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A assistência a pacientes com doenças crôni-
cas e raras é complexa, principalmente pela 
falta de disseminação de conhecimento so-
bre a doença, o que dificulta o diagnóstico 
preciso e precoce, além da necessidade da 
realização de exames específicos, por vezes 
de alta complexidade e custo. Somam-se a 
esses fatores dificuldades na obtenção de 
tratamento adequado quando disponível, 
na conscientização do paciente e da família 
sobre a doença e na aderência ao tratamen-
to. A cistinose nefropática está entre essas 
doenças. Após mais de 20 anos como centro 
de atendimento a esses pacientes, os auto-
res propõem um protocolo de seguimento, 
o qual vem sendo empregado com melho-
ra na qualidade da assistência e consiste de 
uma abordagem multidisciplinar, incluindo, 
principalmente, atendimento prestado por 
médico, enfermeiro, psicólogo, nutricionista 
e assistente social. Neste artigo, cada área 
expõe de maneira objetiva como abordar 
pontos que envolvem as etapas do diagnós-
tico e sua comunicação ao paciente e a seus 
familiares ou responsáveis, abrangendo as 
particularidades da doença e do tratamento, 
o impacto na vida do paciente e de sua famí-
lia, a abordagem das questões psicológicas e 
sociais e orientações quanto a medicamen-
tos e dietas. Considera-se que este protocolo 
poderia ser adaptado ao seguimento de pa-
cientes portadores de outras doenças raras, 
incluindo aquelas com envolvimento renal. 
Com essa proposta, espera-se alcançar o 
maior número de profissionais envolvidos 
no seguimento desses pacientes, fortalecen-
do as bases para a criação de um protocolo 
nacional, observando-se as particularidades 
de cada caso.

Resumo

Care for patients with chronic and rare 
diseases is complex, especially conside-
ring the lack of knowledge about the 
disease, which makes early and precise 
diagnosis difficult, as well as the need 
for specific tests, sometimes of high 
complexity and cost. Added to these 
factors are difficulties in obtaining ade-
quate treatment when available, in rai-
sing patient and family awareness about 
the disease and treatment compliance. 
Nephropathic cystinosis is among the-
se diseases. After more than 20 years 
as a care center for these patients, the 
authors propose a follow-up protocol, 
which has been used with improvement 
in the quality of care and consists of a 
multidisciplinary approach, including 
care provided by a physician, nurse, 
psychologist, nutritionist and social 
worker. In this paper, each field objec-
tively exposes how to address points 
that involve the stages of diagnosis and 
its communication with the patient and 
their relatives or guardians, covering 
the particularities of the disease and 
the treatment, the impact on the lives 
of patients and families, the approach 
to psychological and social issues and 
guidelines on medications and diets. 
This protocol could be adapted to the 
follow-up of patients with other rare 
diseases, including those with renal in-
volvement. This proposal is expected to 
reach the largest number of professio-
nals involved in the follow-up of these 
patients, strengthening the bases for the 
creation of a national protocol, obser-
ving the particularities of each case.
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Introdução

A cistinose nefropática (CN) (OMIM 219800) é uma 
doença rara, autossômica recessiva, com incidência 
de 1:100.00-200.000 nascidos vivos,1 decorrente de 
mutações no gene CTNS que codifica a cistinosina, 
proteína transportadora da cistina do lisossomo para 
o citosol das células.2 Com a disfunção da cistinosina, 
há acúmulo intralisossomal de cistina, que, por sua 
baixa solubilidade, leva à formação de cristais em di-
ferentes órgãos, bem como sua disfunção.1

Na infância, primeiramente, os rins são afetados 
com a síndrome de Fanconi (SF), e ocorre frequente-
mente hipotireoidismo e acometimento gastrintestinal 
e ocular. O comprometimento glomerular geralmente 
torna-se aparente entre 2 e 5 anos de idade, com pro-
teinúria, e resulta em doença renal crônica terminal 
(DRCT) por volta de 10 anos de idade. Na segunda 
e terceira décadas de vida, os pacientes apresentam 
acometimento de outros órgãos, como pâncreas, mus-
culatura esquelética, fígado, sistema nervoso central e 
hipogonadismo no sexo masculino.3 Apesar de grave, 
a doença tem tratamento específico com cisteamina, 
droga depletora dos estoques de cistina, que retar-
da a evolução para DRCT e o desenvolvimento de 
comprometimento extrarrenal. Quanto mais precoce 
o início do tratamento específico, melhor a evolução 
dos pacientes.3

Todavia, mesmo com o tratamento ideal, os pa-
cientes apresentam evolução para DRCT na segunda 
década da vida e acometimento extrarrenal, princi-
palmente muscular.4,5,6 Entre os fatores que colabo-
ram para essa ocorrência, podem estar incluídos o au-
mento do estresse oxidativo, autofagia mitocondrial e 
aumento de apoptose.7,8

Ademais, devido à quantidade e posologia das 
medicações necessárias, a aderência ao tratamento é 
comprometida. Um estudo demonstrou queda da ade-
rência à cisteamina e na motivação para continuidade 
do tratamento com o avançar da idade.9

Há 20 anos, nosso serviço é referência no atendi-
mento de pacientes com cistinose de 0 a 18 anos de 
idade no país. Atualmente, são seguidos 60 pacientes 
com CN, quatro deles em diálise e 10 transplantados 
renais. As consultas são semanais no primeiro mês, 
mensais nos 6 meses seguintes e bimensais quando 
atingido o equilíbrio metabólico e hidroeletrolítico, 
sendo que os pacientes em tratamento conservador 
em estágios de doença renal crônica (DRC) 3 e 4 do 
KDOQI10 são sempre seguidos mensalmente. Os pa-
cientes em diálise ou transplantados são avaliados 

pela equipe responsável pela cistinose a cada 6 meses, 
e consultas extras são realizadas de acordo com as 
necessidades.

