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O diagnostico da sindrome do carcinoma nevoide basocelular (Gorlim-Goltz)
Diagnosis of basocellular nevoid carcinoma syndrome (Gorlim-Goltz)
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Resumo
Introducdo: A sindrome de Gorlin-Goltz é compreendida como uma condigao hereditaria autossomica dominante, causada por uma alteragdo
no gene patched (PTCH), localizado no cromossomo 9g22.3-g31, este gene regula as fungBes de supressdo tumoral,
organizagdo embrionaria e ciclo celular, as mutagcbes no gene PTCH levam a o efeito da perda de controle de varios outros
genes responsaveis pela organogénese, carcinogénese e odontogénese. Objetivo: O presente trabalho tem como objetivo descrever um caso
onde o paciente foi diagnosticado com a Sindrome do carcinoma nevoide basocelular. Relato de caso: Paciente, feoderma, 17 anos, sexo
masculino, foi encaminhando ao servico de Cirurgia e Traumatologia Bucomaxilofacial, com queixa de aumento de volume na regido de
maxila e mandibula & direta, associado a quadros de dores. Durante a anamnese 0 paciente negou doengas ou comorbidades prévias. Ao
exame fisico, apresentou assimetria facial, com tumefacdo em hemiface direita, discreto hipertelorismo, bossa frontal acentuada, multiplas
méculas na regido torax e membro superior direito. O exame tomografico de face evidenciavam-se multiplas imagens hipodensas em todos
0s quadrantes da maxila e mandibula. Com base nos critérios diagnésticos o paciente foi diagnostico com a sindrome de Gorlin-Goltz. Ap6s
o fechamento do diagnostico optou-se pela descompressdo das lesGes maiores e enucleagdo das menores. Conclusdo: O diagnostico clinico
para a sindrome de Gorlin-Goltz baseado nos critérios maiores e menores se mostrou eficaz para definigdo do caso apresentado.
Descritores: Diagnostico; Sindrome do Nevo Basocelular; Patologia.
Abstract
Introduction: Gorlin-Goltz syndrome is an autosomal dominant hereditary condition, caused by an alteration in the patched gene (PTCH),
located on chromosome 9922.3-g31, this gene regulates the functions of tumor suppression, embryonic organization and cell cycle, mutations
in the PTCH gene lead to the effect of losing control of several other genes responsible for organogenesis, carcinogenesis and odontogenesis.
Objective: The present study aims to describe a case where the patient was diagnosed with basal cell nevus carcinoma syndrome. Case
report: Patient, feoderma, 17 years old, male, who attended the Oral and Maxillofacial Surgery and Traumatology service, complaining of
increased volume in the maxilla and mandible region to the right, associated with pain. During the anamnesis, the patient denied previous
illnesses or comorbidities. On physical examination, she presented facial asymmetry, with swelling in the right hemiface, slight
hypertelorism, marked frontal boss, multiple macules in the thorax and right upper limb. The CT scan of the face showed multiple hypodense
images in all quadrants of the maxilla and mandible. Based on the diagnostic criteria, the patient was diagnosed with Gorlin-Goltz syndrome.
After the diagnosis was closed, it was decided to decompress the larger lesions and enucleate the smaller ones. Conclusion: The clinical
diagnosis for Gorlin-Goltz syndrome based on major and minor criteria proved to be effective in defining the case presented.
Descriptors: Diagnosis; Basal Cell Nevus Syndrome; Pathology.
Resumen
Introduccién: El sindrome de Gorlin-Goltz se entiende como una condicion hereditaria autosémica dominante, causada por una alteracion en
el gen patched (PTCH), ubicado en el cromosoma 9q22.3-g31, este gen regula las funciones de supresion tumoral, organizacién y ciclo
embrionario. las mutaciones en el gen PTCH producen el efecto de perder el control de varios otros genes responsables de la organogénesis,
carcinogénesis y odontogénesis. Objetivo: El presente estudio tiene como objetivo describir un caso en el que el paciente fue diagnosticado
con sindrome de carcinoma de nevo de células basales. Caso clinico: Paciente, feoderma, 17 afios, vardn, remitido al servicio de Cirugia y
Traumatologia Buccomaxilofacial, por aumento de volumen en region maxilar y mandibula derecha, asociado a dolor. Durante la anamnesis,
el paciente negd enfermedades o comorbilidades previas. Al examen fisico presentaba asimetria facial, con tumefaccién en hemicara derecha,
leve hipertelorismo, marcada protuberancia frontal, multiples maculas en térax y miembro superior derecho. La tomografia computarizada de
la cara mostré multiples imagenes hipodensas en todos los cuadrantes del maxilar y la mandibula. Con base en los criterios diagnosticos, el
paciente fue diagnosticado de sindrome de Gorlin-Goltz. Una vez cerrado el diagnostico, se decidid descomprimir las lesiones mas grandes y
enuclear las mas pequefias. Conclusidn: El diagndstico clinico del sindrome de Gorlin-Goltz basado en criterios mayores y menores demostrd
ser efectivo para definir el caso presentado.
Descriptores: Diagndstico; Sindrome del Nevo Basocelular; Patologia.

