
                      Revista Eletrônica Acervo Saúde | ISSN 2178-2091 
 
 

 
 REAS | Vol.15(4) | DOI: https://doi.org/10.25248/REAS.e10039.2022                 Página 1 de 9 

Relato de experiência na construção de um instrumento de apoio a 

consulta de enfermagem para portadores de doenças raras em um 

hospital universitário 
 

Experience report in the construction of an instrument to support the nursing consultation 

for patients with rare diseases in a university hospital 
 

Informe de experiencia en la construcción de un instrumento de apoyo a la consulta de 

enfermería para pacientes con enfermedades raras en un hospital universitario 
 

Alana Celeste Campos Dias1*, Lucélia Inoue Bispo Teixeira1, Hilma Solange Lopes Souza1, Cintia 

Yolette Urbano Pauxis Aben-Athar1, Marléa Guimarães Palheta1, Mayara Nicodemos da Conceição1, 

Danielle Cardoso Portilho1, Amanda Cristina Campos Dias2, Mattheus Lucas Neves de Carvalho2. 

 

RESUMO 

Objetivo: Relatar a experiência das residentes de enfermagem na construção de um instrumento de apoio à 

consulta de enfermagem para Unidade de Atenção à Saúde da Criança e do Adolescente de um Hospital 

Universitário. Relato da experiência: A construção do instrumento foi dividida em duas etapas: Planejamento 

e Construção. O mesmo possui seis domínios: 1. Histórico atual; 2. Socioeconômico familiar; 3. Antecedentes 

pessoais; 4. Necessidades Humanas Básicas; 5. Diagnóstico de Enfermagem e 6. Prescrições de 

Enfermagem, baseado na Teoria das Necessidades Humanas Básicas de Wanda Horta. A pesquisa teve 

desafios, como condensar em um único documento as principais características das doenças raras atendidas 

na unidade, além da escassez de pesquisas científicas sobre a temática. A criação de um instrumento se 

torna oportuna, uma vez que permite oferecer um suporte ao profissional durante uma consulta. 

Considerações finais: O estudo permitiu, além do conhecimento sobre o tema, adquirir habilidades do uso 

do processo de enfermagem nas mais diversas áreas de atuação do enfermeiro com o respaldo teórico, e 

também, oferecer uma contribuição para o serviço de forma que colabore na assistência.  

Palavras-chave: Doenças raras, Processos de enfermagem, Cuidados de enfermagem. 

 

ABSTRACT  

Objective: Report the experience of nursing residents in the construction of an instrument to support the 

nursing consultation for the child and adolescent Health Care Unit of a University Hospital. Experience report: 

The construction of the instrument was divided into two stages: Planning and Construction. It has six domains: 

1. Current history; 2. Family socioeconomic status; 3. Personal history; 4. Basic Human Needs; 5. Nursing 

Diagnosis and 6. Nursing Prescriptions, based on Wanda Horta's Theory of Basic Human Needs. The research 

had challenges, such as condensing in a single document the main characteristics of rare diseases treated in 

the unit, in addition to the scarcity of scientific research on the subject. The creation of an instrument becomes 

opportune, since it allows to offer support to the professional during a consultation. Final considerations: The 

study allowed, in addition to knowledge on the subject, to acquire skills of the use of the nursing process in the 

most diverse areas of nursing practice with theoretical support, and also to offer a contribution to the service 

in a way that collaborates in care. 
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RESUMEN  

Objetivo: Informar la experiencia de los residentes de enfermería en la construcción de un instrumento de 

apoyo a la consulta de enfermería para la Unidad de Atención de Salud Infantil y Adolescente de un Hospital 

Universitario. Informe de experiencia: La construcción del instrumento se dividió en dos etapas: Planificación 

y Construcción. Tiene seis dominios: 1. Historia actual; 2. Situación socioeconómica familiar; 3. Historia 

personal; 4. Necesidades humanas básicas; 5. Diagnóstico de Enfermería y 6. Prescripciones de Enfermería, 

basadas en la Teoría de las Necesidades Humanas Básicas de Wanda Horta. La investigación tuvo desafíos, 

como condensar en un solo documento las principales características de las enfermedades raras tratadas en 

la unidad, además de la escasez de investigación científica sobre el tema. La creación de un instrumento se 

vuelve oportuna, ya que permite ofrecer apoyo al profesional durante una consulta. Consideraciones finales: 

El estudio permitió, además de conocimientos sobre el tema, adquirir habilidades de uso del proceso de 

enfermería en las más diversas áreas de la práctica de enfermería con apoyo teórico, y también ofrecer una 

contribución al servicio de una manera que colabore en el cuidado. 