Desenvolvemos em nosso serviço um sistema de 
atendimento multidisciplinar para pacientes com CN, 
para melhorar a aderência ao tratamento e a quali-
dade de vida dos envolvidos, a qual é comprometida 
de maneira significativa com o impacto das manifes-
tações clínicas e do manejo da cistinose. A equipe 
multidisciplinar é composta por médicos, enfermei-
ros, nutricionistas, assistentes sociais e psicólogos. A 
consulta médica é realizada na mesma data que a dos 
outros profissionais, otimizando a discussão do caso 
e a definição da conduta.

A seguir, o detalhamento dos principais pontos de 
abordagem de cada profissional.

Atendimento médico

Os médicos relatam para a família o diagnóstico e 
como este foi estabelecido, esclarecem o paciente e os 
cuidadores sobre a doença, respondem a dúvidas, e 
dão seguimento ao caso ou fazem contato com o mé-
dico que seguirá o doente.

Durante as consultas, é feita boa anamnese, veri-
ficando aceitação e efeitos adversos das medicações, 
aderência ao tratamento e intercorrências, realização 
de exame físico com atenção ao estado de hidratação 
e nutricional, deformidades ósseas, avaliação de foto-
fobia, análise dos resultados de exames subsidiários e 
adequação das medicações.

Protocolo de exames

Os exames são direcionados para avaliação da fun-
ção renal, metabólica e eletrolítica, acometimentos 
extrarrenais e do paciente em geral. Como o trabalho 
é feito com pacientes até 18 anos, quando o proto-
colo for aplicado a pacientes mais velhos deveria ser 
adaptado em relação ao acometimento extrarrenal. 
No Tabela 1 podem ser visualizados os exames e a 
frequência de realização, lembrando que devem se-
guir a necessidade do paciente e o estágio de DRC. 
As amostras de sangue e urina devem ser matinais e 
coletadas no mesmo momento. A ultrassonografia 
dos rins e vias urinárias são realizadas anualmente; e 
feitos outros exames, quando necessário.

Protocolo de tratamento

1. Nutrição e ingestão hídrica: adaptadas para a fun-
ção renal, resultados laboratoriais e estimativa da 
diurese diária. Ver seção “Atendimento da nutrição”.
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2. O tratamento medicamentoso inclui: terapêuti-
ca específica, tratamento da SF, do acometimento dos 
outros órgãos e tratamentos coadjuvantes, como da 
proteinúria e redução do estresse oxidativo.

Tratamento da síndrome de fanconi

A síndrome de Fanconi (SF) decorrente da CN é, 
geralmente, severa, com perda importante de várias 
substâncias normalmente reabsorvidas pelo túbulo 
proximal. Assim, o tratamento da cistinose inicia-se 
com o tratamento da SF por meio da correção dos dis-
túrbios hidroeletrolíticos e metabólicos apresentados 
pelos pacientes.

- Reposição de álcali: pode ser usado bicarbonato 
de sódio ou citrato de potássio, geralmente em torno 
de 10 mEq/Kg/dia, dividido a cada 8 ou 6 horas.

- Reposição de potássio: pode ser reposto como 
citrato de potássio ou como cloreto de potássio, ge-
ralmente 5-10 mEq/kg de peso/dia, dividido a cada 8 
ou 6 horas.

- Reposição de sódio: pode ser feito com bicarbo-
nato de sódio e raramente necessita ser acrescentado 
cloreto de sódio. Geralmente, inicia-se a reposição de 
sódio na forma de bicarbonato de sódio ou citrato 
de sódio (dose baseada na correção da acidose me-
tabólica) e, de acordo com o nível sérico, avalia-se a 
necessidade de ajuste da dose.

No nosso serviço usamos também uma solução 
denominada Eisemberg (citrato de sódio, citrato de 
potássio e ácido cítrico), com 1 mEq de sódio, 1 mEq 
de potássio e 2 mEq de base para cada 1 mL da solu-
ção. Particularmente, a reposição com bicarbonato de 
sódio e cloreto de potássio apresenta a vantagem de 
repor sódio, álcali e potássio de forma independente.

- Reposição de fósforo: pode ser feita na forma de 
solução de fosfato (15 mg/mL) ou em comprimidos de 
fosfato de sódio e potássio, sendo que o comprimido 
contém 250 mg de fósforo inorgânico (na formulação 
disponibilizada pelo Hospital das Clínicas - FMUSP). 
A dose preconizada é de 20 a 90 mg/kg de peso/dia, 
dividida a cada 8 ou 6 horas. É importante ressaltar 
que doses mais altas podem causar diarreia e, nas fa-
ses mais terminais da DRC, muitas vezes diminuem as 
necessidades de fósforo e potássio, portanto é preciso 
estar atento.

- Reposição de magnésio: para os pacientes que 
necessitam repor magnésio, pode ser como sulfato 
de magnésio (formulação mais barata, mas que fre-
quentemente causa diarreia), óxido de magnésio ou 
magnésio quelato (que tem excelente absorção). A 
reposição deve ser feita de acordo com o nível sérico 
e administrada a cada 8 horas. O ajuste da dose, se 
necessário, deve ser com base no nível sérico.

