Sindrome de Gorlin-Goltz - Diagnostico clinico

Gorlin-Goliz syndrome - Clinic diagnosis: case report
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Abstract

Resumo

A sindrome de Gorlin-Goltz (SGG), é uma doeng¢a autossOmica
dominante caracterizada pelo desenvolvimento de carcinomas
basocelulares, associado a outras alteragdes em multiplos sistemas,
gue se apresentam com alteragdes clinicas e radioldgicas.

Relatar o caso de uma paciente portadora da SGG, diagnosticada
através de critérios clinicos e lesGes dermatoldgicas.

Relato de caso. Paciente do sexo feminino, 27 anos, que procurou
atendimento dermatoldgico por lesdes em face e corpo, no servico
da BWS de dermatologia, em Sdo Paulo capital, acompanhada no
periodo de agosto de 2018 a Julho 2019.

As alteracdes mais frequentes da sindrome sdo: carcinomas
basocelulares, ma formagdes odontoldgicas, as depressdes palmo-
plantares, e as anomalias esqueléticas congénitas. Define-se SGG
com a presenca de dois critérios maiores ou um maior e dois
menores.

O diagnéstico clinico precoce da SGG é de fundamental importancia
para os pacientes e para a condugao multidisciplinar adequada.

Gorlin-Goltz syndrome (SGG), is an autosomal dominant disease
characterized by the development of basal cell carcinomas,
associated with other changes in multiple systems, which present
with clinical and radiological changes. Report the case of a
patient with SGG, diagnosed through clinical criteria and
dermatological lesions. Reviewing the medical records of a female
patient, 27 years old, who sought dermatological care for lesions
on the face and body at the BWS dermatology service in Sao
Paulo, followed by August 2018 to July 2019. The most frequent
alterations of the syndrome are: basal cell carcinomas, maxillary
cysts, palmoplantar depressions, ectopic calcifications and
congenital skeletal anomalies. SGG is defined with the presence of
two major criteria or one major and two minor. The diagnosis of
early SGG is of fundamental importance for patients and for
proper multidisciplinary management.
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INTRODUCAO

A Sindrome do nevo basocelular, que apresenta como ep6énimo Sindrome de
Gorlin-Goltz (SGG), caracteriza-se como uma doenca autossOmica dominante
hereditaria com multiplas alteragdes osteogénicas, dificuldade de aprendizado e
presenca de varios carcinomas Basocelulares, assim como descrito originalmente @,

A Sindrome se apresenta com uma alteragao génica no locus para a SGG nas
bandas do cromossomo 9q22.3-q31(2), causado pela mutacdo no gene PTCH. Tal
alteracdo propicia em insetos, o controle do crescimento e da forma, explicando as
anormalidades de desenvolvimento, com formacio de tumores em humanos %12,

Os primeiros relatos da sindrome sao descritos, 1894 por Jarish e White, com
alteracdes osteogénicas e retardo de aprendizagem e escoliose. Descricdes completas
das caracteristicas da sindrome foram claramente definidas por Robert J Golin e
Robert W. Goltz em 1960 .

As alteragdes mais frequentes da sindrome sao: carcinomas basocelulares, os
cistos maxilares, as depressdes palmo-plantares, as calcificacbes ectdpicas e as
anomalias esqueléticas congénitas %)

A grande dificuldade do diagndstico clinico, esta na idade de aparecimento das
caracteristicas, que ocorrem na segunda para terceira década de vida, sem prevaléncia
por sexo, e que ndo ocorre na idade infantil @

Os carcinomas basocelulares ndo seguem esse padrao, podendo ocorrer em
qualquer época de vida, e sdo mais comuns na terceira e quarta década de vida.
Apresentam-se com padrdo de ulceragdes, nddulos, pediculos ou lesdes eritematosas.
Os cistos odontogénicos ocorrem em 65 a 75% dos casos, e sdo muito comuns ao
diagnéstico 2

O diagndstico clinico para a sindrome é de fundamental importdncia para o
paciente, e deve ser estabelecido o mais precoce possivel. O objetivo deste trabalho é
relatar um caso dessa sindrome, que se manifesta com diversas lesGes dermatoldgicas,

radiolégicas e outras alteragdes clinicas, que necessitam de acompanhamento

constante.
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RELATO DO CASO

Paciente F.M.B.O, 27 anos, sexo feminino, admitida no servico de dermatologia
da BWS-SP, com queixa de lesGes em face e tronco, de aparecimento ha
aproximadamente 6 anos, sem histéria familiar positiva para lesGes semelhantes.

A mesma negou antecedentes patoldgicos, porem citou alteracdes
odontoldgicas na infancia, sem saber especifica-las; e dificuldade de aprendizado com
reprovagodes frequentes.

Ao exame fisico direcionado evidenciou-se multiplas papulas normocrémicas,
de superficie perolaceo com presenca de telangiectasias arboriformes, sendo: 4 lesdes
em face: olho esquerdo — regido medial, supercilio esquerdo, sulco nasogeniano
esquerdo e malar direita; e 1 em membro superior direito — brago em regido anterior-
area fotoexposta.

Além das lesdes dermatoldgicas citadas acima, observou-se presenca de
depressdes puntiformes palmares bilateralmente.

