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RESUMO

Introducao: A sindrome de Gorlin-Goltz, conhecida também como sindrome do
Carcinoma Basocelular Nevdide, € um transtorno hereditario autossdmico dominante de
alta penetrancia e expressividade variavel. Foi primeiramente descrita por Jarisch em 1894
e, em 1960 Gorlin e Goltz relacionaram o conjunto de doenca de casos anteriormente
relatados na literatura, concluindo que se tratava de uma sindrome caracterizada por uma
triade (carcinomas basocelulares, queratocistos odontogénicos multiplos e anomalias
esqueléticas). Atualmente, sabe-se que um amplo espectro de outras manifestacdes
sistémicas pode estar presente como neuroldgicas, oftadlmicas, genitais, cardiovasculares e
endécrinas.

Objetivo: O presente artigo tem como objetivo relatar um caso clinico de sindrome de
Gorlin-Goltz com proservacédo de oito anos, bem como destacar a importancia do Cirurgido-
Dentista no diagnéstico precoce e tratamento da sindrome.



Caso clinico: Paciente 10 anos, sexo masculino, compareceu em fevereiro de 2004 ao
Servigo de Estomatologia e Cirurgia Bucomaxilofacial da Santa Casa de Misericérdia de Sao
Felix, Bahia, Brasil, acompanhado de sua av0, que relatava a seguinte queixa: “Os dentes
do meu neto estdo tortos”. Ao exame fisico foi observado aumento do volume do lado
direito da face, hipertelorismo, base nasal larga, bossa frontal, leve prognatismo
mandibular e dedos dos pés encurtados. Ao exame fisico intrabucal foram identificados
dentes fora de posicao e desvio de linha média. O paciente foi acompanhado por 8 anos e,
durante este tempo, foram realizados exames imaginoldgicos observando grandes areas de
lesBes radiollcidas com recidiva. O diagndstico conclusivo de Queratocisto Odontogénico foi
entdo comprovado no exame histopatoldgico, a hipétese diagndstica de sindrome de Gorlin-
Goltz foi entdo confirmada. O paciente foi encaminhado para avaliacdo genética e
atualmente encontra-se em proservacdo na Universidade Estadual de Feira de Santana,
Bahia.

Concluséo: E essencial o acompanhamento multidisciplinar e a longo prazo nos casos
dessa sindrome, oferecendo melhor qualidade de vida a esses pacientes.
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RESUMEN

Introducciodn: El sindrome de Gorlin-Goltz, conocido también como sindrome del
carcinoma basocelular nevoide, es un trastorno hereditario autosémico dominante de alta
penetraciéon y expresividad variable. En 1960, Gorlin y Goltz relacionaron el conjunto de
enfermedades de casos con anterioridad informados en la literatura, y concluyeron que se
trataba de un sindrome caracterizado por una triada (carcinomas basocelulares,
queratocistos odontogénicos multiples y anomalias esqueléticas). Actualmente, se conoce
que un amplio espectro de otras manifestaciones sistémicas puede estar presente, como
neurolégicas, oftalmicas, genitales, cardiovasculares y endocrinas.

Objetivo: describir un caso clinico de sindrome de Gorlin-Goltz con seguimiento de ocho
afos, asi como destacar la importancia del dentista en el diagndstico precoz y tratamiento
del sindrome.

Caso clinico: Paciente de 10 afios, de sexo masculino, acudié en febrero de 2004 al
Servicio de Estomatologia y Cirugia Maxilofacial de la Santa Casa de Misericordia de Sao
Félix, Bahia, Brasil, acompafiado de su abuela, que referia: “Los dientes de mi nieto estan
torcidos”. En el examen fisico se observé aumento del volumen del lado derecho de la cara,
hipertelorismo, base nasal ancha, béveda frontal, leve prognatismo mandibular y dedos de
los pies acortados. En el examen fisico intrabucal se identificaron dientes fuera de posicion
y desviacion de linea media. El paciente tuvo seguimiento por ocho afios y durante este
tiempo se realizaron examenes imaginolégicos en los que se observaron grandes areas de
lesiones radioltcidas con recidiva. El diagnéstico conclusivo de queratocisto odontogénico
fue comprobado en el examen histopatolégico; la hipétesis diagndstica del sindrome de
Gorlin-Goltz fue entonces confirmada. El paciente fue dirigido para evaluacidon genética y
actualmente se encuentra en seguimiento en la Universidad Estadual de Feira de Santana,
Bahia.

