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A Sindrome do carcinoma basocelular nevoide (SCBCN), também conhecida

como sindrome de Gorlin-Goltz, é uma condicdo hereditaria autossomica dominante, o

que demonstra um elevado nivel de penetrancia e expressividade wvariavel. O

diagndstico precoce e tratamento, bem como o aconselhamento genético, sdao essenciais

para o portador desta sindrome. Um paciente branco de 42 anos do sexo masculino,

diagnosticado com sindrome de Gorlin-Goltz, foi encaminhado ao cirurgido-dentista

para avaliacdo de aumento de volume em regido mandibular com historico de outras

lesdes em mandibula. Com base em achados clinicos e tomograficos, foram dadas as

hipoteses diagndsticas de tumor odontogénico ceratocistico ou ameloblastoma. O
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tratamento de escolha foi a curetagem combinada com osteotomia periférica e aplicacdo
da solucdo de Carnoy, com posterior diagnostico histopatologico de tumor odontogénico
ceratocistico onde ndo foi observada recorréncia apds vinte e quatro meses de
acompanhamento. A odontologia tem um papel fundamental no diagnéstico desta
sindrome visto que uma das principais manifestacoes é a presenca de multiplos
ceratocistos nos maxilares.

Palavras-chave: Sindrome de Gorlin-Goltz, Sindrome do carcinoma basocelular

nevoide, Tumor odontogénico ceratocistico.

ABSTRACT

Nevoid basal cell carcinoma syndrome (SCBCN), also known as Gorlin-Goltz
syndrome, is an inherited autosomal dominant condition, which shows a high level of
penetrance and variable expressiveness. Early diagnosis and treatment as well as genetic
counseling are essential for this syndrome. A 42-year-old white male patient diagnosed
as Gorlin-Goltz syndrome was referred to the dentist for evaluation to the swelling in
the mandibular region. The patients have history the others lesion in the jaw. Based on
clinical and tomography findings, a presumptive preoperative diagnosis of KOT or
ameloblastoma were done. The treatment of choice was resection combine with
peripheral ostectomy and application of Carnoy’s and the histopathological diagnosis of
keratocystic odontogenic tumor. After 10 months of follow-up no recurrence was
observed. The dentistry has a fundamental role in the diagnosis of this syndrome,
because one of the main manifestations is a presence of multiple keratocysts in the jaws.

Keywords: ceratocyst, carnoy solution, Gorlin syndrome

INTRODUCAO

A sindrome do carcinoma basocelular nevdide (SCBCN), também conhecida
como sindrome de Gorlin-Goltz, é uma condicdo autossomica dominante hereditaria
que mostra um elevado nivel de penetrancia e expressividade variavel (Agrawal et al.,
2012; Fini et al., 2013). Mutacoes no gene homologo humano patched de Drosophila no
brago longo do cromossoma 9 (q22.3-Q31) foram encontradas como causas para

SCBCN.
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A triade classica que caracteriza o diagndstico desta sindrome inclui multiplos
carcinomas basocelulares, ceratocistos nas mandibulas e costelas bifidas. Outras
descobertas comuns, tais como: depressoes palmoplantares, anomalias da coluna
vertebral, costelas e calcificacdo da foice cerebral também sdo relatados pelos autores
(Evans et al., 1993; Kimonis et al., 1997). Mais de 100 critérios menores tém sido
descritos na literatura para o diagnostico de SCBCN (de Amezaga et al., 2008). No
entanto, a presenca de dois maiores ou um maior e dois critérios menores sao
necessarios para estabelecer um diagnostico (Kimonis et al., 1997).

O ceratocisto odontogénico foi reclassificado como tumor odontogénico
ceratocistico (TOC), neoplasia odontogénica benigna denominada no ultimo livro da
Organizacao Mundial de Saude (Barnes et al., 2005). Multiplos TOCs podem ser os
primeiros sinais de SCBCN. ® A incidéncia de TOCs em SCBCN varia entre 75% a
90% e o numero de tumores em mandibula variou de 1 a 28 (Evans et al., 1993;
Kimonis et al.,, 1997). Assim, a avaliacdo clinica dos tumores odontogénicos
ceratocisticos pode ser usada como rastreio para a deteccdo de familias com risco de
desenvolverem a sindrome (Pastorino et al., 2012).

