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APRESENTAÇÃO
Os avanços tecnológicos na área médica é uma “via de mão-dupla” que atua 

beneficiando de um lado pacientes, que podem encontrar soluções para suas enfermidades, 

e de outro os profissionais da saúde com otimização de protocolos, padronização de 

metodologias, instrumentação tecnológica e análise eficaz de dados.

A tecnologia aplicada à saúde abrange novas plataformas para análise de 

dados e imagens, equipamentos eletrônicos de última geração com objetivo de otimizar 

diagnósticos, cirurgias, aplicativos digitais com diminuição de custos etc. Destacamos 

também a existência do caráter preventivo que cresce amplamente com o avanço dos 

estudos da genômica e genética médica aliados à inteligência artificial e Big Data. Dentre 

as principais áreas que tem sofrido impacto direto das novas tecnologias poderíamos 

destacar a Telemedicina em evidência principalmente após a pandemia de COVID-19, 

cirurgias robóticas, prontuários eletrônicos, impressão de órgãos 3D, IoT médica onde, 

por meio dos wearables,  dispositivos vestíveis dotados de sensores, é possível coletar 

informações como pressão arterial, níveis de glicose no sangue, frequência cardíaca, entre 

outros.

Deste modo, apresentamos aqui a obra denominada “Medicina e Adesão à Inovação: 

A cura mediada pela tecnologia” proposta pela Atena Editora disposta, inicialmente, em 

quatro volumes demonstrando a evolução e o avanço dos estudos e pesquisas realizados 

em nosso país, assim como o caminhar das pesquisas cada vez mais em paralelo ao 

desenvolvimento tecnológico, direcionando nosso leitor à uma produção científica 

contextualizada  à realidade presente e futura.

A disponibilização destes dados através de uma literatura, rigorosamente avaliada, 

evidencia a importância de uma comunicação sólida com dados relevantes na área médica, 

deste modo a obra alcança os mais diversos nichos das ciências médicas. A divulgação 

científica é fundamental para romper com as limitações nesse campo em nosso país, assim, 

mais uma vez parabenizamos a estrutura da Atena Editora por oferecer uma plataforma 

consolidada e confiável para estes pesquisadores divulguem seus resultados. 

Desejo a todos uma ótima leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: Xeroderma Pigmentoso (XP) é uma 
doença genética, autossômica, recessiva e 
rara. No xeroderma pigmentoso as principais 
manifestações cutâneas são lentigines, 
queratose seborreica, neurofi bromas, 
triquilemomas e queilite actínica. Dos portadores 
da doença que desenvolveram câncer de pele, 
90% foram não melanoma, sendo o tipo mais 
comum o carcinoma basocelular, seguido de 
carcinoma espinocelular. Outros sintomas são 
os neurológicos e oculares principalmente. Esse 
trabalho tem como objetivos revisar as principais 
manifestações clinicas gerais e especifi cas de 
suas variantes e como se dá a progressão da 
doença xeroderma pigmentoso. A pesquisa 
bibliográfi ca é de natureza quantitativa, por meio 
de uma revisão integrativa da literatura médica 
atual. Para nortear a pesquisa, formulou-se a 
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seguinte questão: quais são as principais manifestações clinicas e a progressão da doença? A 
busca das produções científicas foi realizada no PubMed e MEDLINE, por meio das palavras 
chaves contidas no DeCS, na língua inglesa: “xeroderma pigmentoso”, “distúrbios na visão” e 
“neoplasias cutâneas”. Foram usados como critérios de inclusão: artigo publicado em Inglês, 
de livre acesso nas bases de dados; artigos publicados nos últimos cincos anos; ensaios 
clínicos randomizados e controlados. Foram excluídos artigos que abordavam apenas 
neoplasias malignas de pele sem associação especifica com XP. Devido ao grande espectro 
de variação da doença, deve se atentar para a individualidade de cada paciente. O XP exige 
muito do paciente, sua prevenção é crítica, seu diagnóstico precoce e o acompanhamento 
contínuo são fundamentais importância. 
PALAVRAS - CHAVE: Xeroderma Pigmentoso, Distúrbios na Visão, Neoplasias Cutâneas.

