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RESuUMO:

Nesse trabalho, o objetivo é averiguar a deficiéncia de vitamina D (hipovitaminose D) como
uma resultante do quadro do Xeroderma Pigmentoso e propor solugfes universais que possam
agregar em melhorias na qualidade de vida desses portadores, bem como, da populacéo brasileira
como um todo. A justificativa para desenvolver essa pesquisa se pauta da grande incidéncia da
doenca no pais, haja vista que o Brasil lidera o ranking mundial. No vilarejo de Araras (GO), a
proporcdo de ocorréncia dessa genodermatose rara é de 1 em cada 40 habitantes, indicando a
necessidade de um tratamento rigoroso e plausivel do Estado e a importancia de investimentos
direcionados a pesquisa cientifica. O Xeroderma Pigmentoso é uma sindrome genética rara,
autossémica, recessiva e hereditaria, que promove extrema sensibilidade aos raios ultravioletas e
até entdo ndo possui cura, assim a doenca € decorrente de falhas no processo de reparo do DNA
que, ao ndo ter as lesbes corrigidas acumulam mutacgdes que desencadeiam outras patologias, tais
como, neoplasias oculares, cutaneas, na medula déssea, na cavidade oral, estbmago, pulmdes e
pancreas, além disso pode estar relacionada com o desenvolvimento de outras comorbidades. Para
averiguar a deficiéncia de vitamina D, € feita uma pesquisa de estado da arte como meio de levantar
toda a bibliografia existente que contemple essa tematica, em seguida um estudo de campo com
survey direcionada como uma ferramenta de obtengdo de dados quantitativos, validados por meio
de uma entrevista semiestruturada submetida a uma rigorosa analise de discurso, para elencar dados

pontuais a respeito da problemética em questdo. Diante dos resultados encontrados infere-se a
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hipovitaminose D como uma constante entre os portadores, decorrentes do efeito mutagénico dos
raios ultravioletas, condicdo que corrobora para o desenvolvimento de outras doencas, caso nao
seja suplementado por via oral. Dessa forma, avancando na melhor qualidade de vida dos

portadores.

PALAVRAS-CHAVE:

Xeroderma Pigmentoso, Vitamina D, Solugdes universalizantes.
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PLANO DE PESQUISA

O PLANO DE PESQUISA E O PLANEJAMENTO INICIAL DO QUE SERA EXECUTADO EM SUA
PESQUISA. ELE E NECESSARIAMENTE UM DOCUMENTO ESCRITO E QUE SERVIRA COMO UM
DIRECIONADOR PARA AS SUAS ATIVIDADES. O PLANO DEVE CONTER O OBJETIVO OU HIPOTESE
DA PESQUISA E OS METODOS QUE SERAO UTILIZADOS PARA SE ALCANGCAR ESSES OBJETIVOS.

INTRODUCAO:

Promover solucBes que auxiliem e facilitam o cotidiano compreende o proprio pragmatismo
que garantiu a perpetuacdo e evolugdo da nossa espécie. Em contrapartida, é fulcral que essas
medidas sejam universalizantes e possam atender mesmo que por razdes diferentes, 0 mesmo
objetivo.

Tratar da questdo do Xeroderma Pigmentoso no Brasil, é escancarar a necessidade de
investimentos urgentes em pesquisa cientifica no pais que possam maximizar a qualidade e
expectativa de vida desse grupo.

Uma vez que a doenca causa deficiéncia na via NER (reparo por excisdo de nucleotideos),
portadores dessa condi¢do genética estao suscetiveis a desenvolver outras comorbidades tais como,
Sindrome de Cockayne!, Tricotiodistrofia, Sindrome cérebro-6culo-facio-esquelética (COFS)3,
Sindrome XP/deSanctis-Cacchione* (todas essas sdo autossdmicas e recessivas, além de
condicionarem maior sensibilidade aos raios solares, assim como o XP), outra questdo € a
manifestacdo de varios tipos de tumores ao longo da vida. (MOURA, 2015; SOLTYS, 2010).