- Reposição de 25 OH vitamina D: de acordo com 
as necessidades e níveis séricos.

- Calcitriol: pode ser empregado, porém sempre 
com monitorização dos níveis de PTH, principalmen-
te evitando a ocorrência de osso adinâmico.

- L-carnitina: repor em casos de nível plasmático 
baixo.11

Valores de referência para carnitina total 
(µmoles/L) do HC-FMUSP:

Suspeita 
diagnóstica 

Exames séricos: sódio, potássio, cálcio 
total e iônico, fósforo, magnésio, 
cloro, gasometria venosa, ureia, 
creatinina, TSH, T4 livre, perfil lipídico 
(colesterol total e frações, triglicérides), 
hemograma, glicemia jejum.

Amostra isolada de urina: sódio, 
potássio, cloro, relação cálcio/creatinina, 
microalbuminúria/creatinina, relação 
proteína/creatinina, fósforo, creatinina, 
proteína de baixo peso molecular (beta 2 
microglobulina, RBP urinária).

Urina I + sedimento

Calcular anion gap plasmático e urinário, 
reabsorção tubular de fosfato ou TPO4/
RFG.

Retornos

Exames séricos: sódio, potássio, cálcio 
total e iônico, fósforo, magnésio, cloro, 
gasometria venosa, ureia, creatinina.

Amostra isolada de urina: relação cálcio/
creatinina, microalbuminúria/creatinina 
ou relação proteína/creatinina.

Urina I + sedimento

Semestrais

Exames séricos: TSH, T4 livre, perfil 
lipídico (colesterol total e frações, 
triglicérides), glicemia de jejum, 
hemoglobina glicada, hemograma, PTH, 
vitamina D, enzimas hepáticas, amilase.

Pacientes do sexo masculino a partir de 
12 anos: pedir testosterona.

Anuais Ultrassonografia dos rins e vias urinárias

Tabela 1	 Protocolo de exames subsidiários que 	
	 devem ser realizados em pacientes por 	
	 ocasião do diagnóstico e seguimento

Fonte: Instituto da Criança HCFMUSP, 2018. Notas: RBP = proteína 
transportadora do retinol; PTH = paratormônio; TPO4/RFG = 
transporte de fósforo corrigido pelo ritmo de filtração glomerular.
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- sexo masculino: adulto 30-70 µmoles/L e crian-
ças 32-62 µmoles/L;

- sexo feminino: adulta 25-58 µmoles/L e crianças 
28-59 µmoles/L.

– Reposição de cálcio: se necessária, deve ser fei-
ta com monitorização do cálcio iônico. Geralmente, 
utiliza-se o carbonato de cálcio, começando com 400 
mg de cálcio elementar por dia. Deve-se ter o cuidado 
de não administrar o cálcio com alimentos ou com 
a formulação de fosfato, para evitar que o cálcio re-
duza a absorção do fosfato que está sendo consumi-
do. Também pode-se formular cálcio quelato, pois 
tem excelente absorção. Geralmente a hipercalciúria 
melhora com a correção da acidose metabólica; e 
raramente há necessidade de usar hidroclorotiazida, 
pois agrava a hipocalemia, tornando necessário au-
mentar a reposição de potássio. Esses pacientes não 
têm tendência à nefrocalcinose ou nefrolitíase, pois 
apresentam citratúria e bicarbonatúria. Entretanto, 
esses eventos podem ocorrer pelo uso de altas doses 
de calcitriol sem monitorização da calciúria.

- Anti-inflamatório não hormonal: as prostaglan-
dinas, principalmente a PGE 2, aumentam o fluxo 
sanguíneo medular, inibem a reabsorção de cloreto de 
sódio na porção espessa alça de Henle medular e no 
ducto coletor, e diminuem a expressão da aquaporina 
2. Sendo assim, a inibição das prostaglandinas propi-
cia aumento na reabsorção de cloreto de sódio, água e 
redução da diurese. Portanto, eventualmente a droga 
pode ser empregada, principalmente nos primeiros 3 
anos de vida, pois a poliúria é intensa e fica difícil, às 
vezes, manter o paciente hidratado e repor adequa-
damente os eletrólitos. Pode-se usar indometacina ou 
inibidores seletivos da cicloxigenase 2.11,12 O uso de 
anti-inflamatório não hormonal deve ser interrom-
pido, assim que possível, para evitar evolução mais 
rápida para DRCT.

Tratamento específico com droga depletora dos 
estoques de cistina

Essa medicação, que já tem duas formulações comer-
ciais: cisteamina de liberação rápida (administrada a 
cada 6 horas) e cisteamina de liberação lenta (admi-
nistrada a cada 12 horas), é de escolha para o tra-
tamento da doença e responsável pela remoção da 
cistina dos lisossomos, com atenuação de todas as 
complicações.3-5 A vantagem da cisteamina de libe-
ração lenta é a posologia, cuja dose diária recomen-
dada pode ser dividida a cada 12 horas. Estudos em 

curto prazo têm mostrado benefícios na manutenção 
da velocidade de crescimento e estabilização da fun-
ção renal,13 todavia mais estudos são necessários para 
comprovar os benefícios descritos.

Com o uso de cisteamina e redução dos estoques 
intralisossomais de cistina há melhora do prognóstico 
desses pacientes, retardando a evolução para DRCT 
e evitando ou postergando os comprometimentos 
extrarrenais.3-5

A posologia de cisteamina de liberação rápida é 
de 1,3 a 1,9 g/m2SC/dia, dividido a cada 6 horas, com 
dose máxima de 500 mg a cada 6 horas; e a posologia 
de cisteamina de liberação lenta é de 1 g/m2SC/dia, 
dividido a cada 12 horas, com dose máxima de 1 g a 
cada 12 horas.