INTRODUCAO

A Sindrome de Gorlin-Goltz foi relata pela
primeira vez em 1894 por Jarish e Whinte, mas
somente em 1960 foi definida por Robert James
Gorlin e William Goltz. Pode ser encontrada também
com a denominacdo de sindrome do carcinoma
nevoide basocelular, ¢é compreendida como uma
condicdo  hereditaria  autossémica  dominante,
causada por uma alteracdo no gene patched (PTCH),
localizado no cromossomo 9g22.3-g31*. Este gene
regula as fungbes de supressdo tumoral, organizacdo
embrionaria e ciclo celular, as mutacbes no gene
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PTCH levam a o efeito da perda de controle de varios
outros genes responsaveis pela organogénese,
carcinogéneses e  odontogénese*.  Vérias
caracteristicas  clinicas e radiograficas sdo
encontradas nestes pacientes, multiplos carcinomas
basocelulares, varios queratocistos, depressdes
palmoplantares, foice do cerebro calcificada, entre
outras'3. O  presente  trabalho tem  como
objetivo descrever um caso onde o paciente foi
diagnosticado com a Sindrome do carcinoma nevoide
basocelular.
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CASO CLINICO

Paciente, feoderma, 17 anos de idade, sexo
masculino, foi encaminhando ao servi¢co de Cirurgia
e Traumatologia Bucomaxilofacial, com queixa de
aumento de volume na regido de maxila e mandibula
a direta, associado a quadros de dores na regido.
Durante a anamnese 0 paciente negou doengas ou
comorbidades prévias. A exame fisico, apresentou
assimetria facial, com tumefacdo em hemiface
direita, discreto hipertelorismo, bossa frontal
acentuada, maultiplas maculas na regido torax e
membro superior direito. Pela oroscopia observou-se
abaulamento das tabuas dsseas na regido de fundo de
sulco vestibular tanto em maxila a direita, como
em regido mandibular ipsilateral. Exames
laboratoriais de rotina foram solicitados, onde néo
foram evidenciados valores fora dos padrdes de
normalidade.

O exame tomografico de face evidenciava-se
maltiplas  imagens  hipodensasem todos o0s
guadrantes da maxila e mandibula. Os terceiros
molares mandibulares encontravam-se associados as
lesdes, sendo que o dente 48 estava localizado na
regido da base mandibular. Durante avaliacdo da
radiografia de crénio observamos calcificacdo da
foice do cérebro e alteracbes morfolégicas da
vertebra toracica presente na tomografia de térax
(Figuras 1, 2 e 3).