Abordar a questao dessa doenca genética rara € de suma importancia, ndo so pela incidéncia

nacional, que por si s6 ja um é ponto crucial, mas também porque permite aberturas para discussdes

1 A sindrome de Cockayne apresenta como quadro clinico problemas neurolégicos e de desenvolvimento fisico,
cataratas, perda auditiva neurossensorial, cérie dentaria, fotossensibilidade e retinopatia pigmentar. (CASTRO, 2016)
Ainda assim, essa sindrome somada ao XP, desencadeia maior suscetibilidade de desenvolvimento de cancer de pele,
tendo a doenca relacionada com mutacdo nos genes XPD e XPG. (CASTRO, 2016; SOLTYS, 2010)

2 A Tricotiodistrofia é uma doenca na qual o individuo tem problemas para formar satisfatoriamente as pontes de
sulfeto do DNA, o que dificulta a sintese de alguns aminoécidos importantes, o que resulta em fragilidade de unhas e
cabelos, entretanto a condigdo patolégica condiciona baixa estatura, microcefalia, déficit cognitivo, infertilidade,
fotossensibilidade e maior probabilidade de contrair doencas infecciosas. Nesse caso, a doenca esta relacionada com
mutacéo nos genes XPB e XPD. (CASTRO, 2016; SOLTYS, 2010)

3 A Sindrome cérebro-6culo-facio-esquelética (COFS) é um quadro clinico que esta relacionado com mutagGes nos
genes XPD e XPG, tal condigao esta associada com o desenvolvimento de microcefalia congénita, cataratas congénitas
e/ou microftalmia, artrogripose, atraso grave do desenvolvimento psicomotor, atraso do crescimento estaturo-
ponderal, dismorfismo facial, fotossensibilidade cutanea, neuropatia periférica, surdez neurossensorial e retinopatia
pigmentar. Essa doenca é muito grave e leva a morte nos primeiros anos de vida. (DOLLFUS, 2009; LAUGEL, 2009)
4 A Sindrome XP/deSanctis-Cacchione é um quadro de XP, no qual o individuo desenvolve hipogonadismo, nanismo
e doenca neuroldgica severa. (LERNER, 2014; SOLTYS, 2010)
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de outras doencas decorrentes dos raios solares, dos quais estdo listadas no quadro abaixo, dado

que o Brasil é conhecido tipicamente por ser um pais de clima tropical.

Quadro 1 - Doencas causadas pelo desenvolvimento de erupcdo cutanea apés a

exposicao a luz

Caracterizagdo quanto ao grupo

Tipo de manifestacéo

IDIOPATICAS

Dermatite actinica cronica
Erupcdo solar polimorfa
Hidroa estival

Hidroa vaciniforme
Prurigo actinico

Urticéria solar

DEGENERATIVAS E
NEOPLASITICAS

Secundarias a agentes exdgenos

Carcinoma basocelular
Carcinoma espidermoide
Ceratose actinica

Lesdo actinica

Melanoma maligno

Erupcbes medicamentosas
Fotoalergia: de contato e sistémica
Fototoxicidade: de contato e sistémica

METABOLICAS

Porfiria cutanea tarda
Porfiria eritropoiética
Porfiria variegada
Protoporfiria eritropoiética

DERMATOSES
FOTOEXACERBADAS

Dermatomiosite
Doengas autoimunes
LUpus eritematoso
Pénfigo

Pénfigo foliaceo

Penfigoide bolhoso

(continua)
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Quadro 1 — Doengas causadas pelo desenvolvimento de erupc¢do cuténea apds a
exposicao a luz
(concluséo)

Caracterizacéo quanto ao grupo | Tipo de manifestacao
GENODERMATOSES Ceratose folicular (Doenca de Darier)