Conclusiones: Es esencial el seguimiento multidisciplinario y a largo plazo en los casos de
este sindrome, a fin de ofrecer mejor calidad de vida a esos pacientes.

Palabras clave: sindrome de Gorlin; carcinoma basocelular; quistes odontogénicos



ABSTRACT

Introduction: Gorlin-Goltz syndrome, also known as nevoid basal cell carcinoma
syndrome, is an autosomal dominant inherited disorder of high level penetrance and
variable expressiveness. In 1960 Gorlin and Goltz listed the disease cases previously
reported in the literature, concluding that it was a triad syndrome (basal cell carcinomas,
multiple odontogenic keratocysts and skeletal anomalies). It is now known that a broad
spectrum of other systemic manifestations may be present, such as neurological,
ophthalmic, genital, cardiovascular and endocrine.

Objective: Describe a clinical case of Gorlin-Goltz syndrome and its eight-year follow-up,
and highlight the importance of the dentist in the early diagnosis and treatment of the
syndrome.

Case report: A 10-year-old male patient attended the Oral and Maxillofacial Surgery
Service of Santa Casa de Misericordia Hospital in Sao Felix, Bahia, Brazil, in February 2004,
accompanied by his grandmother, who reported that her grandson's teeth "were crooked".
Physical examination revealed an increase in the volume of the right side of the face,
hypertelorism, broad nasal base, frontal bossing, mild mandibular prognathism and
shortened toes, whereas oral examination found ill-positioned teeth and midline deviation.
The patient was followed up for eight years, and during this time imaging tests were
performed which showed large areas of recurrent radiolucent lesions. Diagnosis of
odontogenic keratocyst was verified by histopathological examination, confirming the
diagnostic hypothesis of Gorlin-Goltz syndrome. The patient was referred for genetic
evaluation and is currently being followed up at the State University of Feira de Santana,
Bahia.

Conclusions: Multidisciplinary long-term follow-up is essential in cases of this syndrome
to improve the quality of life of patients.

Keywords: Gorlin syndrome; basal cell carcinoma; odontogenic cysts

INTRODUCAO

A sindrome de Gorlin-Goltz (SGG) foi relatada pela primeira vez por W Jarish e JC
Whilte em 1884. Em 1960 RJ Gorlin e RW Goltz determinaram os referentes achados
com uma verdadeira sindrome, estabelecendo como triade classica a presenca de
multiplos carcinomas basocelulares (CBCs), multiplos queratocistos odontogénicos
(QO) e anomalias esqueléticas.®

Esta sindrome resulta de uma alteracdo genética herdada de forma autossémica
dominante, proveniente de mutacdes no gene Patched (PTCH 1), que € um supressor
tumoral localizado no cromossomo 9. Considerada uma entidade rara, com prevaléncia
estimada de 1 caso em cada 60.000 individuos.2 A SGG atinge todos os grupos étnicos,
embora na maioria dos casos seja identificada na raca branca, com frequéncia idéntica
para o género feminino e masculino.1

