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SINDROME DE GORLIN-GOLTZ
Revisio das Caracterigticas Neurorradiologicas
e Maxilofaciais Ilustradas Com Dois Casos

MartaMaiaSAFRONOVA, MavildeARANTES, IvaLIMA, SaraDOMINGUES,
MartaALMEIDA, Pedro MONIZ

RESUM O

Introducéo: O sindrome de Gorlin-Goltz ou sindrome dos basaliomas nevoides multiplos
€ uma condic¢ao hereditariaautossdmicadominante rara caracterizada pel o aparecimento
de multiplos carcinomas basocelulares (basaliomas) em idade jovem, de queratocistos
odontogéni cos, de depressdes palmares e/ou plantares, de calcificacdo dafoice cerebral
e de malformagdes esquel éticas. Esta sindrome é causada por mutagdo do gene PTCH1
(patched homolog 1 da Drosophila), um gene supressor tumoral. Os critérios diagndsti-
cosforam definidos por DG Evans, modificados por V E Kimoniseincluem critérios major
eminor. Neste manuscrito, sdo revistas em particul ar as caracteristicas neurorradiol égicas
emaxilofaciaisdasindrome de Gorlin-Goltz.

Casos Clinicos: Os autores apresentam 0s casos de duas crian¢cas com sindrome de
Gorlin-Goltz sem familiaresem primeiralinhaafectados. Em ambos se colocaasuspeita
clinica da sindrome pela presenca de multiplos cistos odontogéni cos que sdo excisados
cirurgicamente. O exame andtomo-patol 6gico dos cistos revela tratarem-se de querato-
cistos. Nenhum dos doentes tem carcinomas basocelulares mas ambos se apresentam
com anomalias esquel éticas, nomeadamente da cai xatorécica.

Discussdo/Conclusdo: A auséncia de critérios major como carcinomas basocelulares e
depressdes palmares ou plantares em idades jovens dificulta o diagnéstico precoce,
dificultando o rastreio adequado de medul oblastoma, de carcinomas basocelulares e de
fibromas cardiacos. Os queratocistos odontogénicos sdo o achado clinico mais consis-
tente e representativo dasindrome de Gorlin-Goltz naprimeirae nasegundadécadadevida.
Estes doentes sd0 muito sensiveis a radiagéo ionizante, com propensdo ao desenvolvi-
mento de basaliomas e meningiomas. A terapéuticavisaaexcisdo completadostumores.

GORLIN-GOLTZ SYNDROME
Review of the Neuroradiological and Maxillofacial Featureslllustrated with Two
Clinical Cases
Introduction: Gorlin-Goltz syndrome or nevoid basal cell carcinomasyndromeisarare
hereditary autosomal-dominant disorder characterized by multiple basal cell carcinomas
in young patients, odontogenic keratocysts, palmar or plantar pits, calcification of the
falx cerebri and skeletal malformations. This syndrome is due to mutations in PTCH1
(patched homolog 1 da Drosophila), a tumor suppressor gene. Diagnostic criteria were
defined by Evans, revised by Kimonisand include major and minor criteria. The authors
review in particular the neuroradiological and maxillofacial characteristicsof the syndrome.
Case Report: The authors describe the clinical presentation of two children with Gorlin-
Goltz syndrome without affected first degree relatives. In both the clinical suspicion of
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the syndrome is raised by the presence of multiple odontogenic cysts surgically
removed. Histopathol ogical exam reveal ed keratocysts. None of the patients has basal
cell carcinomas but both present with skeletal anomalies, namely marked pectus

deformity.

Discussion/Conclusion: The absence of major diagnostic criterialike basal cell carci-
nomas or palmar or plantar pits in young patients delay the early diagnosis and the
correct screening for medulloblastoma, basal cell carcinomas and cardiac fibromas.
Odontogenic keratocysts are the most consistent clinical finding in Gorlin-Goltz
syndrome in the first one or two decades of life. These patients are very sensitive to
ionizing radiation, being able to develop basal cell carcinomas and meningiomas.
Treatment should accomplish the complete resection of the tumors.