Pénfigo crénico benigno familiar

Sindrome de Bloom

Sindrome de Cockayne

Sindrome de Kindler

Sindrome de Rothmund-Thompson
Tricotiodistrofia

Xeroderma Pigmentoso

DOENCA INFECCIOSA Herpes simples labial
DEFICIENCIAS Deficiéncia de piridoxina
NUTRICIONAIS Pelagra

DOENCAS DERMATOLOGICAS | Acne
PRIMARIAS Acne rosacea

Dermatite atdpica

Dermatose acantolitica transitoria

Doenca de Darier

Doenca de Hailey-Hailey

Liguen plano actinico

Mucinose eritematosa reticular

Poroceratose actinica superficial disseminada
Psoriase

Fonte: Adaptado de SIMIS, Deborah Regina Cunha; SIMIS, Tatiana. Doencas da pele
relacionadas a radiacéo solar. PUC-SP. V.8, n°.l. p.1-8, 2006.
Como apresentado na tabela 1, as doencas podem ser idiopaticas, degenerativas e

neopléasicas, metabolicas, dermatoldgicas associadas a radiacdo, genodermartoses (contemplados
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nesse grupo o XP, a Sindrome de Cockayne e a Tricotiodistrofia), infecciosa, deficiéncias

nutricionais e dermatologicas primarias.

Posto isso, revelo, particularmente, 0 meu grande interesse em pesquisa cientifica e pela
area que estd sendo abordada no decorrer desse trabalho, principalmente em se tratando da
multiplicidade e dos avangos que a genética contempla. Me debrucar nessa pesquisa é elucidar um
pouco das dificuldades enfrentadas por parte dos portadores de Xeroderma Pigmentoso, bem como
estudar a fundo questdes que, muitas vezes, eu sO teria contato no ensino superior.

Assim, friso que o objetivo desse trabalho consiste em entender as realidades como forma
de ressaltar a importancia de solucdes que possam melhorar a qualidade de vida e a insercéo social
desses individuos.

Com o intuito de abordar a questdo do emprego e qualidade de trabalho, sera desenvolvido
um estudo para levantar dados inéditos e validar, categoricamente, a importancia de protetores e
iluminacdo especificas, que ndo s6 agregam em beneficios para esse grupo, mas compreende
diversos publicos, especialmente os albinos, (contemplando uma populacgéo fotossensivel de cerca
de vinte e um mil brasileiros, segundo dados divulgados pelo governo em 2020), e a populacéo
trabalhadora no geral, pois segundo o INCA (Instituto Nacional do Cancer), os casos de cancer de
pele — causados, principalmente, pela grande exposicao aos raios solares — correspondem a 33%
dos casos totais registrados, contribuindo com um montante de 185.000 mil novas ocorréncias por
ano.

Assim sendo, afirmo que € indiscutivel a relevancia deste trabalho, uma vez que contribui
para um melhor entendimento e definicdo de politicas publicas cabiveis aos érgdos Municipais,

Estaduais e Federal, para melhorar a qualidade de trabalho de toda a populacéo.
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OBJETIVOS:

Objetivos gerais:

Abordar e analisar a alta incidéncia brasileira de casos de Xeroderma Pigmentoso, com a
finalidade de delimitar as dificuldades e os demais problemas no ambiente de trabalho que esses
portadores possam vir a enfrentar.

Elaborar solugBes que evitam a exposicdo aos raios ultravioletas para atender as
necessidades desses portadores como um ampliador da qualidade e expectativa de vida desse grupo,
de modo a viabilizar um melhor envolvimento desses no convivio social.