Os CBCs da pele séo os achados mais comuns, estando os QOs em grande parte dos
casos, e as anomalias esqueléticas como costela bifida, calcificacdo da foice cerebral,
entre outras, aparecem com uma prevaléncia menor. Além destas, outras
manifestagdes clinicas, neurolégicas, oftalmicas e cardiovasculares estdo associadas a



sindrome.2 O diagndstico da SGG é destacado através do método proposto por Evans
et al. (1993) e Kimonis et al. (1997) que listaram critérios maiores e menores. E
definido na presenca de dois critérios maiores associados a dois critérios menores. Os
CBCs e QOs sdo apontados como componentes maiores da SGG, sendo as anomalias
esqueléticas critérios menores.#

Os CBCs sdo os principais componentes da sindrome, geralmente aparecem entre a
puberdade com apresenta¢des como papulas avermelhadas.® A cirurgia e radioterapia
sao as condutas de tratamento mais utilizadas para o tratamento dos CBCs avancados,
com excecdao das lesbes superficiais em que a terapéutica é através de terapia
fotodinamica, crioterapia ou produtos tépicos.®

Os QOs séao constantes na SGG, apresentam-se como multiplas les6es com bastante
recidiva. Microscopicamente apresentam cistos satélites e grandes areas de

mitose.(® Radiograficamente apresentam-se uni ou multilocular e pode estar associado
a coroa de um dente incluso.” O tratamento mais utilizado é a enucleacdo, mas pode
variar com osteotomia, curetagem, enuclecdo com curetagem e aplicacdo de solucéao
Carnoy.82

O objetivo do presente trabalho é relatar um caso clinico de sindrome de Gorlin-Goltz
com proservacao de oito anos, bem como destacar a importancia do Cirurgido-Dentista
no diagndstico precoce e tratamento da sindrome.

CASO CLINICO

Paciente V.J.C., de 10 anos, sexo masculino, melanoderma compareceu em fevereiro
de 2004 ao Servico de Estomatologia e Cirurgia Bucomaxilofacial da Santa Casa de
Misericérdia de Sdo Felix - Bahia, acompanhado de sua av6, que relatava a seguinte
queixa: “os dentes do meu neto estdo tortos”.

Durante a anamnese e histdria médica pregressa, nao relatou qualquer alteragao
sistémica e nenhuma informacéao relevante da histéria familiar. Ao exame fisico geral
foi observado aumento de volume no lado direito da face, hipertelorismo, base nasal
larga, bossa frontal (Fig. 1, A), leve prognatismo mandibular (Fig. 1, B) e dedos dos
pés encurtados.

Ao exame fisico intrabucal, paciente na fase de dentadura mista com presenca de
dentes deslocados de posicao e desvio de linha média (Fig. 1, C). Foi realizada
inicialmente a radiografia panoramica (Fig. 1, D) e observaram-se areas radiollcidas
bem definidas, uni e multilobulares com halo radiopaco na mandibula e maxila. Na
regido posterior da maxila do lado esquerdo encontra-se uma area radioltcida
unilocular associada ao germe unidade 28, na regido de mandibula do lado esquerdo,
observa-se uma area radioltcida unilocular associada a unidade 38, outras areas
radiolicidas sdo identificadas ipsilateral, uma area radiollcida unilocular e multilobular
associada ao germe da unidade 33 que se encontra impactado, estendendo-se para a
regido de pré-molares e outra mesial a unidade 37. No lado direito da mandibula
encontra-se uma area radiollcida envolvendo o germe da unidade 44 (Fig. , 1D).



Fig. 1 (A): Visdo Frontal: demonstrando a presenca de hipertelorismo, bossa frontal e base nasal
larga. (B): Norma lateral: evidenciando leve prognatismo mandibular, (C): Dentes deslocados de
posigao e desvio da linha média. (D): Radiografia panoramica evidenciando multiplas lesbes
radiolucidas associadas a dentes retidos. Fevereiro/2004.