INTRODUCAO

A sindrome de Gorlin-Goltz, descrita em 1894 por
W Jarisch e JC White mas definidacomo sindrome apenas
em 1960 por RJGorlin e RW Goltz!, étambém conhecida
por sindrome de Gorlin, sindrome dos carcinomas basoce-
lulares, sindrome dos basaliomas nevoides multiplos ou
quinta facomatose?. A sua prevaléncia é estimada entre
1:55600 e1:57000%4. A suaincidénciavariaentre 1:164000
e 1:256000°6. Dos doentes com carcinomas basocel ulares
com menos de 45 anos, 2% tém asindrome’.

Esta sindrome resulta de mutagfes no gene PTCH1
(patched homolog 1 da Drosophila) e é transmitida de
modo autossdémico dominante com elevada penetranciae
expressividade variavel8. Setenta a oitenta por cento dos
doentes tém um progenitor afectado e 20 a 30% sofrem
uma mutagio de novo®.

O gene PTCH1, mapeado no cromossoma 9 (g22.3-
431)19, desempenhaum papel fundamental no controlo do

crescimento e desenvol vimento dos tecidos normaistL. Fo-
ram identificadas varias mutagdes do gene em doentes
com sindrome de Gorlin-Goltz e em doentes com carcino-
mas basocel ulares e medul obl astomas n&o hereditéarios®.
O produto do gene é um componente protei co transmem-
branar (Ptc, de patched) que, napresencadaproteina Sonic
Hedgehog, activa outro componente proteico transmem-
branar (Smo, de smoothened). A activagdo deste Ultimo
promove atranscricéo, em determinadas células, de genes
gue codificam proteinas sinalizadoras pertencentes asfa-
milias do TGF-beta (transforming growth factor beta) e
wWnt (wingless-type MMTYV integration site), facilitando
processos de crescimento e diferenciacéo celularL. A bio-
logiamolecular das neoplasias nasindrome de Gorlin-Goltz
segue a teoria de Knudson dos dois eventos. Os doentes
com o sindrome tém um defeito constitucional nasequén-
cia de DNA de uma das duas cOpias do gene supressor
tumoral, insuficiente para permitir o desenvolvimento de
uma neoplasia. Se ocorre um defeito ou perda do aelo

Quadro 1 — Critérios diagnésticos de sindrome de Gorlin-Goltz!*. O diagndstico é possivel na presenca de dois critérios major ou de

um major e dois minor

Critérios diagnésticos de sindrome de Gorlin-Goltz

Critérios major

Dois ou mais carcinomas basocelulares ou um em idade inferior a 20 anos

Queratocistos odontogénicos com comprovagao histologica
Trés ou mais depressdes palmares ou plantares
Calcificacéo bilamelar da foice cerebral

Costelas bffidas, fundidas ou achatadas

Familiar em primeiro grau com sindrome de Gorlin-Goltz

Critérios minor

Macrocefalia determinada apds gjuste para a estatura (estatura média aumentada)

Malformagbes congénitas: fenda labial ou palating, bossas frontais, facies grosseira, hipertelorismo moderado ou grave

Anomelias esqueléticas: deformidade de Sprengel, peito deformado, hemivértebras, fusdo ou alongamento de corpos vertebrais, defeitos
das maos e dos pés, sindactilia, cistos 6sseos em chama de vela nas méos

Portificagdo da sela turca
Fibroma ovarico
Meduloblastoma
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normal remanescente, acélulapode ent&o tornar-se malig-
na?. Curiosamente, os cistos maxilarestém ambos osalelos
afectados ou perda do alelo normal mas regra geral ndo
malignizam!2. Defacto, 0s cistos maxilares comportam-se
mai s como neopl asias de baixo grau do que como malfor-
magdes congénitas®.

