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OBJETIVOS DA PESQUISA

1)

2)

3)

4)

Fazer levantamento dos pacientes com xeroderma pigmentoso do
ambulatério de dermatologia.
Fazer um relato de caso de paciente negro com xeroderma
pigmentoso e multiplos melanomas:

a) Avaliar as caracteristicas clinicas e histologicas;

b) Avaliar evolucgédo clinica, considerando metastases e sobrevida
apos diagnostico;

Fazer uma revisdo integrativa da literatura de melanomas no
xeroderma pigmentoso.

Discutir o comportamento mais indolente do melanoma em
pacientes com XP e multiplos tumores.

METODOLOGIA DA PESQUISA

1)

2)

3)

Levantamento dos casos de xeroderma pigmentoso do ambulatorio
de dermatologia, através das agendas de consultas de das cirurgias
dermatoldgicas. Os dados foram organizados em tabelas, e foram
estudas as seguintes variaveis: sexo, idade, presenga de
melanomas, obito.

Foram feitas revisdes dos prontuarios pelo sistema AGHUse e pelos
prontuarios fisicos disponiveis no SAM e digitalizados no sistema
Acopfiles. Foi selecionado um caso de maior tempo de evolugcdo e
seguimento no ambulatério. Deste, foram estudadas as seguintes
variaveis: género, idade do diagnostico, comorbidades, historia
familiar, relagcdo de todos os tumores operados e suas datas e
diagnaosticos histopatoldgicos, tratamentos realizados.

Revisao integrativa da literatura: foram utilizadas as plataformas
PubMed e Scielo. Os artigos foram inicialmente selecionados pelos
termos "melanoma”, "xeroderma pigmentoso" e “black skin”, e, apds,

por resumos.



Revisao Integrativa
Xeroderma Pigmentoso € uma doenga de heranga autossémica recessiva que consiste em disturbios do sistema de reparo do DNA por exciséo de

nucleotideos (NER). Em individuos normais, o NER ¢é a principal defesa contra os efeitos mutagénicos da luz UV, detectando e reparando danos ao DNA
como fotoprodutos e ligagdes cruzadas. O NER contém produtos de cerca de 30 genes, sendo 7 deles associados ao disturbio Xeroderma Pigmentoso e
cada uma das suas 7 variantes (XPA a XPG)..

Em funcéo destas alteragdes, os individuos acometidos (1:250.000 hab.) apresentam fotossensibilidade, acometimento neuroldgico, envelhecimento
prematuro da pele, alteracbes na pigmentacéo e alto risco de desenvolvimento de malignidades da pele. Em relacdo ao melanoma, ha risco 2000 vezes
maior de desenvolver o tumor antes dos 20 anos de idade, e um risco 10.000 vezes maior de desenvolver um tumor de pele ndo-melanoma.

Quanto aos subtipos:

- XPA: manifestagdes dermatoldgicas e neurologicas

- XPB e D: associadas com a Sd. de Cockayne e tricotiodistrofia
- XPC: manifestagdes exclusivamente dermatoldgicas

- XPE, F e G: muito raras

Clinicamente, tem-se que a idade média para o surgimento do primeiro tumor de pele ndo-melanoma € aos 9 anos de idade, enquanto para o primeiro
melanoma € de 22 anos. Além disso, tumores de mucosa e conjuntiva ocular sdo muito comuns.

O diagndstico é clinico e pode ser feito por meio de sequenciamento genético ou UDS. O manejo da doenga busca diminuir a ocorréncia de tumores,
detecta-los e trata-los precocemente e melhorar a qualidade de vida do paciente. O método mais efetivo para tal o uso de protegao solar de amplo espectro
em todo o corpo. Além disso, devem passar regularmente por exames dermatoldégicos minuciosos.

Em termos de progndstico, pacientes sem manifestagbes neurodegenerativas tém expectativa de vida de 37 anos de idade, e 29 nos casos com

alteragdes neurologicas..
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RESULTADOS

Analise dos Pacientes em Seguimento no Ambulatério

Foram encontrados 10 casos nos ultimos 10 anos, de
pacientes com Xeroderma Pigmentoso, com idades variando
entre 12 e 45 anos. Destes, 6 sdo mulheres e 4 sao homens.
As idades de diagnéstico e de surgimento dos primeiros
tumores encontrava-se abaixo dos 18 anos em todos os
pacientes.

Todos o0s pacientes apresentaram tumores epiteliais
como queratoses actinicas, queratoacantomas, carcinomas
espinocelulares e carcinomas basocelulares e 5 deles
apresentaram melanomas. Dois pacientes faleceram de
complicagdes de tumores epiteliais.

Para estudo de caso, paciente com mais tempo de
seguimento foi escolhido.
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Relato de Caso

VLS, masculino, negro, 46 anos, nascido em 1975 em Pogo Fundo-MG,
localidade da qual € procedente. Atuou como trabalhador industrial com
exposicao a quimicos tais como fenol, benzeno, acido nitrico e aménia.

Chegou a este servico em 1988, aos 13 anos de idade e com diagnostico
de Xeroderma Pigmentoso ja estabelecido.

