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e Sexo feminino, 47 anos.

e Sem comorbidades, nega uso de
medicagoes e alergias.

~

@ Queixa principal

e"Carocos na face"




o Paciente relatou surgimento de lesdes

pigmentados na face e torax desde os 16
anos.

o Apresentava 8 laudos
anatomopatologicos de carcinomas
basocelulares de diversos tipos:

[ Carcinoma Basocelular Adenoide ]

Fronte(z), Palpebra D (1), Temporal E(1)
2018

[ Carcinoma Basocelular Adenoide Pigmentado

Mento (1), Pesco¢o (1), Infranasal (1)
2018

[ Carcinoma Basocelular Nodular ]

Fronte (1), Infraclavicular D (1)
2018
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[ Lesdes papulo-nodulares pigmentadas]

[ Hipertelorismo ocular }

[ Ponte nasal larga }

[ Micrognatia J




AO EXAME FISICO =k

Dermatoscopia
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CONDUTA

TC de cranio

Rx coluna,
MMSS, MMII

*Rx
panoramica

*Biopsia por
Punch

Exames de
laboratorio
gerais



 Regidocervical anterior esquerda

Biopsia excisional |

Carcinoma basocelular nodular pigmentado e ulcerado.

* Hemograma completo
Hepatograma
Lipidograma

Funcao renal

ﬁ Exames de sangue: Sem alteracgoes.



RX PANORAMICA JT?)

Cistos Odontogénicos




RX COLUNA (AP e Lateral) e PES. J@
-

Escoliose Toracica Cifose dorsal aumentada Malformacoes osseas



TC DE CRANIO

Calcificagoes na foice
cerebral.




CRITERIOS DIAGNOSTICOS DE KIMONIS (1997). Modificado (2022) |

Critérios Maiores

>2 CBCs ou | CBC em paciente < 20 anos de idade
Queratocisto odontogeénico da mandibula confirmado por histologia
> 3 depressoes cutaneas palmares ou plantares

SINDROME DE GORLIN-GOLTZ

sindactilia, cifoescoliose, protuberancias frontal ¢ temporal
Anormalidades radiologicas: corpos vertebrais fundidos, alongados, hemivertebra,
defeitos das maos e pés
Fibromas ovaranos

CBC, carcinoma basocelular; SNBC, Sindrome do Nevo Basocelular

Drumond JPN, Allegro BB, Sendyk WR, Oliveira FMeM. Sindrome de
Gorlin-Goltz: diagnéstico de um caso associado a cardiopatia

e diabetes mellitus 2. Rev. Bras. Cir. Plast.2016;31(4):578-582

Case Report - Year2016 - Volume31 - Issue 4

2 critérios maiores OU 1 critério maior + confirmacao genética OU 1
critério maior associado a 2 criterios menores.




CONDUTA APOS DIAGNOSTICO

* Biopsia +anatomopatologico das lesdes suspeitas de CBC.

* Acompanhamento de 3 em 3 meses no Servico de
Dermatologia da PGRJ o diagnostico precoce de futuros
CBCs e posterior tratamento.

* Encaminhamento para o Ginecologista e cardiologista.
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e A Sindrome do Nevo Basocelular ou Nevoide de células Basais.

e E um patologia multissistémica autossémica dominante, com
penetrancia completa e expressividade variavel.

* Mutacgao no gene supressor PTCH1, no cromossomo 9 (9q22.3-
g31), parte da via de sinalizacao Hedgehog.

* 20% dos casos nao apresentam mutacao detectavel e metade
dos casos sem historia familiar.

a Normal b BCC Activating

| mutations mutation
PTCHI HH PTCHI
SM
'.

" SUFU SUFU Skin pigmentation,
L—I DNA damage repair,
Gli PI3K—Akt and Wt

pathways, and FOXMI

\I\\\I\\\I\

Target genes

Epstein E. H. (2008). Basal cell carcinomas: attack of the hedgehog. Nature
reviews. Cancer, 8(10), 743-754. https://doi.org/10.1038/nrc2503




IDADE:

* Pacientes jovens.
* Na puberdade e a terceira idade surgem os primeiros CBCs,
90% dos casos.