As manifestagdes clinicas mais comunsincluem: car-
cinomas basocel ul ares (basaliomas) de aparecimento pre-
coce, queratocistos odontogénicos, depressdes palmares
e/ou plantares (raramente presentes nas criangas), calcifi-
cagoes ectopicas da foice cerebral e anomalias esquel é-
ticas congénitas®13. Os critérios diagnésticos, definidos
por DG Evans? e modificados por VE Kimonis!4, incluem
critériosmajor eminor (Quadro 1).

CASOSCLINICOS

1°Caso

Doente do sexo masculino de 14 anos de idade, com
antecedentes de cirurgia cardiaca por comunicagéo
interventricul ar aos trés anos, referenciado pela primeira
vez ao nosso hospital aos quatro anos por dificuldade da
marcha. O doente tem défice cognitivo ligeiro, inmeros
[éntigos e nevos melanociticos (Figura 1a-d), depressdes
palmares, peito em quilha (Figura 2a) e pés planosvalgos
grau Il com tend&o de Aquilescurto (Figura2b). Faz radi-
ogramadamao que revel adiscreto encurtamento do quar-
to metacarpo e hipertransparéncias em chamade veladas
extremidades distais dasfalanges (Figura 2c).

\:ii i
Fig. 1 — (a,b) InGmeros Iéntigos e nevos melanociticos sem
evidéncia de transformagdo maligna. (c) A maioria dos nevos
tem cor castanha e contorno irregular. (d) Alguns nevos sao
rosados

Osradiogramas da grelha costal e da colunavertebral
nao revelam alteracdes. E submetido acirurgiade correc-
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¢80 dos pés planos valgos aos oito anos, com artrorrise
com proétese de Giannini, com melhoriadamarcha.

Aos oito anos, por aparecimento de tumefaccdes fa-
ciais, sdo diagnosticados dois cistos naregido do angu-
lo da mandibula, com extens&o para os respectivos ra-
mos ascendentes. Coloca drenos paradiminuigdo daten-
s80 dos cistos e, passado um ano, é submetido a inter-
vencdo cirdrgica com vista & sua exérese, feita por
descolamento dos cistos e curetagem do 0sso circun-
dante, com preservacao das pecas dentérias 3.7 € 4.7. O
exame anatomo-patol 6gico revelatratarem-se de quera-
tocistos odontogénicos. O doente efectua rastreio ge-
nético e é detectada mutagdo do gene PTCH1. A orto-
pantomografia efectuada aos 11 anos néo revela cistos
mas dois anos mais tarde constata-se a presenca de um
cisto junto araiz do dente 3.7, causando-lhe erosao. O
cisto € hipertransparente e tem contorno irregular dis-
cretamente hipotransparente, podendo corresponder a
queratocisto recorrente ou a cisto radicular apical (de
causainflamatoria) (Figura2d).

Fig. 2 — (a) Peito escavado e cicatriz toracica mediana de
esternotomia feita em cirurgia de correccdo de comunicacéo
interventricular. Inameros |éntigos e nevos melanociticos. (b)
Radiograma de face dos pés. Pés planos valgos. (c)
Radiograma da mao esquerda. Discreto encurtamento e
estreitamento do quarto metacarpo e hipertransparéncias em
chama de vela das extremidades distais das falanges e das
falanginhas (radiograma da méo direita com as mesmas
alteracdes). (d) Ortopantograma. Cisto odontogénico que
causa erosdo da raiz do dente 3.7. Auséncia de hipertrofia
das apdfises coronoides.

O doente é observado semestralmente em consulta de
Dermatologia. As dermatoscopias seriadas ndo tém evi-
denciado neoplasia cutanea, apesar das medidas de pro-
teccdo solar impostas serem negligenciadas.