MAIN CLINICAL MANIFESTATIONS FOUND IN XERODERMA PIGMENTOSUM
ABSTRACT: Xeroderma Pigmentosum (XP) is a genetic, autosomal, recessive and rare 
disease. In xeroderma pigmentosum the main skin manifestations are lentigines, seborrheic 
keratosis, neurofibromas, trichilemomas and actinic cheilitis. Among carriers of the disease 
who developed skin cancer, 90% were non-melanoma, the most common type being basal cell 
carcinoma, followed by squamous cell carcinoma. Other symptoms are mainly neurological 
and ocular. This work aims to review the leading general and specific clinical manifestations 
of its variants and how the progression of the xeroderma pigmentosum disease occurs. 
Bibliographic research is of a quantitative nature, through an integrative review of current 
medical literature. To guide the research, the following question was asked: what are the 
main clinical manifestations and the progression of the disease? The search for scientific 
productions was carried out in PubMed and MEDLINE, using the key words contained in the 
DeCS, in the English language: “xeroderma pigmentosum”, “disturbances in vision” and “skin 
neoplasms”. The following inclusion criteria were used: an article published in English, with 
free access in the databases; articles published in the last five years; randomized controlled 
trials. Articles that addressed only malignant skin neoplasms with no specific association with 
XP were excluded. Due to the wide spectrum of disease variation, attention must be paid to 
the individuality of each patient. XP demands a lot from the patient, its prevention is critical, its 
early diagnosis and continuous monitoring are fundamental importance.
KEYWORDS: Xeroderma Pigmentosum, Vision Disorders, Skin Neoplasms.

1 |  INTRODUÇÃO
Segundo a Sociedade Brasileira de Dermatologia, Xeroderma Pigmentoso (XP) é 

uma doença genética não contagiosa que atinge igualmente os dois sexos. Tem como 
principal característica a extrema sensibilidade à radiação ultravioleta, com isso as áreas 
do corpo mais acometidas na doença são as mais expostas ao sol, principalmente pele e 
olhos. 

O XP possui um quadro clínico bastante heterogêneo e diverso, dentre outros 
sintomas destacam-se: complicações neurológicas (tumores cerebrais, alterações no 
eletroencefalograma), vermelhidão dos olhos, anormalidades no desenvolvimento e 
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envelhecimento precoce, epilepsia, surdez neurossensorial, espasticidade, hiporreflexia ou 
a arreflexia, paralisias (MOREIRA DJS, et al., 2020).

A alta diversidade genética da síndrome, sugere que o caso de Araras distrito 
localizado no município de Faina, a 242km de Goiânia, seja Xeroderma Pigmentoso em sua 
forma variante (XPV) caracterizado pelo defeito do reparo pós replicação do DNA. Foram 
então identificados aproximadamente 20 novos casos compatíveis com XP. Segundo relatos 
dos moradores, mais de 30 outros indivíduos morreram com sintomas característicos da 
doença nas últimas décadas (CHAIBUB SCW, 2011), por isso a importância do conhecimento 
sobre essa doença, especialmente entre os médicos do estado de Goiás. 

O diagnóstico do Xeroderma Pigmentoso é clínico e laboratorial. Busca-se identificar 
o reparo deficiente do DNA agredido pela radiação Ultra Violeta (UV) e excluir outras 
fotodermatoses. O teste mais utilizado é a medida da síntese de DNA não programada 
em cultura de fibroblastos provenientes da pele. Além disso para um diagnóstico precoce 
e preciso deve priorizar trabalho em equipe entre médicos especialistas em dermatologia, 
oftalmologia, otorrinolaringologia, neurologia e genética (DANTAS EB, 2018).

Este trabalho foi uma pesquisa bibliográfica, de natureza quantitativa, por meio 
de uma revisão integrativa da literatura médica atual. Para nortear a pesquisa, formulou-
se a seguinte questão: quais são as principais manifestações clinicas e a progressão da 
doença? A busca das produções científicas foi realizada no PubMed e MEDLINE, por 
meio das palavras chaves contidas no DeCS, na língua inglesa: “xeroderma pigmentoso”, 
“distúrbios na visão” e “neoplasias cutâneas”. Foram usados como critérios de inclusão: 
artigo publicado em Inglês, de livre acesso nas bases de dados; artigos publicados nos 
últimos cincos anos; ensaios clínicos randomizados e controlados. Foram excluídos artigos 
que abordavam apenas neoplasias malignas de pele sem associação especifica com XP.