Palabras clave: Enfermedades raras, Procesos de enfermería, Atención de enfermería. 

 

 

INTRODUÇÃO  

De acordo com o Ministério da Saúde (2014b), doença rara se define em uma enfermidade que atinge até 

65 pessoas a cada 100.000 indivíduos que, embora a probabilidade seja menor que as demais doenças, 

constituem-se, também, como um problema de saúde pública. As do se caracterizam pela variedade da 

sintomatologia nos diferentes indivíduos, comumente, ocasionada por fatores genéticos, porém podem ter 

como causas agentes infecciosos, fatores ambientais ou imunológicos (MOREIRA MC, et al., 2018; ARIART 

JAB, et al., 2019). 

Com o objetivo de atender está determinada clientela, o Ministério da Saúde, em 2014, formulou e 

estabeleceu a Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doenças Raras. A partir disso, as ações 

de saúde com esses grupos de pessoas puderam ser direcionadas e os profissionais se baseiam nas 

orientações, facilitando o processo de suspeita da doença, diagnóstico, terapêutica e acompanhamento 

(MINISTÉRIO DA SAÚDE, 2014a; AITH FMA, 2014). 

Embora pouco abordada, a atuação da enfermagem neste contexto, o Conselho Federal de Enfermagem 

(COFEN), por meio da Resolução nº 469/2014, aborda a atuação do enfermeiro no aconselhamento genético, 

o qual é inserido na atenção às doenças raras (LUZ GS, et al., 2015). 

Neste contexto, a consulta de enfermagem permite que o enfermeiro conheça o paciente priorizando as 

necessidades individuais do mesmo de forma que possa direcionar suas intervenções. A mesma se configura 

nas cinco etapas do processo de enfermagem: Coleta de dados, Diagnósticos de enfermagem, Planejamento 

de enfermagem, Implementação e Avaliação dos resultados (CHELONI IG, et al., 2021). A mesma permite ao 

profissional a capacidade de compreender e oferecer soluções às necessidades do cliente, fundamentadas 

na ciência (MACHADO LB e ANDRES SC, 2021).  

A escassez de informação, assim como a pouca oferta de capacitação dos profissionais sobre a temática 

dificulta o processo de trabalho e a atuação da equipe na assistência ao paciente. Uma vez que o enfermeiro, 

inserido nesta equipe, desempenha uma função singular ao encarar não só a patologia, mas o indivíduo como 

todo, é primordial se ter um conhecimento amplo da clientela atendida para subsidiar sua consulta de 

enfermagem e na elaboração de instrumentos de apoio das suas ações (CHELONI IG, et al., 2021).  

No Estado do Pará existe um serviço especializado que atende este público portador de doenças raras. 

Este está inserido em um hospital universitário de referência no Norte do país, constituindo-se em uma 

unidade ambulatorial. A mesma realizou adequações e implantações de serviços, entre elas a consulta de 

enfermagem, e assim, surgiu à necessidade de criar um instrumento pudesse auxilia-la.  
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Considerando o exposto, esta pesquisa teve como objetivo relatar a experiência das residentes de 

enfermagem na construção de um instrumento de apoio à consulta de enfermagem para Unidade de Atenção 

à Saúde da Criança e do Adolescente de um Hospital Universitário em um município do Estado do Pará. 

 

RELATO DE EXPERIÊNCIA 

O estudo foi vivenciado a partir da prática profissional das enfermeiras residentes do Programa de 

Residência Multiprofissional em Atenção à Clínica Integrada, em uma Unidade Ambulatorial de Atenção à 

Saúde da Criança e do Adolescente, em um hospital universitário. 

O local de estudo se caracteriza a em um ambulatório especializado que oferece serviços de atendimento, 

tratamento, avaliação e acompanhamento de crianças e adolescentes que apresentam alteração no 

crescimento e desenvolvimento ligado, principalmente, aos efeitos e consequências de doenças raras de 

origem genética. A unidade é formada por uma equipe multidisciplinar de neuropediatra, endocrinologia, 

geneticista, enfermeira, técnica de enfermagem, assistente social, psicólogo e nutricionista. 

Ao iniciar a prática, a enfermeira preceptora apresentou a unidade e pontuou algumas dificuldades dentro 

do serviço, entre elas, o desenvolvimento da consulta de enfermagem, uma vez que a mesma era generalista 

e possuía pouca experiência no contexto das doenças raras. Desta forma, ressaltam-se dois fatores 

essenciais levaram a construção do instrumento: a sistematização, o direcionamento e a facilidade que um 

instrumento pode oferecer, e a escassez de produção científica nesta área, especificamente no contexto da 

enfermagem, da qual possa servir de subsídio para pesquisas futuras.  