A RM encefédlicarealizadapelo doente ndo revelaalte-
ragoes.

www.actamedicaportuguesa.com


www.actamedicaportuguesa.com

Marta Maia SAFRONOVA et al, Sindrome de Gorlin-Goltz — reviso das caracteristicas..., Acta Med Port. 2010; 23(6):1119-1126

2°Caso

Doente do sexo feminino de 16 anos de idade com
antecedentes de osteocondroplastia aos 13 anos por de-
formidade dacaixatorécica(peito em quilhacom assmetria
costal, elevacdo dos arcos anteriores direitos e depresséo
dos arcos posteriores esquerdos), com colocagéo de pre-
go de Steinman fixado nos quartos arcos costais. A doen-
tetem estaturael evada (acimado percentil 95), efélidesno
nariz, quistos de miliada pé pebrainferior direitae hiper-
telorismo. Por mltipl os quistos maxilares achados em orto-
pantomografia efectuada durante tratamento ortodontico,
éreferenciadaaconsultade CirurgiaMaxilofacial do nos-
so hospital aos 14 anos de idade. Uma ortopantomografia
efectuada aos 12 anos apenas revelava pequena érea
hipertransparente naface distal do dente3.7. RealizaTAC
de ambos os maxilares que demonstraa presencade cinco
cistos odontogénicos de desenvolvimento distribuidos
pelos quatro quadrantes (Figura 3 a-c).

Fig. 3 — TAC maxilar e mandibular. Estudo helicoidal
adquirido no plano axial, com reformatacfes sagitais
obliquas. (a) Primeiro quadrante. Volumosa leséo cistica,
com cerca de 47 mm de maior diametro, distal ao dente 1.7 e
que ocupa quase todo o seio maxilar direito, expandindo-o.
Pela fragilidade 6ssea que causa, o cisto condiciona erosiao
da parede péstero-inferior do seio maxilar. Germen do dente
1.8 deslocado sUpero-distalmente, localizando-se na abertura
lateral da fissura maxilar direita. (b) Segundo quadrante. No
0sso maxilar a esquerda, cisto distal ao dente 2.7, com cerca
de 20 mm de maior diametro, condicionante de expansdo
Ossea e de levantamento do pavimento do seio maxilar
esquerdo. (c) Quarto quadrante. No corpo mandibular a
direita, lesdo cistica entre os dentes 4.6 e 4.7, com cerca de 15
mm de maior diametro, condicionadora de expansdo Ossea e
de afastamento das raizes dos dentes adjacentes. Esta lesdo
causa destruicdo da parede do canal do nervo alveolar
inferior. Pequeno cisto distal ao dente 4.7, com apenas 6 mm
de maior diametro. (d) Terceiro quadrante. Cisto
odontogénico com cerca de 40 mm de maior diametro que
ocupa e expande parte do corpo, angulo e parte importante
do ramo montante da mandibula a esquerda, com deslocagao
superior do germen do dente 3.8 até junto da chanfradura
glenoideia. Eroséo do canal do nervo alveolar inferior (as
setas indicam as suas extremidades preservadas)
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N&o seidentificam aspecasdentarias 1.5, 2.5, 2.8e4.8.
A doente é submetida a cirurgia com exérese dos cinco
cistos maxilares, com osteotomia (necessariamaxilectomia
parcial a direita face as grandes dimensdes do cisto do
primeiro quadrante), excisdo dos cistos e curetagem parci-
al face agrande fragilidade do osso expandido). O exame
anatomo-patol 6gico revela que todos sdo queratocistos
(Figura4 a,b). O pos-operatorio complica-se com abceda-
¢do maxilar direita. A TAC de control o efectuada 18 meses
depois ndo revelarecidiva de queratocistos (Figura5).

Por suspeita de sindrome de Gorlin-Goltz, a doente é
referenciada as especiaidades de Dermatologia, Neuro-
cirurgia e Ginecologia (j& seguida na consulta de Ortope-
dia) para despiste de lesdes do foro dessas especialidades.