Figura radiografia
evidenciando calcificagdo da lamina cerebral; d - tomografia de face
(reconstrucdo 3D, evidenciando lesdes); e - vista angulada; f - vista
lateral; g - tomografia de térax, vista lateral esquerda (reconstrugdo 3D,
evidenciando alteragdo em vertebra toracica); h - vista lateral direita.

S 7
{ o
S B SR N
P o) =4 g HEs
4 \ ] !

Figura 2: Cortes axiais da tomografia de face evidenciando as lesGes
cisticas envolvendo todos os quadrantes.
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Figura 3: a - corte coronal da tomografia de face; b -
corte evidenciando 3 molar na base mandibular;
c,d.e,f,ge h - cortes sagitais da tomografia de face
mostrando o envolvimento das lesdes cisticas.

Para defini¢do do diagndstico, foram levados
0s critérios estabelecidos por Evans et al.®, em 1991,
modificados por Kimonis® em 1997.Dentre os critério
0s, observamos que o0 paciente em questdo
apresentava macrocefalia (61cm de circunferéncia),
calcificacdo lamelar da foice cerebral, presenca de
lesbes compativeis com ceratocistos em todos o0s
hemiarcos, pronunciamento da bossa frontal, lesdes
em pele compativeis com carcinomas
basocelulares. O paciente foi entdo submetido
a um procedimento de puncdo aspirativa das lesdes e
biopsias incisionais em ambos 0s seios maxilares,
assim como em regido de
abaulamento 6sseo mandibular direito e as maculas
de térax e membro superior. Ambos 0s
procedimentos aconteceram sob anestesia local.
Como conclusdo obtivemos o resultado de
gueratocistos e nevos melanociticos,
descartando os carcinomas basocelulares. Apos a con
firmacdo pela biopsia, o paciente foi submetido a
instalacdo de drenos para descompressdo em maxila e
mandibula & direita, associado & enucleacdo e
curetagem das les6es menores (seio maxilar esquerdo
e mandibula ipsialteral, com envolvimento do
terceiro molar). Nos sitios onde foi optado por
enucleacdo e curetagem, foi utilizada solucdo de
Carnoy. Os procedimentos foram realizados em
centro cirdrgico, sob anestesia geral, com intubac&o
nasotraqueal. Novamente obtivemos o resultado de
ceratocistos, em ambos o0s seios maxilares e
mandibula, bilateralmente.

DISCUSSAO

A sindrome do carcinoma nevoide
basocelular compreende desordem genética rara, que
afeta 0 gene PTCH, com baixas taxas de incidéncia 1
em 50.000-150.000, com uma prevaléncia que pode
variar de 1/57.000 a 1/256.000, com a proporcdo de
homens para mulheres de 1:1, a sindrome costuma-
se apresentar sinais entre as idades de 17 a 35 anos**.
No atual caso o paciente foi diagnosticado aos 17
anos, indo de encontro com os achado na literatura.
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O padrdo atual de diagnostico da sindrome
utilizado neste trabalho foi o de Evans et al.’
modificado por Kimonis® em 1997, baseado em
critérios maiores e menores, e compreende avaliacdo
das manifestagBes clinicas e radiograficas. Para o
diagndstico, basta a presenca de dois critérios
maiores ou um maior e dois menores*3*’. Os testes
genéticos para identificacdo na alteragdo no gene
PTCH podem ser realizados para conclusdo do
diagnéstico™>.