Em abril de 2004, o paciente foi submetido a intervencéao cirdrgica para a remocao de
alguns QOs, sob anestesia geral. Foi realizada a puncéo aspirativa em todas as lesdes
previamente a enucleacado, sendo evidenciado um liquido citrino e sangue (Fig. 2, A).
Em seguida foram removidas trés lesbes, associadas as unidades 33, 34, 35, 37 e 44
por enucleagédo, incluindo também as extracdes das unidades dentarias envolvidas,
seguidas de curetagens vigorosa (Fig. 2, B e C). As lesdes associadas as unidades 28 e
38 ndo foram removidas pois se apresentaram extensas e sua remog¢do comprometeria
estruturas importantes, aumentando o risco de fratura de mandibula e comunicacao
buco-sinusal.



Fig. 2- (A): Puncéo aspirativa para liquido citrino; (B e C): Enucleagao das lesdes; (D): Pegas
Cirurgicas. (E): Capsula cistica exibindo intenso infiltrado inflamatério mononuclear (100X); (F):
Epitélio delgado com camada superficial de ceratina. Capsula cistica com inflamagéao (200X). (G):
Paraceratina (camada superficial).

As pecas foram encaminhadas para o exame histopatolédgico, através do qual foi
possivel observar uma capsula cistica com infiltrado inflamatério, apresentando tecido
epitelial, revelando um diagnoéstico conclusivo de Queratocisto Odontogénico (Fig. 2, E,
F, G). A hipo6tese diagndstica de sindrome de Gorlin-Goltz foi entdo confirmada através
das caracteristicas clinicas, radiograficas e histopatoldgicas que estdo presentes nesse
paciente.

No controle periédico de outubro de 2005 (Fig. 3, A), marco de 2006 (Fig. 3, B) e abril
de 2007 (Fig. 3, C) foi realizado radiografia panoramica de rotina e identificado
recidivas de leses em mandibula. O paciente foi submetido a intervencédo cirdrgica em
abril de 2007 para remocédo das lesdes. Em setembro de 2008 através da radiografia
panoréamica de rotina (Fig. 3, E e F) foi observado que as lesfes associadas as
unidades 28 e 38, ambas se encontravam em uma posicao favoravel para remocao. Foi
realizado intervencéo cirdrgica e encaminhado para o histopatoldgico, confirmando
novamente o diagndstico de queratocisto odontogénico.



Fig. 3- A: Radiografia panoradmica mostrando a recidiva das lesées, em outubro de 2005; B:
Radiografia panoramica mostrando a recidiva das lesées em margo/2006; C: Radiografia
Panoramica evidenciando o aumento consideravel das lesdes em abril de 2007; D: Radiografia
panoramica mostrando a recidiva das lesdes- dezembro 2011; (E e F): Radiografia Panoramica,
mostrando recidiva das lesdes, e localizagao favoravel das unidades 28 e 38 em setembro/2008.

O paciente foi avaliado em agosto de 2010 e demonstrou um desenvolvimento
musculo esquelético compativel com a idade. Durante acompanhamento em dezembro
de 2011, ao realizar exame fisico, foi possivel observar o surgimento de depressdes
palmares e, durante a andlise radiografica (Fig. 3, D) verificou-se presenca de duas
lesBes recidivantes localizadas no lado esquerdo de mandibula.

Em janeiro de 2012 o paciente foi submetido a uma nova intervenc¢ao cirdrgica para
remocao dessas lesdes e encaminhadas para o histopatolégico, que novamente
evidenciou queratocisto odontogénico. Atualmente o paciente encontra-se em
proservacao na Universidade Estadual de Feira de Santana na Bahia.



DISCUSSAO

A sindrome de Gorlin-Goltz € uma doenca de caracteristica genética, herdada de forma
autossbmica dominante através de mutacdes no gene PTCH. Seu diagndstico se da por
meio de apresentacdes de caracteristicas, desde achados clinicos e radiograficos.24

De acordo com os autores o quadro sindrémico estudado pode estar presente em
todos os grupos étnicos. Embora alguns autores afirmem que a raca branca seja a
mais acometida.121% Achados na literatura demonstraram frequéncia idéntica no
género feminino e masculinol®11.12 ¢ que as caracteristicas clinicas se tornam
evidentes durante a segunda e terceira década de vida.8

O caso clinico descrito neste artigo contradiz parcialmente a literatura por se tratar de
um paciente da raca negra, sobretudo corrobora com a literatura no que se refere ao
inicio das manifestacdes clinicas (multiplos QOs), que se tornaram evidentes ao final
da primeira década de vida, possibilitando o diagndstico precoce.