N, & FaR ST
e Y % A o

TR L a A\
Fig. 4 — (a) Les8o cistica revestida por epitélio pavimentoso
estratificado ondulado (H&E; 40x). (b) Revestimento cistico
com presenca de nlcleos de paraqueratose em localizacéo
superficial (HE; 200x)

Fig. 5 — TAC maxilar e mandibular efectuados antes (a,c) e
apos (b,d) a intervencado cirtrgica. Estudo helicoidal
adquirido no plano axial. (a) Reformatacéo coronal. Cistos
odontogénicos maxilares. O da direita, preenche quase todo o
seio maxilar, expande-o e causa eroséo da sua parede
péstero-lateral. O da esquerda, causa levantamento do
pavimento do seio maxilar. (b) Reformatacdo coronal. A
direita, sequelas da maxilectomia parcial efectuada e
esclerose das paredes do seio maxilar resultante da
intercorréncia infecciosa pos-cirdrgica. A esquerda, normal
dimensao e transparéncia do seio maxilar. (c) Corte axial.
Dois cistos odontogénicos localizados nas regides dos angulos
da mandibula, posteriormente aos dentes 4.6 e 3.7.
Mandibula expandida e canais dos nervos alveolares
inferiores destruidos. (d) Corte axial. Sem evidéncia de
recorréncia dos cistos mandibulares. Recuperacdo da
integridade dos canais dos nervos alveolares inferiores
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A dermatoscopia ndo evidencia neoplasia cutanea. E
diagnosticado quisto epidermoide dapamadamé&o direi-
ta, posteriormente excisado.

A doente faz TAC cerebral que revelacalcificacgo da
tenda do cerebelo e dafoice cerebral (Figura6), sem ou-
tras alteraces.

O rastreio ginecol 0gico é negativo.

Fig. 6 — TAC cerebral com cortes axiais de 3 mm para a fossa
posterior e de 10 mm para o andar supratentorial. Calci-
ficacdo da tenda do cerebelo (a,b) e da foice cerebral (c,d)

DISCUSSAO

Ambos os doentes cumprem os critérios de Kimonis
de sindrome de Gorlin-Goltz14, tendo o primeiro doente
comprovagdo genética. Nenhum dos doentestem familia-
res conhecidamente afectados pela sindrome. O rastreio
genético das familias dos probandos é recomendavel mas
esteteste, teoricamenteimprescindivel, é muitasvezesdis-
pensado na prética clinica.

O primeiro doente apresenta como critérios major de
sindrome de Gorlin-Goltz os queratoci stos odontogénicos
hi stol ogi camente comprovados e as depressdes pal mares;
como critérios minor, o peito em quilha, defeitos dsseos
dos pés (pés planos valgos) e hipotransparéncias em cha-
ma de vela das falanges. A deteccdo da mutacdo do gene
PTCH1 confirma o diagnostico. Este doente tem mdilti-
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plos |éntigos e nevos melanociticos mas ndo tem, até a
data, evidénciade basaliomas. Trintaacinquentapor cen-
to dos doentes com menos de 20 anos e 70% dos doentes
com mais de 20 anos tém nevos multiplos. Alguns destes
nevos crescem rapidamente durante dias a semanas e de-
pois estabilizam. Os carcinomas basocel ul ares podem apa-
recer t&o precocemente quanto os dois anos de idade mas
0 seu diagndstico faz-se em médiapel os 25 anos®. A inci-
déncia de carcinomas na sindrome de Gorlin-Goltz varia
demodo significativo entre grupos étnicos. 40% em doen-
tes de raca negra e 90% em doentes caucasianos®15. A
incidénciaémaior em &reasfotoexpostas do corpo ou sub-
metidas aradioterapia, dada a extrema sensibilidade des-
tesdoentes aradiagéo ionizante. Assim, aexposi¢do solar
deve ser evitada e é recomendével o uso de 6culos de sol,
de vestuario adequado e a aplicagéo cutanea de fotopro-
tectores. A radiacéo X e aradioterapiadevem também ser
evitadas!®.

