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RESUMO Fellow em dermatologia oncolégica no
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sindrome tende a ser doenga sistémica, o melhor entendimento a seu respeito pelas diversas Chefe do Servico de Dermatologia

Lo L. . . L. o Oncolégica do Instituto Nacional do
especialidades médicas é importante para o diagndstico precoce, permitindo tratamento e Carae ({7 — o Gl i (1), Bl
prevencio secundaria adequados. No caso descrito, apresentamos um paciente adulto com
multiplos carcinomas basocelulares exuberantes difusos pelo corpo ha 10 anos.
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ABSTRACT

The basal cell nevus syndrome — also known as Gorlin-Goltz syndrome — is an autosomal domi-
nant disorder that occurs with the development of basal cell carcinomas in young patients and other
clinical and radiological findings. As this syndrome tends to be a systemic disease, a better understan-
ding of it by the various medical specialties is important for early diagnosis, allowing appropriate
treatment and secondary prevention. In the present case, the authors describe an adult patient with
multiple exuberant basal cell carcinomas having spread through the body over 10 years.
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INTRODUCAO

Sindrome do Gorlin Goltz ou sindrome do nevo
basocelular é doenga autossomica dominante que se caracteriza
pelo aparecimento precoce de tumores basocelulares, podendo
apresentar também outras anormalidades fenotipicas, como, por

exemplo, depressdes puntiformes palmoplantares, cistos odon-
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togénicos de mandibula, anormalidades nos arcos costais.' ¢
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As lesdes cutaneas de carcinoma basocelular (CBC) assim
como outras alteracdes na pele podem estar presentes desde o

nascimento ou desenvolver-se na infincia, sendo, entretanto, Trabalho realizado no Instituto Nacional do

mais frequente seu surgimento entre a puberdade e os 35 anos Cancer (Inca) - Rio de Janeiro (R)), Brasil.

de idade. O namero e o tipo de lesdes podem variar dentro de

uma mesma familia, e hi forte diferenca entre as manifestacdes
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clinicas nas populacdes negra e branca.'?
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Em muitos casos, as lesdes cutaneas de CBC podem lem-
brar nevos ou fibromas, e seu real diagnostico as vezes pode ser
suspeitado apenas com uma boa historia clinica, historia familiar
e outros aspectos clinicos e fisicos associados ao paciente.
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RELATO DE CASO

Paciente do sexo masculino, 39 anos, branco, natural e
procedente da Bahia, agricultor, encaminhado ao Instituto
Nacional do Cancer (INCA) com queixa do surgimento de
lesdes tumorais difusas pelo corpo, de crescimento progressivo
ha aproximadamente 20 anos. Relatava exérese prévia de algu-
mas lesdes e negava tanto histoéria familiar semelhante quanto
outras comorbidades.

Ao exame dermatologico apresentava mdltiplas lesdes
tumorais na face (Figura 1), tronco e membros superiores, algu-
mas ulceradas, sugestivas de carcinoma basocelular (CBC), além
de lesdes nddulo-cisticas difusas pelo dorso e membros superio-
res (Figura 2: A, B e C). Apresentava também pittings palmares
em grande nimero. Auséncia de deficit cognitivo ou alteracdes
neurologicas (Figura 3).

Durante a investigacio foi solicitada tomografia de cra-
nio e face, que apresentou espessamento cutaneo de aspecto
exofitico, com infiltracio das fossas lacrimais, regido malar e
labio superior; ectasia do sistema ventricular supratentorial;
extensa calcificacdo da foice e do tentdrio; maltiplas formacgdes
expansivas liticas de aspecto insuflativo, esparsas na maxila e
mandibula, compativeis com queratocistos, ¢ osteoma séssil na
parede anterior do seio frontal direito.

Foi realizada também bidpsia das lesdes tumorais e nédu-
lo-cisticas, com laudo histopatologico compativel com CBC e
cisto epidérmico, respectivamente. Com os achados clinicos,
radiolégicos e histopatologico concluiu-se tratar da sindrome de
Gorlin Goltz com achados clinicos exuberantes.

y ..‘ FIGURA 1

Miltiplos
tumores
na face
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DISCUSSAO

A sindrome do nevo basocelular (SNBC) ou de Gorlin
Goltz é hereditaria, de transmissio autossomica dominante, de
alta penetrancia e de expressividade variavel, caracterizada pela

mutacio do gene PTCH1 — que é supressor tumoral. A preva-

C

FIGURA 2 A E B: Mdiltiplos tumores em tronco C: Mdltiplos tumores em

membros superiores



Sindrome de Gorlin Goltz

FIGURA 3:
Depressdes
palmares

léncia estimada varia de 1/57.000 a 1/256.000 pessoas, sendo
mais comum na raga branca.’