Curiosamente, outros tumores odontogénicos também foram relatados em
pacientes com a sindrome, tais como: tumor odontogénico adenomatdide e o
ameloblastoma (Pastorino et al., 2012; Shepard & Coleman, 2014).

Este relato descreve um caso de sindrome de Gorlin-Goltz em um homem que

apresenta varias manifestacdes clinicas.

RELATO DE CASO

Um paciente do sexo masculino, branco de 42 anos de idade foi encaminhado ao
dentista para avaliacdo de edema em regidao mandibular direita na altura de canino e pré-
molar. Relatou também edemas bilaterais semelhantes em maxila posterior quando
possuia 30 anos. O paciente foi submetido a varias cirurgias para remocao dos cistos da
mandibula que foram tratados com enucleacdo ou com marsupializacdo seguida de
enucleacdo, cujo diagnostico foi tumor odontogénico ceratocistico (TOC). Portanto, a
presenca de sindrome de Gorlin-Goltz foi investigada.

O paciente foi diagnosticado em 2001, quando apresentou multiplos carcinomas

basocelulares na face e tronco (Fig 1A), depressdes palmares, fibroma cardiaco,
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calcificacdao da foice cerebral, anomalia vertebral caracterizada por escoliose e costelas
bifidas. Ao exame fisico, foram observadas presenca de caracteristicas faciais
dismorficas como macrocefalia relA v e hipertelorismo ocular. No presente caso, a

sindrome ndo afetou os pais do paciente e ndo havia antecedentes familiares.

Figura 1.A Vista posterior mostrou multiplos carcinomas basocelulares no tronco (setas

brancas) e cifoescoliose.

Ao Exame intra-oral revelou uma expansdo assintomatica da cortical vestibular
sendo que a mucosa sobrejacente estava intacta e normal em cor e consisténcia (Fig.
1B). A radiografia periapical revelou uma radiolucéncia bem definida unilocular
localizada entre canino e pré-molar mandibular (Figura 1C). A tomografia
computadorizada revelou lesdo cistica unilocular hipodensa fenestrando o osso cortical
vestibular (Fig.1d, E). Com base em resultados clinicos e tomograficos, foram dadas as

hipoteses diagnosticas pré-operatorias presuntivas de TOC ou ameloblastoma.

B. Fotografia intra-oral mostra o aumento C. A radiografia periapical revelou a

de volume na regido vestibular dos pré- presenca de uma radiolucéncia bem

molares. definida  unilocular localizada na
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mandibula (seta branca).

D e E. A tomografia computadorlzada revelou a lesdo cistica hipodensa unilocular

fenestrando o osso cortical vestibular (seta branca).

O tratamento de escolha foi a curetagem combinada com osteotomia periférica
e aplicacdo de solucdo de Carnoy. Os espécimes foram fixados em formol a 10% e
submetidos ao exame histopatologico. A analise microscépica mostrou cavidade cistica
revestida por epitélio escamoso estratificado paraqueratinizado fino com uma superficie
ondulada e uma camada de células basais “em palicadas” (Fig.2a, B). Também foi

observado um cisto satélite e brotacdo epitelial (Fig.2C, D).

Figura 2.A e B. Cavidade cistica coberta por um epitélio escamoso estratificado

paraqueratinizado, fino com uma superficie ondulada e uma camada basal
palicada” (hematoxilina e eosina, ampliacdo de 20x original). C. Um cisto satélite (setas
pretas, hematoxilina e eosina, 4x ampliacdao original). D. Brotamento epitelial (setas

pretas, hematoxilina e eosina, ampliacdao de 20x original).
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O diagnostico histopatolégico foi TOC. Novos locais de formagdo éssea foram
identificados em vinte e quatro meses de acompanhamento radiografico (Fig.3, B). O

paciente foi informado sobre a importancia do exame periédico de controle.

‘80 90 100 110 12@‘%' 140 150 1

Figura 3. A e B. A tomografia computadorizada mostrou a nova formacao

6ssea apos seis meses do acompanhamento radiogréafico.