O segundo doente apresenta como critérios major 0s
gueratocistos odontogénicos histologicamente compro-
vados e a calcificacdo bilamelar dafoice cerebral que se
estende bilateralmente aos bordoslivres datendado cere-
belo; como critérios minor, o hipertel orismo e asanomali-
as esquel éticas da caixatorécica. Os quistos epidermoides
e a elevada estatura séo também habitual mente descritos
associados a esta sindrome®.

Ambos os doentes se apresentam com quistos odon-
togéni cos hi stol ogi camente comprovados como querato-
cistos. Estes cistos desenvolvem-se habitualmente na
12 22 ou 32 décadas de vida®. O segundo doente n&o tem
evidénciade recorréncia aos 18 meses pds-cirurgiamas
no primeiro doente detecta-se novo cisto odontogénico
que podera traduzir recorréncia do queratocisto, vista
em 65 a 90% dos casos®. Denominam-se queratocistos
porgue possuem uma fina capsula externa fibrosa com
revestimento interno de epitélio pavimentoso
estratificado paraqueratinizado. Os queratocistos séo
cistos odontogénicos de desenvolvimento e desenvol-
vem-se apartir de remanescentes daléminadentariae do
epitélio do orgdo de esmalte, sd0 uni- ou multilocularese
encontram-se no local de um dente normal ou
supranumerdrio, frequentemente naextremidade distal da
arcada dentéria, por vezes na posi¢do de pré-molares
congenitamente ausentes (0 segundo doente ndo tinha
osdentes 1.5 e 2.5). Os queratoci stos podem-se também
encontrar junto aos dentes caninos ou no angulo da
mandibula sem contacto aparente com a aresta alveolar.
NaTAC, observam-se bolsas ou satélites frequentemen-
te inaparentes na Ortopantomografia, que coalescem e
conferem ao cisto um contorno bosselado caracteristi-
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co. Os dentes vizinhos dos cistos séo deslocados e apre-
sentam-se muitas vezes com raizes parcialmente
reabsorvidas. O diagnéstico diferencial deve incluir o
cistofolicular, 0 ameloblastomaunicistico, o fibromixoma
odontogénico e cistosresiduais. No contexto dasindrome
de Gorlin-Goltz, os queratocistos séo multiplos (em mé-
diacinco, tal como no caso do segundo doente, poden-
do estar presentes entre um e 30) e sdo detectados em
doentes com menos de 10 anos. Treze por cento dos
doentes desenvolve um cisto aos 10 anos e 51% aos
2035, Haum desenvolvimento continuo de cistos novos
e recorrentes até aos 30 anos de idade, altura em que se
comegam a desenvolver menos'®. A localizago mais co-
mum é naregido entre os dentesmolares e o ramo daman-
dibula (em 44%), seguidadaregido entre osdentesincisi-
vose canino (em 18%)7. Oscistos podem atingir grandes
dimensdes, especialmente quando o ramo da mandibula
esta atingido. Cerca de 50% dos doentes apresentam-se
com tumefaccBes que podem condicionar deslocamento
de dentes, 25% com dor moderada e 15% com disgueusia
por roturade um cisto. Ocasionalmente ocorrem fracturas
maxilares. Raramente, podem surgir amel oblastomasou car-
cinomas de células pavimentosas nos queratocistos!®19,
Os queratocistos tratam-se por exérese cirdrgica que re-
quer osteotomiamaxilar com remogdo completadaparede
do cisto (9). A enucleagdo, associada ou ndo a curetagem
das paredes Gsseas, pode ser complementada com caute-
rizagdes quimicas (soluto de Carnoy, crioterapiaelaser). A
recorréncia pos-cirdrgica resulta da remocéo incompleta
da sua parede ou da presenca de microcistos satélites.
Neste caso, € necessériaumaresseccdo maisalargadaque
inclua uma camada de 0sso namargem do cisto®.