O gene PTCHI1, mapeado no cromossoma 9 (q22.3-
q31), desempenha papel fundamental no controle do crescimen-
to e desenvolvimento dos tecidos normais. O produto do gene
¢ um componente proteico transmembrana (Ptc, de patched)
que, na presenca da proteina Sonic Hedgehog, ativa outro com-
ponente proteico transmembrana (Smo, de smoothened). A ativa-
¢do deste tltimo promove a transcri¢io, em determinadas célu-
las, de genes que codificam proteinas sinalizadoras pertencentes
as familias do TGF-beta (transforming growth factor beta) e WINT
(wingless-type MMTV integration site), facilitando processos de
crescimento ¢ diferenciagio celular.’*

Os sinais e sintomas caracteristicos da sindrome foram
registrados por Jarish em 1894. Em 1960, Gorlin e Goltz os des-
creveram como uma triade, incluindo o CBC, queratocistos
numerosos nas mandibulas e anormalidades esqueléticas, o que
deu origem a designa¢io de sindrome de Gorlin-Goltz.’

Os critérios de diagnostico para a sindrome do nevo
basocelular, estabelecidos por Evans et al. e modificados por
Kimonis et al. em 1997, estio enumerados na quadro 1, e o diag-
noéstico ¢ confirmado quando dois critérios maiores ou um
maior e dois menores estdo presentes.®

No caso clinico relatado, o paciente apresentava trés cri-
térios maiores (CBCs mdaltiplos, pittings palmares e calcifica¢io
da foice cerebral). Os queratocistos odontogénicos nio tinham
comprovagio histologica.

Cistos epidérmicos nio sio achados frequentes na
SNBC, mas ha alguns poucos casos que relatam essa manifesta-
¢30.” A idade média para o surgimento dos CBCs varia entre 20
e 21 anos. Varidveis em numero, desde alguns até centenas,
podem ocorrer em qualquer area do corpo, seja ela exposta ou
nio a radiagio solar.® Os CBCs apresentam comportamento cli-
nico também variavel, podendo ser muito agressivos desde o ini-
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QuADRo 1: Critérios diagndsticos da sindrome de Gorlin-Goltz

Critérios maiores
Dois ou mais carcinomas basocelulares ou um em idade inferior
a 20 anos
Queratocistos odontogénicos com comprovagao histoldgica
Trés ou mais depressdes palmares ou plantares
Calcificagdo bilamelar da foice cerebral
Costelas bifidas, fundidas ou achatadas
Familiar em primeiro grau com sindrome de Gorlin-Goltz
Critérios menores
Macrocefalia determinada apds ajuste para a estatura (estatura

média aumentada)

Malformagdes congénitas: fenda labial ou palatina, bossas frontais,
facies grosseira, hipertelorismo moderado ou grave

Anomalias esqueléticas: deformidade de Sprengel, peito deformado,
hemivértebras, fusdo ou alongamento de corpos vertebrais, defeitos
das mdos e dos pés, sindactilia, cistos dsseos em chama de vela nas
maos

Pontificagdo da sela turca

Fibroma ovariano

Meduloblastoma

cio, especialmente na face. A predisposicio ao desenvolvimento
de CBCs parece ser devida ao fato de as células afetadas pela
mutacio serem mais susceptiveis a luz solar, em fun¢io do meca-
nismo de reparacio do DNA alterado pela mutacgio.’

Os queratocistos de mandibula ocorrem em 75% dos
pacientes e recorrem 60% das vezes; 70% dos pacientes apresen-
tam hipertelorismo, que as vezes estd associado ao alargamento
na raiz nasal, e aproximadamente 80% apresentam depressdes
palmares ou plantares.

A terapéutica visa a excisio completa dos tumores, prin-
cipalmente dos CBCs e dos queratocistos odontogénicos. Uma
vez que a facilitacio da via de sinalizacio da Sonic Hedgehog é
permissiva no desenvolvimento tumoral, o tratamento farmaco-
légico especifico (Vismodegib) dirigido a inibicio dessa via
poderd vir a ser a estratégia terapéutica futura."

No caso exposto a conduta terapéutica nio foi tomada
no servi¢o devido a transferéncia do paciente para sua cidade de
origem.
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CONCLUSAO

O diagnéstico e a terapéutica da sindrome de Gorlin
Goltz requerem abordagem multidisciplinar por dermatologis-
tas, cirurgides plasticos, cirurgides de cabeca e pescoco, neurolo-
gistas e neurocirurgides. O aconselhamento genético e o rastreio
de familiares sdo essenciais. E necessiria a conscientizacio da
extrema sensibilidade desses doentes referente a radia¢io ioni-
zante, com potencialidade de desenvolvimento de neoplasias
multiplas, em particular CBCs e meningiomas. ®

Surg Cosmet Dermatol 2014;6(3):289-92.
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