Ambas as formulações de cisteamina devem ser 
iniciadas sempre com ¼ da dose alvo e aumentar 
gradativamente, conforme intolerância gástrica, lem-
brando que não existem evidências da necessidade de 
correção da dose de acordo com a função renal.

Como avaliar a resposta ao tratamento?

A melhor forma de avaliar a resposta ao tratamento 
é a medida do conteúdo intraleucocitário de cistina, a 
qual deve ser mantida abaixo de 1 nmol ½ cistina/g de 
proteína ou, se for em granulócitos, manter abaixo de 
1,9 nmol ½ cistina/mg de proteína.14 Sugerimos que 
esse exame seja realizado a cada 4 meses, porém a re-
comendação do KDIGO é tratar de acordo com o pe-
so corporal quando o exame não estiver disponível.11

Efeitos colaterais da cisteamina

- Odor e hálito desagradáveis (semelhante a enxofre), 
decorrentes da metabolização da cisteamina em com-
postos contendo enxofre (dimetilssulfeto, metane-
tiol), que melhoram com balas de clorofila;

- Intolerância gástrica, que implica iniciar o trata-
mento com doses mais baixas e ir aumentando grada-
tivamente. Esse efeito com a cisteamina de liberação 
lenta parece ser menos severo do que com a cisteami-
na de liberação rápida;11 neste último caso, melhora 
com o uso de omeprazol.15 Com a cisteamina de libe-
ração lenta parece não haver necessidade de inibido-
res da bomba de prótons.11

- Efeitos observados com doses > 1,6 g/m2SC/
dia de cisteamina de liberação rápida: mialgia, hi-
pertermia, letargia, neutropenia, convulsões, rash 
alérgico, lesões proliferativas na pele dos cotovelos 
(angioendoteliomatose) e estrias, as quais podem ser 
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ocasionadas por deficiência de cobre, elemento es-
sencial para a formação de colágeno, cuja absorção 
é comprometida com o uso de cisteamina.16 Pacientes 
com SF apresentam aumentada excreção urinária de 
cobre, indicando comprometimento dos transporta-
dores envolvidos na reabsorção tubular proximal.17 
A suplementação de cobre pode prevenir a toxicida-
de da cisteamina ou acelerar a redução dos sintomas 
quando presentes.18 A sugestão é avaliar a concentra-
ção sérica de ceruloplasmina (biomarcador do estado 
corporal de cobre)19 e de cobre; no caso de deficiência 
e/ou aumento da excreção, suplementação de cobre 
com monitorização dos níveis séricos. Partindo-se da 
recomendação de ingestão de cobre de acordo com a 
faixa etária (Tabela 2)19 e com o nível sérico de co-
bre, se abaixo e ingestão adequada, suplementa-se até 
alcançar nível sérico adequado (cobre sérico: 80-120 
mg/dL; ceruloplasmina sérica: 0.22-0.58 g/L; relação 
urinária cobre/creatinina < 50 mg/g).18-19

Tratamento do acometimento de outros órgãos

- Acometimento ocular: inicialmente os pacientes 
apresentam fotofobia, que sem um  tratamento es-
pecífico pode evoluir para amaurose. O tratamento 
é com solução oftalmológica de cisteamina (1 gota 
em cada olho de hora em hora, enquanto acordado). 
As formulações aprovadas pelo FDA e EMA existen-
tes são: solução a 0,44% e uma formulação em gel 
a 0,55%. No Brasil, pode ser utilizada uma solução 
manipulada de cisteamina a 0,5%. A formulação em 
gel permite 4 aplicações diárias (de manhã, na hora 
do almoço, à tarde e na hora do jantar) e pode ser 
transportada refrigerada, sem congelamento.20

- Acometimento tireoidiano: iniciar a monitoriza-
ção com cerca de 2 anos de idade, medindo-se o TSH 
e T4 livre a cada 6 meses. Na presença do hipotireoi-
dismo, iniciar reposição de hormônio tireoidiano.

- Acometimento pancreático: por volta dos 5 anos 
de idade, os pacientes podem apresentar intolerância 
à glicose, mas, geralmente, a diabetes mellitus desen-
volve-se a partir da segunda ou terceira década da 
vida. Monitorizar glicemia de jejum e hemoglobina 
glicada anualmente a partir de 5 anos de idade.

- Acometimento muscular: uma das complicações 
tardias mais graves que pode determinar dificuldade 
respiratória e de deglutição é a fraqueza muscular 
com atrofia generalizada, começando distalmente. 
Estudos demonstram que o uso de cisteamina retarda 
esse acometimento.3

Os demais acometimentos devem ser tratados de 
acordo com suas manifestações.

Tratamento da proteinúria

O uso de inibidor da enzima de conversão da angioten-
sina ou bloqueador do receptor da angiotensina tem 
sido preconizado por alguns autores como de agente 
antiproteinúrico; entretanto, esses pacientes apresen-
tam tendência à hipovolemia, portanto há risco de pio-
ra da função glomerular.21 Em nossa experiência, o uso 
dessas drogas não traz benefícios, pois frequentemente 
é observado aumento da creatinina sérica.