Como critério maior da sindrome de Gorlin-Goltz, o paciente apresentou calcificacdo da
foice cerebral, multiplos QOs histologicamente comprovados em diferentes areas dos
0ssos gnaticos, que de acordo com a literatura podem estar associados a quadros
sindrémicos,24212 glém das depressdes palmares puntiformes.

Como critério menor, o paciente exibe a presenca de hipertelorismo leve, prognatismo
mandibular, bossa frontal, base nasal larga, cifose e defeitos na modelagem dos dedos
do pé.24212 pgra o diagndstico da sindrome, a presenca de dois critérios maiores ou de
um critério maior agregado a dois critérios menores sdo determinantes.24212 No caso
clinico em questédo, observa-se a presenca de trés critério maiores associados a seis
critérios menores.

Apesar do CBC ser o principal componente da sindrome, podendo estar presente em
38 % dos pacientes da raca negra e 80 % em pacientes da raca branca,2 em oito anos
de acompanhamento do caso relatado o paciente ndo apresentou lesbes de pele com
caracteristicas clinicas de CBCs. Nao houve duvidas quanto ao diagnoéstico da SGG no
presente caso clinico, embora o paciente ndo tenha apresentado determinada leséo.

Histologicamente a variante paraceratinizada do QO é a mais prevalente nos casos da
SGG, tem um crescimento agressivo e maior tendéncia de recidiva apds tratamento
cirargico. E comum a presenca de cistos satélites e ilhas sélidas de proliferacdo
epitelial.Z14 No presente caso clinico, o achado histopatolégico condiz com a literatura
pelo destaque da variante paraceratinizada, além de apresentar cistos satélites e
ninhos epiteliais.

O tratamento da referente sindrome é baseado em terapéuticas para as possiveis
manifestacdes clinicas.#12 No caso, a técnica empregada para todas as lesGes foi a
enucleacdo com curetagem vigorosa das lojas cirdrgicas, ja que a complementacédo
com qualquer técnica coadjuvante como osteotomia periférica ou cauterizacdo quimica
em caso de multiplas les6es poderia levar o paciente a sequelas e complicacbfes como
fratura patoldgica de mandibula, lesdes irreversiveis de nervos ou comunicacdes buco-
sinusais.



E essencial o acompanhamento dos pacientes acometidos pela sindrome de Gorlin-
Goltz, considerando sempre além dos QOs a avaliacdo clinica com inspecéo visual para
diagndstico precoce dos CBCs.115 A solicitacdo de uma radiografia panoramica anual
em pacientes sindrémicos deve fazer parte do protocolo de acompanhamento. O
paciente do caso em questdo por nao exibir alteracdes de carater maligno apresenta
um prognoéstico favoravel.

CONSIDERACOES FINAIS

O caso clinico, sujeito de estudo deste artigo € um exemplo elucidativo da SGG, visto
que redne multiplas manifestacdes que definem tal condicdo. Refere-se a avaliacdo
longitudinal de um paciente com a SGG, entidade patoldégica que pode causar
alteracdes no sistema estomatognatico. E essencial o acompanhamento multidisciplinar
e de longo prazo dos casos dessa sindrome, no intuito de diagnosticar, acompanhar e
tratar o comprometimento de todos os sistemas afetados, oferecendo melhor
qualidade de vida a esses pacientes. Por se tratar de uma entidade herdada
geneticamente se faz necessario o aconselhamento genético.
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