Objetivos especificos:

a) Identificar as raizes historicas da doenca com o intuito de relacionar esse aspecto com a alta
incidéncia de casos de Xeroderma Pigmentoso no Brasil;

b) Identificar os tipos de genes que caracterizam essa doencga relacionando as suas mutacoes
com os tipos de sintomas manifestados e as suas possiveis implicacdes;

c) Averiguar a deficiéncia de vitamina D em portadores de Xeroderma Pigmentoso, haja vista
que a falta dessa pode contribuir para o surgimento de outras doencas e comprometer ainda
mais o quadro patoldgico;

d) Tracar e definir solucGes eficientes e universalizantes com o intuito de viabilizar melhores
condicdes de trabalho, que se expandem inclusive, para 0s ndo portadores dessa doenca

genética rara.

METODOLOGIA:

Com a finalidade de obter conhecimentos pautaveis para um vasto conteiido de pesquisa de
estado da arte!, pode-se classificar o processo metodoldgico como sendo uma pesquisa aplicada
quanto a natureza, exploratoria e descritiva quanto aos objetivos, quali-quantitativa quanto a
abordagem do problema, sendo essa calcada no método indutivo e uma pesquisa bibliografica, de
campo e com survey quanto aos procedimentos técnicos. Todos esses apoiados em um
embasamento tedrico metodoldgico que permeara todo o desenvolvimento do trabalho.

Assim sendo, no que se refere a pesquisa aplicada, — também chamada de pesquisa préatica
- segundo Gil (2019) pode ser enquadrado como um estudo rigoroso que visa mitigar ou solucionar

problematicas presentes no espectro social do pesquisador. Diante de tal, atribui-se que por meio
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dos dados obtidos, extraidos de levantamento bibliografico, documental e questionario mediante a
coleta de dados atrelado a uma pesquisa de campo, serdo apontadas as abordagens mais apropriadas
para amenizar os impactos sociais do Xeroderma Pigmentoso.

Consoante a tal, num primeiro momento, realizar-se-4& uma pesquisa exploratoria que
conforme Gil (2019) tem o fito de condicionar uma melhor assimilacdo como modo de explicitar o
problema. Desse modo, essa etapa consiste num intenso levantamento bibliografico e entrevistas
com autoridades da area. Entretanto, evidencia-se que ndo limitar-se-a apenas a tal, inferindo-se
subsequentemente uma rigorosa pesquisa descritiva que em concordancia a TRIVINOS (1987), se
baseia em um encadeamento de informac6es referente ao que sera pesquisado. Por conseguinte,
essa modalidade de pesquisa se insere num cendrio na qual a intencdo se apresenta na descri¢cdo de
fatos e fendmenos caracteristicos baseado no contexto que os individuos acometidos com a doenca
estdo inseridos. Logo, de acordo com Gil (2019) a utilizacdo de procedimentos padréo de coletas
de dados sdo inerentes, sendo essas obtidas por meio de questionarios e observacbes sistematicas,
0s quais serdo apresentados no decorrer deste trabalho.

No que se pauta a metodologia concorde a abordagem do problema, Flick (2004) enfatiza
um tépico crucial ao elucidar o quanto a associacdo concomitante dos métodos quantitativos e
qualitativos agregam na autenticidade dos resultados, uma vez que ao emprega-las de modo
conjunto promove-se uma maior rigorosidade, que incrementam constatacdes e perspectivas
distintas ao integrar dados globais que se complementam e sdo validos. Desse modo, pode atingir
com os dados coletados um tributo de quantidade vinculada com qualidade, atribuindo em nimeros
0 guanto o convivio social dos portadores detentores dessa doenca genética rara é afetado (isto €,
qualitativo).

Diante disso, 0 método indutivo se apresenta nesse contexto de pesquisa quali-quantitativa
como modo de dimensionar ao longo da analise as categorias relevantes encontradas, embasadas
no empirismo. Assim, a pesquisa com survey se insere nessa conjuntura de coleta direcionada de
dados com um grupo particular (portadores de Xeroderma Pigmentoso) para obtencdo de
informagdes especificas (SANTOS, 1999).