Redução do estresse oxidativo

Como pacientes com doença de depósito lisossomal, 
particularmente cistinose, apresentam aumento do 

Ingestão dietética de referência* e ingestão diária máxima de cobre

Faixa etária Referência dietética tolerável Limite superior

Adultos maiores de 19 anos 900 µg 10 mg

Mulheres grávidas 1000 µg 10 mg; 8 mg se ≤ 18 anos

Mulheres que amamentam 1300 µg 10 mg; 8 mg se ≤ 18 anos

Adolescentes de 14 a 18 anos 890 µg 8 mg

Crianças de 9 a 13 anos 700 µg 5 mg

Crianças de 4 a 8 anos 440 µg 3 mg

Crianças de 1 a 3 anos 340 µg 1 mg

Lactentes de 7 a 12 meses 220 µg** Valor indisponível

Lactentes 0 a 6 meses 200 µg** Valor indisponível
Fonte: Traduzido de Harvey et al., 2009.19. Notas: *Tolerância diária recomendada; ** Ingestão adequada, tolerância diária recomendada não está 
estabelecida.

Tabela 2	I ngestão recomendada de cobre
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estresse oxidativo, o uso de uma droga antioxidan-
te traria benefícios. Conforme demonstrado em um 
estudo realizado no Instituto da Criança, o uso de 
Nacetilcisteína foi benéfico para diminuir o marcador 
de estresse oxidativo (substâncias reativas ao ácido-
-tiobarbitúrico - TBARS), e preservar a função renal 
glomerular em pacientes com cistinose.22 Propomos 
que essa droga seja empregada como coadjuvante no 
tratamento desses pacientes.

No Tabela 3 está demonstrado um instrumento 
utilizado para orientação quanto às medicações, o 
qual é preenchido juntamente com o cuidador e adap-
tado à rotina da família, considerando os seguintes 
itens:

 a reposição eletrolítica e de álcali deve ser fracio-
nada em 3 a 6 doses por dia;

 não ofertar todas as reposições no mesmo horá-
rio, pois pode provocar vômitos;

 os horários das medicações devem considerar par-
ticularidades como necessidade de jejum ou relação 
com alimentados ofertados simultaneamente;

 a medicação deve ser ofertada por um ou no má-
ximo dois cuidadores;

 no caso de adolescentes, incentivar a autonomia 
em relação à administração dos medicamentos, po-
rém é primordial a supervisão de um adulto.

Cistinose e diálise

O fato de pacientes com cistinose serem poliúricos 
e terem diurese significativa até estágios avançados de 
DRC os isenta de problemas de hipervolemia; assim, 

o melhor método de diálise é peritoneal (DP), na qual 
preserva-se melhor a função renal residual.23 Quando 
não for possível realizar DP e o paciente for submeti-
do à hemodiálise, é importante que não haja grandes 
modificações de volume que possam promover perda 
de função renal residual e diminuição da diurese.

Cistinose e transplante renal

O transplante renal (TxR) é a melhor forma de TRS 
na CN, pois, além da doença não recorrer no enxerto, 
o prognóstico é excelente.24

Um estudo comparando pacientes transplantados 
com CN e transplantados por outras causas, pareados 
por idade, data do TxR, tipo de doador e local do TxR, 
mostrou maior sobrevida do enxerto nos pacientes com 
CN e não houve diferença na taxa de diabetes mellitus 
entre os dois grupos mesmo com o uso de corticoide e 
tacrolimus. Portanto, a recomendação é de manter o es-
quema padrão de imunossupressão e monitorar.24

Como pacientes com cistinose frequentemente 
apresentam diurese residual significativa é grande a 
possibilidade de transplante preemptivo.

Em nossa experiência, o prognóstico do enxerto 
é excelente, porém, sem o tratamento específico, os 
pacientes apresentam grande porcentagem de com-
prometimentos extrarrenais.

Atendimento da enfermagem

O sucesso do tratamento de crianças com cistinose e 
melhora da qualidade de vida dependem diretamente 

Tabela 3	E xemplo de planilha a ser dada ao paciente e seu cuidador, orientando quanto aos horários das 		
	 medicações, doses e observações

Medicações

Vitamina 
D

(200 UI/
gotas)

Solução 
fosfatada 
15 mg/mL

Cloreto de 
potássio 

10%

Bicarbonato 
de sódio 10%

Cisteamine de liberação 
rápida (6 em 6h) 150 

mg ou cisteamine 
de liberação lenta 

(12 em 12h)

Calcitriol 
0,25 mcg

Levotiroxina 
25 mcg

Dose 5 gotas 10 mL 15 mL 20 mL 2 cps 1 cp 1 cp

H
or

ár
io

 d
as

 m
ed

ic
aç

õe
s 6h x x x x

7h x x x

12h x x

13h x x

18h x x

19h x x

00h x x x x
Fonte: Instituto da Criança HCFMUSP, 2018.
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da adesão familiar. A família precisa estar esclarecida 
quanto à doença, das possíveis complicações e de sua 
importância em todo o processo. Deve ser assistida 
juntamente com a criança e saber que suas ações de-
vem ir além da administração correta das medicações.

O enfermeiro tem ação diferenciada nos procedi-
mentos ambulatoriais e de internação com os pacien-
tes cistinóticos:

- ambulatorial: realização de medidas antropomé-
tricas, mensuração de sinais vitais, verificação da si-
tuação vacinal, coleta de exames laboratoriais, acom-
panhamento da adesão familiar, identificação do grau 
de compreensão do paciente e dos cuidadores acerca 
da doença e tratamento, aplicação de questionários 
de qualidade de vida;

- internação: anamnese detalhada especialmente 
sobre o motivo da internação, situação do tratamen-
to, história familiar, situação vacinal; exame físico 
com atenção para a pele (turgor, temperatura, resse-
camento, lesões), mucosas, edema, frequência e sons 
respiratórios, pressão arterial, frequência e ritmo car-
díaco, alterações comportamentais, parestesias, fra-
queza e tremores dos membros.