A construção do instrumento foi dividida em duas etapas: Planejamento e Construção. A primeira se 

configura no planejamento da construção do instrumento. Foi realizada uma leitura científica das patologias 

atendidas na unidade e do processo de enfermagem em nível ambulatorial. Posteriormente, foi realizado um 

levantamento de requisitos indispensáveis na elaboração do instrumento, com o objetivo de identificar as 

especificidades do processo de Enfermagem na atenção à saúde às doenças raras.  

Primeiramente, foi necessário listar as principais doenças atendidas na Unidade de Atenção à Saúde da 

Criança e do Adolescente para que pudesse criar um instrumento baseando-se nas mesmas. Desta forma, a 

enfermeira preceptora disponibilizou uma lista de doenças atendidas na unidade, nas quais foram escolhidas 

as mais atendidas no serviço, como: Atrofia muscular Espinhal, Distrofia Muscular de Duchenne; 

Mucopolissacaridose, Síndrome De Willians, entre outras.  

Com a pesquisa na literatura científica foi possível estabelecer alguns domínios que são indispensáveis 

em um instrumento, dentre eles estão: Dados Socioeconômicos; Histórico Atual da Doença e Exame Físico. 

Todos esses domínios estiveram presentes nos artigos buscados na literatura. Ressalta-se que, apesar de 

haver estes em comum, os mesmos se apresentavam de forma diferente, conforme a peculiaridade de cada 

estudo. 

Para atender o objetivo desta pesquisa, estabeleceram-se características comuns às doenças citadas 

anteriormente. Foram investigados os sinais e sintomas mais prevalentes acometidos pelas mesmas a fim de 

construir um instrumento capaz de atender todas ou a maioria das doenças. Desta forma, foi necessário 

pesquisar, na literatura científica, cada uma dessas doenças e contextualiza-las com a consulta de 

enfermagem.  As informações coletadas foram inseridas no contexto da Teoria das Necessidades Humanas 

Básicas (NHB) de Wanda Horta, a fim de dar um suporte teórico na elaboração do instrumento.  

A segunda etapa, a Construção, foi levada em consideração aos requisitos e conhecimentos obtidos na 

etapa de planejamento. O instrumento foi criado no Microsoft Word em um documento padronizado. O mesmo 

possui 6 (seis) domínios: 1. Histórico atual; 2. Socioeconômico familiar; 3. Antecedentes pessoais; 4. 

Necessidades Humanas Básicas, das quais foram subdivididas em: 4.1. Psicobiológicas; 4.2. Psicossociais; 

4.3. Psicoespirituais; 5. Diagnóstico de Enfermagem; 6. Prescrições de Enfermagem. Inseridas em cada 

domínio, tem-se as informações necessárias a serem colhidas do paciente (Figura 1, Figura 2 e Figura 3).  
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Figura 1 - Instrumento de apoio à consulta de enfermagem para doenças raras, parte I.  

 
Fonte: Dias ACC, et al., 2022. 
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Figura 2 - Instrumento de apoio à consulta de enfermagem para doenças raras, parte II. 

 
 Fonte: Dias ACC, et al., 2022. 
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Figura 3 - Instrumento de apoio à consulta de enfermagem para doenças raras, parte III. 

 
 Fonte: Dias ACC, et al., 2022.  
 

O instrumento foi compartilhado e revisado pela enfermeira preceptora a qual realizou algumas sugestões 

para o aprimoramento do mesmo com base em sua experiência nas consultas de enfermagem ao público 

alvo, de forma que pudesse produzir um instrumento que atenda às necessidades dos usuários e que seja de 

fácil entendimento e manuseio da profissional. 

Este estudo não foi necessário passar por um comitê de ética em pesquisa, uma vez que não envolve 

pesquisas com seres humanos. 
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DISCUSSÃO  

A consulta de enfermagem reflete em uma aplicação individual do processo de enfermagem caracterizado 

por uma boa anamnese e exame físico, diagnósticos, resultados esperados, intervenções e avaliação. 

Tratando-se de um acompanhamento multiprofissional durante o tratamento do paciente, a enfermagem tem 

um papel essencial ao avaliar o indivíduo como um todo, considerando suas particularidades e o contexto 

familiar, algo que suma importância no tratamento e acompanhamento da doença (MORAES JT, et al., 2018; 

TOLENTINO GS, et al., 2019). 

