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desenvolvimento motor e sensitivo compativeis com a idade, pais e irmaos saudaveis. Interna
para TCTH como tratamento para CHS, uma vez que a mortalidade é alta na primeira década de
vida, sendo o transplante a alternativa para o controle dos sintomas causados por infecgoes
recorrentes. Iniciado o condicionamento para TCTH, com intensos cuidados decorrentes do uso
de medicamentos para tal fim, levando em consideragéo a gravidade das doengas, a idade, os
procedimentos invasivos e os achados clinicos e laboratoriais, as toxicidades das drogas. Sendo
necessario vigilancia das interagdes medicamentosas, bem como a prevengédo dos efeitos
adversos. Foram instituidos os seguintes diagndsticos de enfermagem: Risco de quedas
relacionado a extremos de idade; Risco de resposta alérgica, relacionado a historia da alergia
e/ou multiplos procedimentos; Controle de infecgdo, relacionado a procedimento invasivo;
Protecéo ineficaz, relacionado a disturbios hematoldgicos; Risco de sangramento, relacionado a
disturbios hematoldgicos. Conclusdo: A escolha dos diagnosticos de enfermagem e o plano de
cuidados de enfermagem, se mostrou efetivo na prevengao e resolugdo das complicagdes e
efeitos adversos causados pela toxicidade das drogas. Diante disso, podemos evidenciar a
melhora do desfecho do condicionamento para TCTH.
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Introdugdo: A Doenga da Urina do Xarope de Bordo (DXB) é uma doenga genética, de carater
autossdmico recessivo, com estimativa de 1:185000 nascimentos. Causa acumulo de
aminoacidos de cadeia ramificada (AACR) e cetoacidos nos tecidos e é caracterizada pelo odor
similar ao de xarope de bordo na urina. Objetivo: Conhecer as repercussdes clinicas da doenga
e seu tratamento, assim como os cuidados de enfermagem a serem realizados ao paciente.
Método: Estudo tipo reviséo integrativa da literatura. Busca realizada nas bases de dados Google
Schoolar, Scielo e Pubmed, com o descritor “doenca da urina de xarope de bordo”. Como critérios
de incluséo utilizaram-se estudos publicados no periodo de 2016 a 2021, nas linguas portugués
e inglés. Como critérios de exclusao, trabalhos publicados nos demais idiomas e resumos de
anais de congresso. Dos 268 estudos, apds a leitura do titulo e resumos, foram selecionadas 07
pesquisas e, apos leitura dos artigos, selecionou-se 02 pesquisas. Também foi realizada busca
pelo descritor “cuidados de enfermagem” com o operador boliviano AND, a qual ndo encontrou
resultados. Resultados: A DXB é causada pela deficiéncia do complexo enzimatico
desidrogenase de cadeia ramificada alfa mitocondrial (CDCACR), a qual degrada os AACR,
principalmente a leucina, isoleucina e valina. Esses AACR, formam compostos precursores para
lipogénese, entretanto, quando ndo sdo degradados, causam neurotoxicidade. Sua
sintomatologia inclui dificuldade para se alimentar, letargia, hipoglicemia, cetoacidose, alteragbes
neurologicas, convulstes e coma. O diagnéstico é feito pelo teste do pezinho ampliado e teste
genético molecular, a fim de identificar a mutagdo. O tratamento é realizado com reposigéo de
tiamina por meio de dieta e reposicéo via oral de leucina e valina; pode ser utilizado terapia de
substituicdo renal para a reducdo das concentragdes plasmaticas dos AACR. Sabe-se que
apenas 5% da atividade do CDCACR é suficiente para evitar acimulo dos AACR e que o figado
corresponde a 10% da atividade enzimatica, assim, o transplante hepatico € capaz de prevenir
a descompensagao metabdlica. Conclusdes: A doenga ocasiona graves danos fisicos,
psicolégicos e sociais ao paciente e a familia. Existem poucos trabalhos atuais sobre o tema e,
principalmente, ha escassez de pesquisas que abordam os cuidados de enfermagem, o que
possibilita novos estudos na area.
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