Entre outros problemas estomatol 4gicos, contam-se a
mal oclusdo dentéria, 0 prognatismo mandibular, as ecto-
pias ou heterotopias dentérias e a agenesia denté&ria. As
fendas |abial e do palato so raras?C. A hiperplasiabilate-
ral das apofises coronoides, quando presente numacrian-
ca, éindicadoradasindrome?l.

Osexames cranio-encefélicos dos doentes foram pedi-
dos para despiste de cal cificagdes ectdpicas e de tumores
intra-cranianos.

Em 70 a85% dos casos de sindrome de Gorlin-Goltz ha
calcificacdo lamelar da foice cerebral®, em 60 a 80% do
diafragma selar?2, em 20 a 40% datenda do cerebelo (6),
em 20% do ligamento petroclinoide??. Estas cal cificagdes
nao costumam causar sintomatologia mas corroboram o
diagndstico. A sindrome pode também cursar com anoma-
lias encefdlicastais como: cistos do plexo coroidedo I11°
ventriculo edosventricul oslaterais, cistosintraparenqui-
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Matosos, cistos aracnoides, nédulos gliais, agenesia do
corpo caloso com ou sem lipoma associado, sindrome da
selaturcavazia, hidrocefaliacomunicante, cistosdo septo
pel (icido e tumores cerebrais%23-25,

O meduloblastoma tem umaincidénciade 1 a 2% na
sindrome de Gorlin-Goltz3 e apresenta-se nos primeiros
dois anos de vida preferentemente nos doentes de sexo
masculino (razéo de menino parameninade 3:1), podendo
mesmo ser a forma de apresentaco da sindrome?6. Ha
evidénciade que o medul oblastomaassociado asindrome
de Gorlin-Goltz tem mel hor progndstico do que o que ocorre
isoladamente?6. Os melhores progndsticos sio obtidos
em doentes submetidos a resseccéo agressiva, quimio-
terapia eradioterapia®. Contudo, aradioterapiadirigidaao
medul oblastoma pode induzir carcinomas basocelulares
invasivos no campo de radiag&o?’ ou tumoresintracrania-
Nnos ou naso-sinusais?®29, pelo que a sua utilizagdo deve
ser muito criteriosa. Os tumores intracranianos associa-
dosasindrome de Gorlin-Goltz so 0 meningiomae, mais
raramente, o astrocitoma, o craniofaringioma e o oligo-
dendroglioma®.

CONCLUSAO

A sindrome de Gorlin-Goltz envolve vérios orgdos e
sistemas, nomeadamente a pele e 0 esquel eto. Muitas das
anomalias sdo subtis e critérios major como carcinomas
basocel ulares e depressdes palmares ou plantares ndo séo
frequentes em idades jovens, pelo que o diagnostico nes-
tasidades setornadificil. Os queratoci stos odontogéni cos
s80 0 achado clinico mais consistente e representativo da
sindrome de Gorlin-Goltz naprimeira e nasegundadéca-
das de vida. O diagnéstico e a terapéutica da sindrome
requerem umaabordagem multidisciplinar por dermatolo-
gistas, cirurgides maxilofaciais, neurol ogistas e neurocirur-
giBes. O aconselhamento genético dos doenteseo rastreio
de familiares séo peremptorios. A consciencializacdo da
extremasensibilidade destes doentes aradiacdo ionizante,
com potencialidade de desenvolvimento de neoplasias
multiplas, em particular carcinomas basocel ulares e menin-
giomas, devera preterir a TAC em favor da RM na sua
avaliagdo, bem como ditar proteccéo solar estrita. A tera-
péutica visa a excisdo completa dos tumores, nomeada-
mente dos carcinomas basocel ulares e dos queratocistos
odontogénicos. Umavez que afacilitacdo daviadesinali-
zacdo da Sonic Hedgehog € permissiva do desenvolvi-
mento tumoral, o tratamento farmacol 6gico especifico di-
rigido & inibicdo desta via poderd vir a ser a estratégia
terapéuticafuturas.
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