O uso de instrumentos de apoio a consultas possibilita um olhar mais direcionado ao processo saúde-

doença, favorecendo a atuação dos profissionais para a entrega de um serviço de qualidade ao usuário. Os 

instrumentos de apoio às práticas assistenciais e gerenciais surgem como uma alternativa eficaz para 

estabelecer uma consulta sistemática e adequada às necessidades dos serviços, com um suporte baseado 

em evidências científicas (PEREIRA CI, et al., 2017).  

Considerando que as doenças raras são progressivas e incapacitantes, é importante realizar um 

acompanhamento contínuo da evolução da doença. Desta forma, no domínio um, o qual se refere ao Histórico 

Atual, caracteriza-se por abordar a queixa principal do paciente bem como a evolução da doença. Tais 

aspectos são relevantes para que o enfermeiro possa analisar a progressão da doença e implementar 

cuidados de enfermagem a fim contribuir para manutenção da saúde (LUZ GS, et al., 2016; SALVIANO, 2018; 

AURELIANO WA, 2018).  

O socioeconômico familiar, abordado no domínio dois, torna-se relevante a partir do momento em que o 

contexto familiar interfere no processo de cuidado. As informações básicas dos familiares como a 

escolaridade, renda e as condições de moradia são necessárias uma vez que grande parte das intervenções 

das ações de enfermagem será realizada pelos responsáveis em suas residências. Deste modo, é importante 

que o familiar seja incluído nas informações coletadas a fim de que o profissional possa ter um conhecimento 

amplo da situação do indivíduo e, assim, elaborar um plano de cuidado considerando o contexto familiar (LUZ 

GS, et al., 2016; AURELIANO WA, 2018). 

O atendimento voltado para a educação em saúde, em especial para os familiares com baixa escolaridade, 

ajuda para compreensão da doença e dos cuidados a serem desenvolvidos, que podem contribuir para a 

redução dos potenciais agravos das doenças. Ademais, a questão financeira, a qual pode estar relacionada 

com a baixa escolaridade, é importante uma vez que são cuidados que demandam um alto custo financeiro. 

Assim, as informações coletadas permitem um conhecimento geral do contexto familiar a fim de identificar as 

reais necessidades da família e buscar uma rede de apoio dada por auxílio governamental, através de ações 

da equipe multiprofissional (LUZ GS, et al., 2015; LUZ GS, et al., 2016; SALVIANO ICB, et al., 2018). 

Considerando o contexto familiar e a condição clínica do paciente, o ambiente de moradia se torna outro 

fator indispensável na coleta dos dados. Já que a promoção da saúde depende de fatores determinantes e 

condicionantes como a moradia, o transporte, saneamento básico, tais aspectos foram considerados na 

construção do instrumento. A condição clínica da doença torna o paciente deficiente em diversos aspectos, 

sendo necessário adaptar a moradia as necessidades do indivíduo (LUZ GS, et al., 2016; SALVIANO ICB, et 

al., 2018). 

O domínio três, Antecedentes Pessoais, entram na coleta de dados com a finalidade do enfermeiro 

conhecer o histórico relacionado à doença rara e as influências dos antecedentes pessoais do paciente na 

atual doença. Embora o instrumento tenha se limitado as alergias e situação vacinal uma vez que a enfermeira 

do serviço não realiza aconselhamento genético, não impede que posteriormente, possa incluir mais 

informações para obter um antecedente pessoal completo. 

As demais coletas de dados e o exame físico foram abordados no domínio quatro, Necessidades Humanas 

Básicas. O mesmo teve o embasamento na Teoria das NHB de Wanda Horta. Acredita-se que o fundamento 

teórico da NHB propicia uma avaliação do paciente como um todo considerando o psicobiológico, psicossocial 

e o psicoespiritual, favorecendo o levantamento de dados para as determinações dos diagnósticos e 

intervenções de enfermagem (ERRICO LSP, et al., 2018; CHELONI IG, et al., 2021).  
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Um instrumento baseado em um referencial teórico permite uma maior relação e acolhimento entre o 

profissional, pacientes e familiares, além de contribuir para uma assistência individualizada focada nas reais 

necessidades prioritárias dos indivíduos. Facilita o profissional na coleta dos dados, bem como no 

desenvolvimento dos diagnósticos e intervenções de enfermagem (CHELONI IG, et al., 2021). 