Iniciou-se a investigacdo completa da paciente e, para as lesdes dermatoldgicas
optou-se por biopsia incisional por punch e exame anatomopatolégico das 5 lesdes; e
procedeu-se a propedéutica armada com: radiografia de tdérax e arcos costais,
tomografia de cranio e de arcada dentaria.

Ao resultado do anatomopatoldgico, temos:

e Lesdao 1: regido lateral externa de olho esquerdo- punch 4mm:
Carcinoma basocelular do tipo nodular com invasao de derme reticular;

e Lesao 2: regido supraciliar esquerda- punch 3mm: Carcinoma
basocelular do tipo nodular e micronodular com invasdo de derme
reticular;

e Lesao 3: regido de sulco nasogeniano esquerdo- punch 3mm:
Carcinoma basocelular do tipo nodular com invasao de derme reticular;

e Lesdao 4: regidao malar direita- punch 5mm: Carcinoma basocelular do
tipo nodular com invasao até a derme reticular;

e Lesdo 5: regido de membro superior direito (ombro) — punch 2mm:

Carcinoma basocelular do tipo nodular, com invasao de derme reticular.
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Figura 1 - Lesdo 5 Visto a dermatoscopia — Aumento 10x : Lesdo com bordas regulares, aspecto
nodular/perolado, normocrémico com teleangiectasias em periferia — Seta indicativa.

L

Fonte: original do autor.

No acompanhamento da paciente na BWS observou-se: nova lesdao suspeita
em regido de hipocondrio direito, com placa eritematosa acastanhada, superficie
peroldcea, de bordas elevadas, contornos regulares, de aproximadamente 1 cm.

A mesma encontra-se em acompanhamento restrito no servico desde o
diagndstico clinico para SSG, e tratamento multiprofissional especifico — psicdlogo,

médicos ortopedistas e neurologistas.

RESULTADOS E DISCUSSAO

O caso descrito apresenta algumas caracteristicas elucidativas importantes ao
diagndstico clinico da sindrome.

O diagndstico mais preciso foi proposto por Kimonis® em 1997, sendo
estabelecido na presenca de 2 critérios maiores OU 1 critério maior e 2 menores dos

parametros da Tabela 1.
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Tabela 1: Critérios diagndsticos maiores e menores.

Critérios maiores Critérios menores

2 ou > CBC’s ou um antes dos 20 anos Macrocefalia
Queratocistos odontogénicos Malformagdes congénitas: fenda labial ou
confirmados por histopatologia palatina, bossa frontal

Alteragdes esqueléticas: deformidade de
3 ou > depressdes palmoplantares Sprengel, alteracdo torax: pectus escavatum,
Alteracdo nos dedos: sindactilia.

L . Alteragdes radioldgicas:
Calcificacdo cerebral : foice cerebral L o
Pontificacdo da sela turcica;

Alteracdes em costelas : Costelas bifidas, . . ) .
. Alteragdes em ovarios Fibroma ovariano
achatadas ou fundidas

Parentes de primeiro grau com a
Tumor cerebral: Meduloblastoma

sindrome

Fonte: Adaptado de Kimosis et als; Gailani et al 7; Ratchiffe et al *°.

No caso apresentado, a paciente possuia 7 lesdes confirmadas por bidpsia dos
carcinomas basocelulares; ao exame fisico também apresentou depressdes (pits)
palmares bilateralmente. Logo pelos critérios tabelados, temos: 2 critérios maiores, e o
diagndstico de SGG (3),

Em relacdo a genética a SGG 40% dos pacientes podem ndo apresentar
familiares com lesGes semelhantes; nesse relato a paciente ndo tem familiares com a
sindrome, isso esta muitas vezes relacionado a mutagdes espontaneas que podem
ocorrer ao longo da vida do individuo, ndo interferindo diretamente no diagndstico da
patologia (7:9),

O diagnéstico diferencial se da com a sindrome Bazex-DupreChristol, sindrome
de Rombo, varios carcinomas basocelulares infundibuloquisticos hereditarios,
sindrome de multiplo hamartoma Eccrine-Pilar e sindromes com multiplas neoplasias
(12-13)

O tratamento dermatolégico é essencialmente cirdrgico, ndo havendo

consenso entre a melhor abordagem - Cirurgia Mohs, crioterapia, 5-fluoracil, terapia
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com laseres, e outras técnicas. Atualmente vem sendo utilizado o medicamento
Vismodegib na dose de 150mg/dia, que inibe a via Hedgehog, como uma opgdo

(10,11)

terapéutica sistémica . Porém a paciente deve ser assistida por uma equipe

multidisciplinar para condugdo das diversas alteragdes que compdem a sindrome*?).
O acompanhamento do paciente segue cada 3-6 meses para diagndstico

precoce de novas lesdes dermatoldgicas, e tratamento (10-13).

CONCLUSOES

O diagnéstico da SGG precoce é de fundamental importancia para os pacientes
e para a conducdao multidisciplinar adequada. Sendo que este deve ser clinico através
de critérios e achados de forma sistematizada.

O conhecimento pelos médicos dermatologistas dos sinais cutdaneos e dos
diagndsticos diferenciais torna-se pilar de sustentacdo para a identificacdo assertiva da
doenga.

A difusdo das informacgdes e das variantes dermatoldgicas da sindrome tem

empregabilidade pela raridade da mesma e tal conhecimento deve ser difundido.
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