Com isso, a pesquisa com survey se demostra um recurso da pesquisa de campo, ja que essa
se caracteriza por se tratar de uma coleta realizada de forma conjunta com o grupo-alvo

(FONSECA, 2002). No que tange a pesquisa, o instrumento utilizado se limitara a questionario e
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entrevistas semiestruturadas (isso significa que embora existam indagagOes previamente
determinadas, o individuo entrevistado conduzird a outras possiveis perguntas mediante as
respostas relatadas) contribuindo para uma multiplicidade de informacdes esclarecidas baseadas
nas experiéncias do grupo acometido. Nesse sentido é passivel de verificar convergéncias e
divergéncias nas vivéncias narradas.

A partir disso, em um terceiro momento, os dados obtidos serdo submetidos a uma anélise
de discurso como forma de interpretacdo de tais para a discussao de resultados que permeardo a
questdo problema desta presente pesquisa. Assim, o estudo pautado conduzido nessa metodologia
transcende o material textual e revela um enfoque de contexto, de construgdo linguistica, de fala,
de contetdo ideoldgico associada a uma preocupacdo social, na qual viabiliza uma interpretacéo
daquilo que se insere nas entrelinhas do que fora exposto pelos entrevistados, permitindo uma
andlise verbal, ndo-verbal (isto &, visual) e da teoria, 0 que agrega demasiadamente nos resultados
coletados. Fato esse elucidado por Dijk “a AD? objetiva propor um ‘modo’ ou uma ‘perspectiva’
diferente de teorizagdo, analise e aplica¢do ao longo dos campos” (VAN DIJK, 2008, p.114). Ao
partir dessa prerrogativa, a analise critica de discurso contempla de modo coerente e conciso 0s

resultados, validando-os.

1Gil (2019) define a pesquisa do estado da arte como sendo um meio de identificacdo de varios referenciais;
Lakatos (1991) propGe ainda que esse modelo de pesquisa ndo necessita iniciar de um estagio inaugural,
uma vez que é pautada no levantamento bibliografico, é possivel partir de uma continuidade do material ja
existente; Rodrigues (2008) enfatiza a questdo de que o levantamento a ser realizado ndo necessita ser
extenso, no enquanto é fulcral que ela permita uma percepcao global sintetiza em topicos relevantes, isso
porque a vasta disposicdo de fontes nem sempre agregaram em novas informacdes, assim podem trazer
conteudo repetido ou de pouca utilidade diante da pesquisa que se estd desenvolvendo, condicionando uma
perca no objetivo que se quer atingir.

2 AD = Analise de discurso
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RESULTADOS ESPERADOS:

Espera-se que a partir da pesquisa seja confirmado a falta de fotoprote¢do nos portadores
de Xeroderma Pigmentoso (XP), tendo como parametro a avaliagdo do percentual de pacientes com
hipovitaminose D (deficiéncia de vitamina D) e analise do documentario exibido “Dor e
preconceito na pele: Xeroderma Pigmentoso™.

No primeiro caso, infere-se a vitamina D como um importante indicador, ja que é sintetizada
a partir do contato com os raios solares, os individuos acometidos com esse quadro clinico devem
apresentar deficiéncia dessa vitamina, uma vez que a radiacdo ultravioleta proveniente do Sol
necessita ser evitada. Em contrapartida, a falta de hipovitaminose D revela que o contato com 0s
raios solares sao recorrentes, condicdo que denuncia a caréncia de fotoprotecao.

A partir de resultados preliminares, por meio de questionario aplicado direcionado ao
publico-alvo, observa-se uma outra barreira que transcende os sintomas da doenca, € a escassez de
informacdo. Dessa forma, dentre os 8 (oito) entrevistados, 4 (quatro) possuem deficiéncia de
vitamina D, 03 (trés) ndo souberam informar e 1(um) ndo possue, conforme demonstrado no quadro
abaixo:

10
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Grafico 1 — Presenca de deficiéncia de hipovitaminose D em portadores de XP

= Sim
= Nao sei

= Nao

Fonte: Elaborado pela autora Thauani Isabelle Egilio (2021)

Nesse cendrio, a falta de informacdo acerca da prensenca ou auséncia de vitamina D se torna
um entrave que estd diretamente ligado a outros fatores corroboram para o0 agravamento dos
sintomas desencadeados pelo XP, entre elas esta o desconhecimento quanto ao tipo de
caracterizacao da doenca.