As Doenças Raras podem apresentar diversos sinais e sintomas, a exemplo da Distrofia muscular de 

Duchenne e Mucopolissacaridose, que a evolução da doença interfere nas regulações neurológica, na 

oxigenação, alimentação, eliminação, cuidado corporal, entre outros, tornando necessária a avaliação e 

acompanhamento destes, através da anamnese e exame físico (BIRNKRANT DJ, et al., 2018; BOARON LC, 

et al., 2020).  

O impacto das doenças raras permeia em diversos setores da vida do paciente, seja na sua questão 

psicobiológica como também no contexto social em que vive. Os pacientes acometidos por essas doenças 

enfrentam dificuldades na vida diária, como na educação, vida profissional, habitação, lazer e na participação 

da comunidade. Assim, destaca-se a importância do apoio social. Estudos ressaltam a importância de uma 

rede de apoio com familiares e inserção dos pacientes na comunidade, gerando aceitação e segurança 

favorecendo a manutenção da saúde (LUZ GS, et al., 2016; SALVIANO ICB, et al., 2018). 

O estigma e o preconceito social sofrido por esses indivíduos, qualificando-os como incapacitados e 

frágeis, interferem na acessibilidade destes na comunidade. Logo, tornou-se necessário a inclusão de 

aspectos que não sejam relacionadas ao tratamento em si, mas em relação à autoaceitação, aprendizado, 

recreação, interação social e sentimentos. Ademais, estudos evidenciam que a crença, fé ou religião ajuda a 

superar as dificuldades com a doença, sendo assim, este aspecto foi introduzido no instrumento. (SALVIANO 

ICB, et al., 2018). 

Neste estudo não foram criados os Diagnósticos de enfermagem e as Prescrições dos cuidados de 

enfermagem, embora haja um espaço para eles, uma vez que para essas etapas é necessário o julgamento 

clínico do enfermeiro com base na etapa anterior da coleta de dados.  

Tanto os diagnósticos quanto as prescrições de enfermagem são indispensáveis dentro do contexto da 

assistência ao paciente. Os mesmos são a validação do conhecimento científico do enfermeiro. O processo 

da análise, tomada de decisão e o planejamento são eficazes para que o profissional se estruture diante do 

paciente/família e ofereça um plano de cuidados com qualidade e ideal para a clientela (TOLETINO GS, et 

al., 2019; SOUZA IP, et al., 2020). 

A construção do instrumento foi um desafio, uma vez que alguns impasses tornaram o processo 

trabalhoso. Este estudo teve como principal desafio condensar os principais sinais, sintomas e características 

de diversas doenças raras atendidas na unidade em um único documento de forma que todas pudessem ser 

contempladas.  

A busca na literatura foi necessária para identificar as similaridades das sintomatologias e introduzir as 

principais características em comum em todas as doenças. Por exemplo, a Atrofia Muscular Espinhal e 

Distrofia Muscular de Duchenne são doenças incapacitantes com alterações na mecânica corporal, 

locomoção, regulação neurológica, entre outros, que possuem semelhanças clínicas. Desta forma, foram 

utilizados achados que podem ser usados em comum para essas as doenças (CHRUN LR, et al., 2017; 

CHRISTOFOLETTI G, et al., 2017). Ademais, soma-se como dificuldade a escassez de estudos sobre a 

temática, principalmente quando são relacionadas ao cuidado da enfermagem.  

A criação de um instrumento se torna oportuna, uma vez que permite oferecer um suporte a enfermeira 

durante uma consulta. Ao seguir um roteiro pré-estabelecido, o profissional tende a seguir uma linha de 

raciocínio e impede de não obter alguma informação por motivos de esquecimento, por exemplo, ou obter 

apenas informações relevantes para a assistência. Um instrumento sistematizado de coleta de dados sobre 

a situação de saúde do paciente torna possível a identificação das suas necessidades, e assim, permite 

planejar um plano de cuidados ideal (MAZZO MHSN e BRITO RS, 2016; MORAES JT, et al., 2018).  
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Ressalta-se, portanto, a relevância deste estudo ao proporcionar um modelo de consulta de enfermagem, 

uma vez que existe uma escassez de pesquisas científicas com esta temática. Ademais, este estudo 

proporcionou uma experiência válida em expandir o conhecimento sobre as doenças raras e atuação da 

enfermagem neste contexto, uma vez que são áreas que não foram abordadas na graduação. Permitiu 

adquirir habilidades do uso do processo de enfermagem nas mais diversas áreas de atuação do enfermeiro 

com o respaldo teórico, e também, oferecer uma contribuição para o serviço de forma que colabore na 

assistência. 
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