Também deve trabalhar com a família a questão 
de ingesta hídrica e administração das medicações, 
conscientizando sobre os problemas decorrentes da 
má adesão.

Quanto às orientações referentes à medicação es-
pecífica (droga depletora dos estoques intralisosso-
mais de cistina), o enfermeiro deve conhecer os dois 
tipos comerciais disponíveis e fazer as orientações de 
acordo com as recomendações do fabricante.

- Cisteamina de liberação rápida: pode ser inge-
rida com alimentos, inclusive leite, o que melhora a 
tolerância digestiva. Deve ser evitada a ingestão con-
comitante de alimentos ácidos.

- Cisteamina de liberação lenta: evitar comer 2 
horas antes até 30 minutos depois; evitar laticínios 
até 1 hora após a administração. A cápsula pode ser 
ingerida intacta com água e os grânulos podem ser 
misturados a sucos cítricos ou geleia de frutas.

A enfermagem também atua diretamente nos cui-
dados de pacientes que evoluem para diálise, prefe-
rencialmente diálise peritoneal (DP), a qual pode ser 
realizada em casa, com máquinas automatizadas, 
contribuindo principalmente na educação familiar 
para a realização da terapia.

Atendimento nutricional

O manejo nutricional na CN é feito de acordo com a 
aceitação alimentar, o estado nutricional e o estágio 
da doença renal.

O estágio inicial da doença (DRC estágio 1) é 
caracterizado por distúrbios hidroeletrolíticos e me-
tabólicos pela SF. De acordo com a idade e com o 
estado nutricional, nessa etapa a orientação é de dieta 
geral normo a hipercalórica, normoproteica e ade-
quada em micronutrientes, de acordo com as Dietary 
Reference Intakes (DRIs).25

Os pacientes geralmente são inapetentes pela influ-
ência da polidipsia e da polifarmácia e da intolerância 
gástrica característica da doença. Apresentam avidez 
por alimentos salgados e baixa aceitação de doces, o 
que dificulta o uso de suplementos alimentares, pois 
a maioria tem sabor doce. Assim, aumentamos a den-
sidade calórica acrescentando gorduras insaturadas, 
carboidratos complexos e proteínas nas preparações 
diárias. Outra estratégia é o uso de alimentos com sa-
bores picantes e azedos, preferência desses pacientes, 
como limão e pimenta.

Quando a alimentação oral não atende à necessida-
de nutricional do paciente, a terapia enteral é indicada. 
Como a baixa aceitação alimentar persiste durante a pri-
meira década da vida, a gastrostomia pode ser mantida 
neste período e também facilita a administração de me-
dicamentos.26 A terapia nutricional deve ser individuali-
zada, com definição de horários, escolha da dieta enteral, 
volume e tempo de infusão de acordo com a tolerância 
do paciente. A necessidade calórica e proteica é calculada 
de acordo com as DRIs.

A deficiência de crescimento nos pacientes com 
CN é, geralmente, maior comparada a outras nefro-
patias, por isso o tratamento nutricional visa otimizar 
o ganho pôndero-estatural.27 Entretanto, muitas vezes 
necessita de acompanhamento com endocrinologista 
para definir a necessidade de uso de hormônio de 
crescimento.

A ingestão hídrica é livre, exceto quando há re-
dução da diurese. É importante evitar a oferta ime-
diatamente antes, durante e imediatamente após as 
refeições, para minimizar a recusa alimentar e evitar 
episódios de vômito.

A avaliação da alimentação é realizada por meio 
de instrumentos quanti e qualitativos, como o ques-
tionário de frequência alimentar, registro alimentar, 
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recordatório alimentar de 24 horas ou recordatório 
alimentar habitual. Também é importante avaliar 
questões gastrointestinais, pois pacientes com CN 
tendem a apresentar quadros de dor e distensão ab-
dominal, náuseas, vômitos, constipação intestinal e/
ou diarreia.28

Dessa forma, é fundamental entender a rotina do 
paciente, horários dos medicamentos e do sono, in-
gestão hídrica, preferências alimentares para estabe-
lecer um plano individualizado.

A avaliação antropométrica deve ser completa e 
as medidas, padronizadas, e feitas com equipamentos 
calibrados. As medidas utilizadas são peso, estatura, 
perímetro cefálico, dobras e circunferências.29 Para 
a verificação do peso, a criança deve estar despida e 
descalça, e deve ser evitada a oferta de líquidos ime-
diatamente antes da pesagem. Para aferição da esta-
tura, a criança deve estar descalça e sem adornos na 
cabeça, é possível utilizar o estadiômetro horizontal 
ou de parede, de acordo com a idade do paciente.29 
Para pacientes menores de um metro, é usado o esta-
diômetro horizontal, mesmo para aqueles maiores de 
2 anos, pois, pela deformidade óssea, essa metodo-
logia permite uma avaliação mais fidedigna. Com os 
dados de peso e estatura é possível avaliar os índices: 
Peso para a Estatura, Estatura para a Idade, Peso pa-
ra a Idade e Índice de Massa Corporal (IMC) para a 
idade, com avaliação de percentis ou z-score de acor-
do com o preconizado pela Organização Mundial da 

Saúde.30 O cálculo é realizado por meio dos softwares 
Anthro e Anthro Plus.

