. Na qual foi explorado artigos científicos que abordaram   a temática estabelecida. Serão utilizados descritores como “Doenças Genéticas Raras", "Políticas de Saúde", "Papel do Enfermeiro", "Formação Contínua em Saúde" e “arboviroses”. Para selecionamento de literatura, de início, teve-se uma pré-seleção de 30 artigos publicados entre 2020 e 2024. Em uma nova releitura, foram selecionados apenas 09 artigos que adequavam à temática sobre o diagnóstico, tratamento e manejo de doenças genéticas raras, com foco no coadjuvante da enfermagem sobre as políticas de saúde. O estudo apresenta a capacitação da equipe multiprofissional, visando a excelência no tratamento e diagnóstico de patologias genéticas. Serão excluídos artigos que apresentem temática discrepante do discutido, publicados e que não estão disponíveis na modalidade online. A análise de dados visa compreender os papéis do enfermeiro, assim como avaliar as diretrizes das políticas de saúde. O trabalho foi redigido entre julho e setembro de 2024.




3. RESULTADOS E DISCUSSÃO

Desafios assolam esse âmbito social nos grandes centros urbanos por conta da escassez de profissionais habilitados para lidar com pessoas portadoras de doenças genéticas, demonstrando a importância que haja investimento para propiciar uma infraestrutura que corrobora para formação de equipes multidisciplinares e especializadas (Artmann et al., 2021). 
[bookmark: _heading=h.30j0zll]O Processo de atuação dos profissionais de enfermagem no manejo de doenças de cunho genético é de extrema relevância, no qual abrange uma diversidade. Prática educacional e informacional é fundamental para combater possíveis complicações e sintomas de doenças genéticas. É crucial destacar que entre 2017 a 2022, foram registrados 911 óbitos atrelados à doença de Huntington, destacando a importância de uns fluxos de informação, visando a propagação de informações que abranjam as doenças genéticas. Além disso, é fundamental que ocorra a implementação de políticas públicas que proporcionem o acesso a informações aos profissionais de saúde, tal como o corpo da enfermagem, visto que são os que vão ter mais contato com os pacientes (Gomes et al., 2024).
Segundo Artmann (2021), as doenças genéticas raras requerem um cuidado contínuo e prestativo, porém evidenciam obstáculos notáveis para profissionais da saúde, principalmente para os enfermeiros. Pode-se ressaltar que as doenças raras têm um impacto epidemiológico significativo quando consideradas coletivamente (Coutinho et al., 2023). Ademais, a aquisição de competências específicas para lidar com essas condições é apoiada por entidades como a International Society of Nurses in Genetics e a Sociedade Brasileira de Genética Médica e Genômica (SBGM) (Moreira et al., 2022; Oliveira Vilar et al., 2023). O Sistema Único de Saúde (SUS) dispõe de uma estrutura que pode ser aproveitada para incluir a assistência com doenças genéticas, particularmente através dos centros de referência, como o Centro de Genética Médica, que oferece diagnóstico e tratamento especializado. Entretanto, vale salientar que a incorporação de temas sobre doenças genéticas nos currículos de formação em enfermagem continua sendo um desafio.  Conforme Oliveira Vilar et al., (2023), no Brasil, estima-se que entre 13 e 15 milhões de pessoas vivam com doenças genéticas raras, o que sublinha a importância de preparar a equipe de enfermagem para desempenhar de maneira mais eficaz nesse contexto. A escassez de profissionais especializados e a falta de fundamento sobre a diversidade das patologias genéticas dificultam tanto o diagnóstico precoce quanto a assistência adequada dessas condições. 

4. CONCLUSÃO

Portanto, esta pesquisa destaca a importância da enfermagem no processo de manejo e prevenção de doenças genéticas raras. O papel da enfermagem é fundamental para garantir o cuidado efetivo às pessoas afetadas por essas condições, no qual envolve a identificação e o desenvolvimento de competências essenciais para lidar com os desafios do tratamento dos doentes raros. Além disso, o processo de treinamento é necessário para melhorar o fluxo de atendimento às pessoas afetadas por doenças genéticas.
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