SEXO:
* Sexo masculino e feminino, 1:1.

RACA:
* Raca caucasiana e negra.

PREVALENCIA:
* 1.Caso por 40.000 a 60.000 habitantes.

Pino, L. C, Balassiano, L. K., Sessim, M., de Almeia, A. P, Empinotti, V. D., Semenovitch, L, Treu, C., & Lupi, O. (2016). Basal cell nevus syndrome: clinical
and molecular review and case report. International journal of dermatology, 55(4), 367-375. https://doi.org/10.1111/ijd.12993



MANIFESTACOES CLINICAS

e Multiplos carcinomas basocelulares (1mm a 120 mm), areas
fotoexpostas.

e Cistos odontogénicos ocorrem em 65 a 75% dos casos.

e Depressdes puntiformes palmo-plantares (pittings).

Calcificagoes ectopicas da foice cerebral.
e Anomalias esqueléticas e mal formagoes congénitas.

e Neoplasias ; meduloblastoma, meningioma, fibroma ovarianos e
cardiaco, pouco frecuente.

Pino, L. C, Balassiano, L. K., Sessim, M., de Almeia, A. P, Empinotti, V. D., Semenovitch, L, Treu, C., & Lupi, O. (2016). Basal cell nevus syndrome: clinical
and molecular review and case report. International journal of dermatology, 55(4), 367-375. https://doi.org/10.1111/ijd.12993



CRITERIOS DIAGNOSTICOS DE KIMONIS (1997). Modificado (2022)

Critérios Maiores
>2 CBCs ou 1 CBC em paciente < 20 anos de idade
Queratocisto odontogénico da mandibula confirmado por histologia
> 3 depressoes cutaneas palmares ou plantares
Calcificagdo bilamelar da foice cerebral
Costelas bifidas ou fundidas
Parente de primeiro grau com SNBC

Critérios Menores

Meduloblastoma desmoplasico

Macrocefalia

Malformagdes congénitas: labio/palato fendido, polidactilia, hipertelorismo

Anormalidades esqueléticas: deformidade de Sprengel, pectus scavatum ou carinatum,
sindactilia, cifoescoliose, protuberincias frontal e temporal

Anormalidades radiologicas: corpos vertebrais fundidos, alongados, hemivertebra,
defeitos das maos e pés

Fibromas ovarianos

CBC, carcinoma basocelular; SNBC, Sindrome do Nevo Basocelular

Drumond JPN, Allegro BB, Sendyk WR, Oliveira FMeM. Sindrome de 2 critérios maiores OU 1 critério maior + confirmagéo genética OUa
Gorlin-Goltz: diagndstico de um caso associado a cardiopatia sy r - . . e
e diabetes mellitus 2. Rev. Bras. Cir. Plast.2016;31(4):578-582 criterio maior associado a 2 critérios menores.

Case Report - Year2016 - Volume31 - Issue 4



Acompanhamento multidisciplinar; Dermatologista,
Ortopedista, Neurologista, Ginecologista, Cradiologista e
Dentista.

Fotoprotecao.
Excisao cirurgica dos CBCs.
Aconselhamento genético.

Vismodegibe (CBCS metastaticos ou avangados).



Relatar um caso raro pela exuberancia dos critérios clinicos e
radiologicos, e assim direcionar a investigacao, a terapéutica
adequada e alertar sobre a necessidade de
acompanhamento clinico periodico.

O Dermatologista pode ser o contato inicial na identificacdes
nas lesdes cutaneas.



* Dr. CurtTreu ( Dermatologista)

* Dra. Manuela Boleira ( Dermatologista)

* Dr. Jose Marenco ( Radiologista)

* Dr. Paolo Parodi (C. Cardiovascular)

 Dra. Anna Paula Garcia ( C. Dentista Endodontia)



OBRIGADA!