S8o critérios maiores: 1) mais de 2
carcinomas basocelulares, um carcinoma basocelular
em pacientes com menos de 30 anos de idade ou mais
de 10 nevos de células basais; 2) qualquer
queratocisto  odontogénico  (comprovado  por
histologia); 3) trés ou mais pogos palmares ou
plantares; 4) calcificacdo ectdpica em pacientes com
20 anos de idade (calcificagdo cerebelar lamelar ou
falciforme precoce); 5) historia familiar positiva de
NBCC. Como critérios menores estdo elencados: 1)
anomalia esquelética congénita (vértebras e costelas,
bifida, espalhada, fundida ou ausente); 2)
circunferéncia occipital-frontal aumentada, com
protuberancia frontal acentuada; 3) fibromas
cardiacos ou nos ovarios; 4) meduloblastoma; 5)
cistos linfomesentéricos; 6) malformagdes congénitas
como fissura labial/palatina, polidactilismo ou
anomalia ocular( catarata, coloboma, microftalmia)e.

No presente trabalho, o paciente apresentava
dois critérios maiores e trés menores, sendo assim
possivel confirmar o diagnéstico de sindrome de
Gorlin-Goltz. Apesar de todos os requisitos para
diagndstico clinico serem pré-existentes, o paciente
foi encaminhado ao geneticista para confirmacao.

O aparecimento de lesbes de carcinoma
basocelular é previsto em 50% a 97% dos pacientes
portadores da sindrome®’. No caso em quest&o, ndo
foram obtidos resultados confirmativos de carcinoma
nas lesdes biopsiadas, porém, a faixa etaria onde
prevalece 0 seu aparecimento se da até a terceira
década de vida. A presenga de queratocistos em
portadores da sindrome do carcinoma acomete de
65% a 100% dos casos, sendo mais comum seu
aparecimento entre a primeira e segunda década de
vida, corroborando com o encontrado neste trabalho.
Porém, sabe-se que ja foram relatados casos onde
pacientes ndo sindrébmicos  apresentaram 0
acometimento de ceratocistos em mais de uma
hemiarcada. Desta maneira, avaliacdo clinica,
imaginoldgica e genética, se faz imprescindivel para
definicdo do diagnostico™*”.

O tratamento das lesdes cisticas pode variar
muito, dependendo da extensdo da lesdo,
envolvimento de estruturas nobres, grau de
colaboracdo do paciente’®®. Podemos lancar méao
da enucleacdo com curetagem associada a osteotomia
periférica em lesGes menores, ou ainda utilizar
métodos coadjuvantes como a solucdo de Carnoy ou
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a crioterapia®®®. Em casos onde observamos grandes
lesGes, com possibilidade de mutilagbes demasiadas,
optamos por realizar descompressdo, uma vez gue 0s
ceratocistos respondem bem a esta modalidade de
tratamento™®”°.

A descompressdo pode trazer uma reducdo
do volume total da lesdo de até 75%, em casos de
acompanhamento de aproximadamente 2 a7 anos.
Quando langcamos méo desta modalidade de terapia,
reduzimos consideravelmente as morbidades e
indices de mutilagbes do paciente, uma vez que
preservamos as estruturas adjacentes ao sitio
patoldgico®. O tratamento se baseia em abordagens e
acompanhamento multidisciplinar. Como as
alteracOes e lesdes da sindrome de Gorlin-Goltz ndo
oferecem risco a vida, o prognostico vai depender do
comportamento dos carcinomas basocelulares e
meduloblastoma. Um tratamento e acompanhamento
multidisciplinar se faz necessério devido ao
envolvimento de multiplos 6rgdos'®. Os maultiplos
gueratocistos devem ser tratados da mesma forma
que os isolados, de tal modo que o acompanhamento
clinico e radiografico deve ser realizado.

CONSIDERACOES FINAIS

O diagnostico clinico, baseado nos critérios
ja estabelecido por Evans et al.” em 1991, se mostrou
eficaz para definicdo do caso apresentado neste
trabalho. O estabelecimento da patologia ainda é de
dificil execucdo, uma vez que, em sua maioria, 0S
critérios de Evans apenas sdo observados quando o
paciente  apresenta exacerbagdo de algumas
caracteristicas presente na sindrome. Apds o
diagnostico o acompanhamento multiprofissional se
faz necessario devido envolvimento complexo da
sindrome.
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