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Sinais e sintomas da Doença de Gaucher: inferência de diagnósticos de enfermagem 
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Introdução: A Doença de Gaucher é um erro inato do metabolismo, causada por deficiência da enzima beta-glicosidase ácida, o que 
ocasiona o acúmulo de glucosilceramida, um glucocerebrosídio, em macrófagos teciduais. Apesar da Doença de Gaucher ser uma 
condição não muito frequente na população em geral, sua importância maior reside na capacidade de apresentar um quadro clínico 
muito semelhante ao de doenças de elevada prevalência. O conjunto de sinais e sintomas identificados a partir da avaliação clínica 
se constitui nas características definidoras que guiam a geração de hipóteses diagnósticas e auxiliam a eleger um determinado 
diagnóstico de enfermagem prioritário. Deste modo, a base para o diagnóstico é o processo de enfermagem, o qual possui etapas 
que subsidiam e auxiliam a compreensão do enfermeiro nas situações observadas, na realização de julgamentos e na execução de 
ações necessárias, alcançando, assim, resultado de grande importância na prática clínica. Objetivo: identificar os sinais e sintomas 
de pacientes com Doença de Gaucher, inferindo os possíveis diagnósticos de enfermagem prioritários. Método: estudo transversal, 
desenvolvido em laboratório especializado em doença genética, com pacientes cadastrados neste laboratório entre os anos de 2013-
2015. A amostra foi constituída dos registros de pacientes com diagnóstico genético para Doença de Gaucher (n=91). O estudo foi 
aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa da instituição envolvida, conforme parecer consubstanciado, sob o número: 1.388.380. 
Resultados: Houve prevalência do sexo feminino (57,1%), faixa etária entre zero e 10 anos e proveniência da região sudeste do 
Brasil. Alterações hematológicas, dor óssea, hepatomegalia, esplenomegalia e cansaço foram os sinais e sintomas mais recorrentes. 
Os diagnósticos de enfermagem inferidos para a população estudada foram: Risco de sangramento, Fadiga, Dor crônica, Dor aguda, 
Mobilidade física prejudicada, e Nutrição desequilibrada: menos do que as necessidades corporais. Conclusão: os diagnósticos de 
enfermagem foram inferidos de acordo com os sinais e sintomas identificados na população estudada. A escolha de Diagnósticos de 
Enfermagem, compatíveis com os sinais e sintomas dos pacientes, melhora a qualidade de assistência, tornando-a individualizada. 
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