A avaliação de dobras e circunferências é funda-
mental para a avaliação da composição corporal. As 
principais medidas utilizadas são: circunferência do 
braço e dobra cutânea tricipital, usando a referência 
de Frisancho.31

A doença evolui para DRCT, e por isso é impor-
tante que o nutricionista esteja integrado com a equi-
pe multidisciplinar para identificar o momento ideal 
da mudança no manejo dietético.

A adequação do consumo proteico deve ser iniciada 
a partir do diagnóstico de DRC 2. Além do ajuste pro-
teico, a avaliação da oferta calórica total é indispensável, 
para que a relação calorias proteicas versus não protei-
cas esteja adequada, evitando o catabolismo e propor-
cionando um melhor balanço nitrogenado. No Instituto 
da Criança, o cálculo de necessidade calórica é de acor-
do com as DRIs, e a necessidade proteica é definida de 
acordo com o valor energético total, que considera sexo 
e idade (Tabelas 4 e 5). Nessa fase, muitas vezes são utili-
zados módulos de carboidratos ou lipídeos para melhor 
oferta de calorias não proteicas.

Os pacientes com CN têm perdas eletrolíticas e re-
cebem reposição mesmo após o diagnóstico de DRC, 
por isso a maioria deles não tem indicação de dieta 
pobre em potássio e fósforo, e hipossódica, a menos 
que esteja em estágio avançado de DRC e esses parâ-
metros estejam alterados.

Tratamento Conservador

Estágio 1-3 anos 4-6 anos 7-10 anos 11-18 anos

I e II 20% VET
Adequada para a 

idade (sem excessos)
Adequada para a 

idade (sem excessos)
Adequada para a 

idade (sem excessos)

III 15 a 20% VET 15 a 20% VET 20 a 25% VET 20 a 25% VET

IV e V 10 a 15% VET 10 a 15% VET 15 a 20 % VET 15 a 20% VET
Fonte: Instituto da Criança HCFMUSP, 2018. Nota: VET = valor energético total

Tabela 4	 Protocolo de oferta proteica e calórica para pacientes com doença renal crônica no tratamento		
	 conservador

Hemodialisis

Estágio 1-3 anos 4-6 anos 7-10 anos 11-18 anos

IV e V 20% 20 a 25% 25% 25%

Diálise Peritoneal

Estágio 1-3 anos 4-6 anos 7-10 anos 11-18 anos

IV e V
15% VET (em média 

3 a 3,5g/kg/dia)
15 a 20% VET 20 a 25% VET 25% VET

Tabela 5	 Protocolo de oferta proteica e calórica para pacientes com doença renal crônica no tratamento 		
	 dialítico

Fonte: Instituto da Criança HCFMUSP, 2018. Nota: VET = valor energético total
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A restrição de sódio, comumente indicada por profis-
sionais que trabalham com DRC, pode piorar a função 
renal desses pacientes caso ainda haja perda significativa 
de sódio. O mesmo vale para os outros eletrólitos.

Atendimento psicológico

Com os avanços nos tratamentos para doenças crô-
nicas, os profissionais de saúde se deparam cada vez 
mais com o atendimento a crianças com patologias 
graves e de longa evolução. A CN é um exemplo pa-
radigmático dessa nova realidade.

O diagnóstico de uma doença crônica gera um 
impacto. Trata-se de uma contingência traumática de 
vida que mexe com as expectativas preexistentes.

O desejo de ter um filho implica um mecanismo de 
idealização da criança. Já na gestação, há uma cons-
trução imaginária de um lugar para esse filho, na me-
dida em que ele poderá ser ou realizar tudo aquilo em 
que pensamos ter fracassado. Sigmund Freud usava 
o termo: “His majesty the baby” para expressar esse 
lugar privilegiado dado ao bebê pelos pais.32

O adoecimento de um filho provoca um abalo 
nessas fantasias. Os conflitos internos dessa vivência 
dolorosa disparam mecanismos de defesa nos pais, 
que podem tentar, por exemplo, atribuir ao parceiro 
a culpa pela transmissão da doença, e por isso muitas 
vezes ocorre a separação do casal. Por ser uma doença 
genética, a CN acirra nos pais a culpa de terem falha-
do em sua capacidade de gerar um filho saudável.

Também pode abalar as condições financeiras da 
família, pois a mãe pode precisar parar de trabalhar 
para cuidar da criança. A rotina implacável de horá-
rios de medicações, especialmente no início, faz a vida 
da mãe girar apenas em torno do filho, e ela acaba 
abdicando de seus projetos pessoais, além de ter sua 
atenção cobrada pelo marido e os outros filhos.

O bebê que não cresce e não ganha peso, a pere-
grinação em médicos e as dificuldades em obter um 
diagnóstico repercutem na construção de vínculo en-
tre mãe e bebê, com riscos para a boa organização 
psíquica da criança.

Na adaptação à doença crônica, a família pode 
exercer superproteção ansiosa sobre a criança, re-
jeição, denegação, onipotência ou, então, aceitação 
tolerante e realista.33 As crianças podem apresentar, 
no decorrer do tempo, uma posição de dependência 
passiva, rebeldia e oposição às orientações médicas 
ou, na melhor das hipóteses, aceitação realista de sua 
condição.34

A equipe multidisciplinar do ICr iniciou a realiza-
ção de grupos com pais de crianças cistinóticas nos 
dias de consulta ambulatorial. Nesses grupos, os pais 
falam d suas vivências e angústias em relação à do-
ença dos filhos. Esse dispositivo mostrou-se um ins-
trumento privilegiado para a aproximação entre pais 
e equipe e entre os próprios pais, criando uma rede 
de cumplicidade e parceria na busca de resolução dos 
impasses ligados à doença. Além dos grupos, o psicó-
logo atende particularmente a demandas espontâneas 
dos pacientes e/ou famílias ou quando requisitado pe-
la equipe multidisciplinar.