Gréfico 2 — Definicdo quanto ao tipo de caracterizacdo da doenga em portadores de
XP brasileiros

= XPA
= XPB
= XPC
= XPD
= XPE
= XPF
= XPG

XPV

= Nao sei

Fonte: Elaborado pela autora Thauani Isabelle Egilio (2021)

Tal condicdo, proporciona uma barreira para que o paciente detenha o conhecimento pleno
da doenca e possua nocdo do quadro sintomatico que tera.

11
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A situacdo torna-se ainda mais ampla quando avaliado a fotoprotecdo no ambiente de
trabalho, de modo que pela anélise preliminar de questionario, 5 (cinco) dos 8 (oito) entrevistados
ndo trabalham, 1 (um) trabalha, mas o local ndo possui as adaptacGes necessarias (telas protetoras
e lampadas de LED, por exemplo), 1 (um) empreende por nédo ter conseguido ingressar no mercado
de trabalho, que ndo contém a estrutura adequada e 1 (um) ndo teve dificuldade de incorporar-se
no ambiente trabalhista.

N&do o bastante, no documentario exibido “Dor e preconceito na pele: Xeroderma
Pigmentoso”, é relatado um contexto precario, no qual no vilarejo de Araras, no municipio de Faina,
no estado de Goids, que tem a maior taxa de incidéncia da doenca, a médica que atende na Unidade
Basica de Saude (UBS) mais préxima esta trabalhando ha 6 meses sem ser remunerada, além de
que 0 posto médico ndo possui 0s equipamentos necessarios de avaliagdo, ndo ha ambulatério
especializado para atendimento e falta remédios e protetores de telas nas janelas.

Além disso, fica visivel a situacdo vulneravel no quesito fotoprotecdo, principalmente, de
um portador de XP que trabalha em uma fazenda, da qual provém o seu sustento, de modo que é
submetido com contato constante ao Sol. I1sso remota a precariedade de um vilarejo que abrigou na
sua formacdo duas familias distintas com tipos diferentes de Xeroderma Pigmentoso, de forma que
0 casamento entre eles resultou em uma terceira mutagéo da doenca.

Toda a estrutura da cidade é inadequada, ndo so pela infraestrutura decadente, mas também
por ser uma area localizada na regido Centro-Oeste do pais, que detém um clima tipicamente
tropical e semilmido, assim sendo, no verdo a temporatura pode chegar aos 40°C, ou seja, € um
local totalmente indevido para esses portadores residerem.

Posto isso, diante dos resultados esperados e preeliminares expostos, ao término do trabalho
acredita-se que os dados possam corroborar para escancarar as reais necessidades desses pacientes,
como ferramenta de chamar atencdo das autoridades publicas para prestar melhor suporte a esses
individuos, bem como, de proporcionar melhorias no ambiente de trabalho, que possam suprir 0
basico, como protetores de telas nas janelas, lampadas de LED e cobertura de areas ao ar livre, tais
modificacdes agregam no combate a exposicdo dos raios ultravioletas e atuam na prevengéo de
outras doencas desencadeados por essa energia luminosa, que € o caso do cancer de pele, que
segundo o INCA acomete 185.000 mil brasileiros todos os anos, podendo ser evitado por meio
dessas alteracGes, sendo assim, esses equipamentos se mostram benéficos inclusive para 0s ndo
portadores de XP, atingindo, convenientemente, toda a populacdo trabalhadora.
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