Tem trés irmaos portadores da doenca, sendo dois irmaos e uma irma,

todos mais novos.

Nas tabelas a seguir estao descritas todas as 75 lesGes apresentadas pelo
paciente que foram biopsiadas ao longo de 31 anos de seguimento.

Tipos de lesdes
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Lesdo
Ano Area Lado

2004 orelha

direita

2004 linfonodo cervica direita

2005 nasal dorso
2007 glabela

2007 antebrago
2015 brago

2015 brago

2016 linfonodo axilar
2016 temporal

2016 orelha

2016 couro cabeludo
2016 couro cabeludo
2017 parietal

2018 escapular
2018 brago

2018 perilabial
2018 paravertebral
2019 paravertebral
2019 paravertebral
2019 trapézio

2019 trapézio

direita
esquerda
esquerda
esquerda
esquerda
esquerda
superior
direita
esquerda
direita
direita
esquerda
medial

sup esquerda
inf esquerda
esquerda
direita

Clark Breslow

metastase de melanoma
|

|
|
|
|
metastase de melanoma

v

Lesdes por area

MM

Tronco Cabega e pescogo
MMSS
Medidas Detalhes/Comentarios
linfonodo cervical direito nivel Ill, primario oculto
|
margens exiguas (<1mm), porém livres
3mm largura
4,0x3,0x2,0 com necrose, nivel I, primario oculto
2,7x2,2x0,4
1,5x1,1x0,4
0,2x0,2x0,2
4,2x3,9x1,1 indice mitético 4/mm2
3,5x2,5x0,7
1,5x0,9x0,8
1,9x1,6x0,6
2,0x1,0x0,3
3,3x1,5%0,8 fase de crescimento vertical, néo ulcerado
0,6x0,5x0,6 néo ulcerado
2,4x1,9x1,0
2,1x1,5x0,5 n&o ulcerado
2,1x1,5x0,7 no ulcerado



Apresentou em 2004 linfonodo endurecido na regiao
cervical direita, que foi biopsiado e o resultado
anatomo-patolégico compativel com melanoma metastatico.
Sendo um paciente de pele negra e com muitas lesdes de dano
solar actinico, ndo se encontrou lesdo primaria. a foram
excisadas mais 21 lesdes pigmentadas, compativeis com
melanoma in situ.

Atualmente, conta com o0s seguintes antecedentes
pessoais patologicos: transplante de cérnea e perda de visao por
CEC de conjuntiva, hipertensao arterial sistémica, osteoporose,
insuficiéncia venosa, rinite vasomotora, aftose oral recorrente,
neutropenia crdnica, arritmia sinusal. Faz uso de alendronato de
sodio, losartana, e daflon.

Clinicamente, o paciente nega perda de peso e refere nova
lesdo em dorso. Apresenta-se com o0 seguinte exame: superficie
corporea recoberta por maculas hipercromicas, lentigos e
cicatrizes; algumas lesbes papulosas e linfonodos pequenos.
Faz seguimento clinico e com mapeamento corporal e com
imagem a cada 6 meses.

A pele negra dificulta a percepcao de lesbes pigmentadas
de risco, levando a diagndsticos tardios de melanoma. Mesmo a
pele sem melanoma do paciente com xeroderma apresenta
melandcitos alterados pela condicdo de base, que pode
confundir o patologista pouco experiente.
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DISCUSSAO E CONSIDERAGOES

1)

2)

1)

2)

Dificuldade do seguimento de paciente negro com XP: O exame clinico e
histopatolégico podem nao mostrar a lesdo melanocitica tipica e o tumor pode ser
descoberto tardiamente. O melanoma maligno € um tumor oriundo de melandcitos
da pele, pode fazer metastases a distancia e a sobrevida para formas avancadas,
com metastases linfonodais, é de 66% em cinco anos. O motivo do relato deste
caso é o longo tempo livre de doenga apds tratamento do tumor metastatico, o que
leva a conclusao de se tratar de um melanoma indolente, mesmo em paciente com
doencga geneética que leva a predisposicao a multiplas neoplasias cutaneas.
Importancia da avaliagao clinica peridédica para detec¢ao: Pacientes com XP
tém alto risco de tumores malignos e o seguimento clinico proximo, avaliagao de
todo tegumento, couro cabeludo, unhas, mucosas, a cada 4 a 6 meses, pode
ajudar a perceber lesdes iniciais € aumentar a sobrevida. A realizacao de
dermatoscopia pode ser um método auxiliar para detectar lesdes subclinicas.
Tratamentos com criocirurgia, em que se destroem as lesdes superficiais com
nitrogénio liquido e as excisdes com margens tém sido a escolha para controle dos
melanomas deste paciente. O melanoma requer ampliacdo de margens de
seguranca para evitar recidivas e metastases, mas nesse caso, como as lesdes
tém se mostrado indolentes e o paciente tem um limite mal definido entre o tumor
e a pele normal, as excisdes tém sido conservadoras.

Os demais pacientes desta dermatose rara também tiveram melanomas tratado,
sem complicagdes. O motivo da apresentagao € mostrar a evolugao
relativamente benigna de um tumor de pele altamente maligno.
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