O atendimento a essas famílias tem nos ensinado 
que o acolhimento das suas angústias e a confiança 
que se estabelece com a equipe são elementos essen-
ciais para o longo e árduo tratamento.

Atendimento do Serviço Social

O trabalho do Serviço Social está centrado na iden-
tificação de problemas de ordem social, econômica 
e estrutural que interferem no acesso e aderência ao 
tratamento. A doença é a causadora de limitações e 
alterações de impacto na vida do paciente e de seus 
familiares. Situações que manifestam sentimentos de 
dor, sofrimento, perda e fragilidade.35

Durante a entrevista social, são identificados da-
dos como: estrutura familiar, avaliação socioeconô-
mica, condições de habitação e recursos sociais, que 
fornecem elementos que permitem conhecer as con-
dições iniciais de enfrentamento da doença e desen-
volver estratégias na busca do fortalecimento desses 
sujeitos.

Como nossa instituição tem sido considerada cen-
tro de referência para o tratamento de cistinose na 
infância, geralmente a família chega aflita ao hospital 
com a confirmação do diagnóstico e expectativa da 
vida futura. Nessa nova situação, a família precisa se 
reorganizar e se adaptar.

Observamos que os pacientes apresentam dificul-
dades em frequentar a escola, por motivos como: con-
sultas frequentes, internações, exames, alguma limita-
ção ou mesmo insegurança da família em permitir o 
convívio com outras crianças e os cuidados oferecidos 
no local.

No Brasil, orientamos e encaminhamos as famílias 
que estão em situação de vulnerabilidade social para 
recursos/benefícios assistenciais como suporte ao tra-
tamento, porém encontramos dificuldades em relação 
à efetividade das políticas públicas. Trabalhamos em 
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busca de auxílio quanto a facilidades como transpor-
te público gratuito, hospedagem, alimentação, auxí-
lio financeiro às crianças com deficiência, judicializa-
ção para aquisição de medicamentos de alto custo, e 
para a garantia dos direitos assegurados nas políticas 
de Atenção e Proteção à Criança e ao Adolescente 
- Constituição Federal (Brasília, 1988); Estatuto da 
Criança e do Adolescente (Lei nº 8.069/1990) e o pró-
prio Sistema Único de Saúde (Lei nº 8.080/1990).

Em situação de risco dos pacientes e esgotadas to-
das as abordagens e as intervenções possíveis com as 
famílias relacionadas à adesão ao tratamento, faze-
mos encaminhamento para seguimento judicial.

Discussão

No Brasil, além do problema da falta de dados epide-
miológicos precisos, a doença é, provavelmente, subdiag-
nosticada, existindo poucos estudos a respeito, entre os 
quais ressaltamos um estudo multicêntrico realizado no 
período de 1999 a 2008 com o objetivo de fazer uma 
avaliação demográfica da cistinose, especialmente sobre 
seu acometimento renal, manifestações extrarrenais e na 
sua evolução com o tratamento específico.5 Nesse estudo 
foram identificados 102 casos.

Nossos dados atuais mostram cerca de 140 pa-
cientes com cistinose no Brasil, porém é apenas uma 
estimativa baseada em registro interno, incluindo pa-
cientes seguidos no nosso serviço, casos de pacientes 
que vieram para diagnóstico e retornaram ao serviço 
de origem e casos comunicados por colegas.

Nos dias atuais, ainda se observa uma carência de 
profissionais capacitados para diagnosticar e tratar 
pacientes portadores de cistinose.

Pelas próprias características da doença, crônica 
e sistêmica, na qual há necessidade diária de muitos 
medicamentos, deve ser dada uma atenção especial ao 
paciente e aos cuidadores.

Neste estudo, os autores propõem uma aborda-
gem multidisciplinar no atendimento a esses doentes 
e relatam sua experiência propondo ferramentas ob-
jetivas para esse atendimento. Nesta abordagem es-
tão incluídos o atendimento médico, da enfermagem, 
da nutricionista, da assistente social e da psicóloga, 
obtendo-se assim uma ampla avaliação do paciente e 
de sua família.

Em relação ao atendimento médico, a consulta 
inclui vários itens e necessita de pelo menos 40 mi-
nutos. Observa-se na maioria dos casos grande difi-
culdade, principalmente em relação ao entendimento 

da doença e da posologia das medicações. Após o 
término da consulta com cada especialista, devem ser 
revisadas as condutas e sempre arguir o paciente e 
cuidador sobre dúvidas.

Conclusão

O atendimento de pacientes com doenças graves e 
crônicas necessita de uma abordagem multidiscipli-
nar, o que ocorre na cistinose, doença sistêmica, grave 
e progressiva, que demanda uma série de cuidados. 
Nossa experiência com esse tipo de abordagem tem 
demonstrado melhora na aderência ao tratamento e 
qualidade de vida, destacando-se instrumentos como 
realização do grupo de pais, visita domiciliar, orien-
tação específica das medicações e reuniões da equi-
pe como fatores diferenciais para a excelência do 
tratamento.
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