Diante disso, os objetivos deste trabalho é revisar as principais manifestações 
clinicas gerais e especificas de suas variantes e como se dá a progressão da doença 
xeroderma pigmentoso.

2 |  RESULTADOS E DISCUSSÃO
Inicialmente, ao utilizar os descritores xeroderma pigmentosum, vision disorders e 

skin neoplasmsm obtive se 68 artigos. Ao incluir somente artigos publicados nos últimos 
5 anos este número decresceu para 23 artigos. A seguir optou se por apenas artigo de 
acesso livre e a quantidade de artigo disponível passou a ser 14. A leitura dos resumos  
dos 14 artigos foi feita de forma detalhada, o que levou aos seguintes dados: 3 artigos 
tratavam de terapias de prevenção aos cânceres; em 3 artigos o enfoque era na mutação 
gênica, o estudo da biologia molecular e das células-tronco; outros 2 artigos analisou o 
primordialmente câncer de célula T; 1 artigo avaliou estudantes do curso de patologia. E 
o ultimo especificou os diversos tipos de doenças que causam dermatose perioculares, 
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restando apenas 5 artigos que atenderam a questão norteadora de apresentar os principais 
sintomas da doença xeroderma pigmentoso, dando enfoque principalmente nos sintomas 
dérmicos e oculares.

Por ser heterogênica, o erro no DNA pode estar em vários genes envolvidos no 
reparo por excisão de nucleotídeo (NER), cuja função, é reparar os fotoprodutos causados 
pela radiação ultravioleta (UV). Assim, surgiram 8 principais variantes da doença que 
vão de A a G e uma variante XP, cada uma com suas características clínicas, Nas oitos 
variações da doença os subtipos XP-A, XP-C e XP-D, estão mais associados a malignidade 
cutâneas, enquanto os subtipos XP-E e XP-F são mais raros e se caracterizam por padrão 
de desenvolvimento moderado, cujas neoplasias cutâneas se desenvolvem em idade mais 
avançada. Já as manifestações neurológicas ocorrem mais nos tipos XPA, XPB, XPD e 
XPG. (BOJANINI EU, et al., 2017).

As manifestações clínicas tradicionalmente se iniciam no primeiro ou segundo ano 
de vida com queimaduras solares agudas na exposição solar mínima, sardas visíveis, 
fotofobia, lesões cutâneas palpebrais e até anormalidades neurológicas (XIE H, et al., 
2018).

Esta doença aumenta em 2000 vezes as chances de desenvolver melanoma, e em 
12 vezes o risco neoplasias internas. Portanto, há a necessidade de rastreamento do XP 
para tentar barrar complicações como neoplasias malignas. Sabe se que em regiões onde 
a consanguinidade é comum, sua prevalência aumenta consideravelmente (ALWATBAN L 
e BINAMER Y, 2017).

A sobrevida média do portador depende do subtipo da doença, da histologia do tumor 
e da negligência do paciente. O tratamento clássico consiste em proteção solar e excisão 
de lesões cancerígenas e pré-cancerosas, desse modo a intervenção cirúrgica precoce 
e o acompanhamento rigoroso são as modalidades padrão-ouro devido à tendência ao 
crescimento rápido do tumor e à possível recorrência. Além disso o médico deve saber 
lidar com o aspecto psicológico da doença pois é uma questão importante para pacientes 
e familiares (SIBAR S, et al., 2016).

3 |  CONSIDERAÇÕES FINAIS
O XP exige muito do paciente, sua prevenção é crítica, seu diagnóstico precoce 

e o acompanhamento contínuo são fundamentais. Portanto, as visitas aos médicos- 
dermatologistas e oftalmologistas, devem ocorrer em todos os meses no primeiro ano da 
descoberta, a cada três meses no ano seguinte e em seguida a cada 6 meses ao longo da 
vida. Além disso, os pacientes devem utilizar protetor solar, óculos de sol, luvas e evitar 
atividades a exposição solar. Os pacientes também devem fazer a suplementação com 
vitamina D, devido à falta de exposição rigorosa ao sol.

Assim, devido ao grande espectro de variação da doença, deve se atentar para 
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a individualidade de cada paciente. Um paciente com curso clínico agressivo pode ser 
um estressor para outros membros da família que também são afetados. Logo, além de 
indicações cirúrgicas, medicamentosas e radiológicas, o profissional de saúde deve indicar 
apoio psicológico, para o enfrentamento da doença
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