DISCUSSAO
A Sindrome de Gorlin-Goltz é uma desordem rara, aproximadamente 60% dos

pacientes ndo tinham historico familiar (Manfredi et al., 2004; de Amezaga et al., 2008).
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Em nosso caso, o paciente foi afetado, mas os seus pais eram normais. No entanto, é
importante examinar a familia para detectar possiveis manifestacdes clinicas, o que
pode mostrar uma familiaridade (de Amezaga et al., 2008; Pierro et al., 2015).

Tem sido relatado que o diagnoéstico de sindrome de Gorlin-Goltz inicialmente
consistia da triade de carcinomas basocelulares, cistos dos maxilares e anomalias
esqueléticas. Autores como Evans et al. (1993) e Kimonis et al. (1997) estabeleceram
que os critérios principais e secundarios podem ser utilizados para diagnosticar a
sindrome.

No presente caso, o diagndstico de TOCs foi a primeira manifestacdo clinica
dessa condicdo. Tem sido sugerido que somente a presenca de varios TOCs podem levar
a confirmacdao da sindrome (Sasaki et al., 2010; Agrawal et al., 2012). Assim, os
profissionais de satde da regido oral e maxilofacial devem estar cientes do
reconhecimento desta lesdo.

TOC:s estdo entre os achados mais consistentes e comuns da sindrome de Gorlin-
Goltz, embora outros neoplasmas tém sido raramente relatados na literatura (Pastorino
et al., 2012; Shepard & Coleman, 2014). A etiopatogenia dos tumores odontogénicos é
incerta, embora os autores relataram algumas fontes potenciais para o desenvolvimento
destes tumores que incluem a lamina dentdria pré-funcional e a lamina dentaria pds-
funcional (restos epiteliais de Serres) (Mosqueda, 2008). Além disso, estudos tém
mostrado alteragdes genéticas no gene PTCH, especialmente no ameloblastoma e no
TOC (Pastorino et al., 2012). Portanto, acredita-se que outras neoplasias de origem
odontogénica podem ser observadas na sindrome de Gorlin-Goltz.

Varios estudos tém indicado que o indice de recidiva esta relacionado a alguns
critérios, tais como: as caracteristicas histopatolégicas do TOC, um periodo de
acompanhamento definido e uma descricao clara do tratamento (Madras et al., 2008). A
taxa de recidiva de um ceratocisto isolado foi relatada em aproximadamente 30%
(Madras et al., 2008), quando associado com a SCBCN, a taxa de recorréncia é de cerca
de 82% (Dominiguez et al., 1988). No entanto, de acordo com o Lazaridou et al. (2015),
um comportamento biolégico mais agressivo e a forte tendéncia para a recorréncia
destas lesOes poderiam ser explicados por um distirbio do controle do ciclo celular com

a perda dos genes supressores de tumor. Assim, a perda desses genes pode sugerir um
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comportamento clinico agressivo de TOCs e sua tendéncia a recorréncias, reforcando a
ideia de que eles sdo de fato tumores benignos ao invés de cistos.

As caracteristicas histopatologicas sao muito importantes para a taxa de
recidiva dos TOCs. Dominiguez et al. (1988) encontraram diferencas significativas
entre TOC solitario e associado a sindrome. Neste caso, observou-se um numero
significativamente aumentado de cistos satélites, ilhas sélidas de proliferacdo epitelial,
restos odontogénicos dentro da capsula e figuras mitoticas no epitélio de revestimento
da cavidade principal. Acredita-se que estas caracteristicas possam promover uma maior
taxa de reincidéncia.

A sindrome de Gorlin-Goltz é uma condi¢cdao maligna potencial que é bem
conhecida por apresentar uma variedade de resultados dentro e fora da regido da cabeca
e pescoco. O TOC é a manifestacdo intraoral mais comum, assim, o cirurgido-dentista

deve estar ciente do reconhecimento desta lesdo. Além disso, sua transmissdo é

[©°}

autossomica dominante, com boa penetracdo; portanto, o aconselhamento genético

mandatorio.
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