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Relato do caso

Identificacao:
RIS sexo masculino, 44 anos, branco, solteiro, natural do Rio de Janeiro, residente de Marica

Q Queixa principal:

“Muitos canceres da pele”




Relato do caso

Histdria da Doenca Atual:

Paciente encaminhado do Servico de
dermatologia da Policlinica Militar de Niterdi,
devido a histdria prévia de exéreses de trés
lesdes suspeitas de canceres da pele. Informa
ainda que ha cerca de dois meses observou o
surgimento de novas lesdes

Historia Patoldgica Pregressa:

Portador de hidrocefalia. Internacao anterior
para cirurgia ortopédica

Histdria familiar:
Mae falecida com multiplos de canceres da pele

(ndo sabe informar tipo)

Historia social:

Nada digno de nota
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Dermatoscopia




Conduta
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il Agendamento de consulta na bucomaxilofacial, neurologista e ambulatdrio de Imunobiolégicos e Imunossupressores
o Radiografia panoramica da arcada dentaria

TC do térax, do cranio e da face

XXX
XDOXIX

Teste genético de sequenciamento completo do gene PTCH1



Exames de Imagem

Radiografia panoramica

TC de cranio: MACROCEFALIA

TC de torax: ESCOLIOSE
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Diagnostico

Histdria familiar
Multiplos carcinomas basocelulares
Déficit cognitivo significativo

Deformidades Esqueléticas

Sindrome de

Gorlin-Goltz




Sindrome de Gorlin Goltz

Sindrome do Carcinoma Nevodide de Células Basais ou Sindrome do nevo basocelular
E uma alteracdo autossdmica dominante hereditdria, de alta penetrancia e expressividade fenotipica variavel

Primeiro relatada por Jarish e White, em 1894, os quais descreveram um paciente com multiplos carcinomas basocelulares,
escoliose e dificuldade de aprendizagem, mas suas manifestacdes foram claramente definidas por Robert J. Gorlin e Robert
W. Goltz em 1961



Epidemiologia

Prevaléncia estimada entre 1/ 60.000 pessoas

Mais comum em brancos, sem sofrer alteracao com
o género (homem 1:1 mulher)



Patogénese

Alteracao
Gene PTCH1

Localizado cromossomo Regula funcdes de
9g22.3-g31 supressao tumoral

Mutag¢Oes levam efeito da perda
de controle de varios outros
genes (organogénese,
carcinogénese e odontogénese)



Manifestacoes Clinicas Prevalentes

Multiplos ceratocistos odontogénicos

Multiplos tumores na face DepressGes palmares
Surg Cosmet Dermatol 2014;6(3):28992 Surg Cosmet Dermatol 2014;6(3):28992




Critérios Diagnosticos

O diagndstico pode ser feito se o paciente apresentar:

-Dois critérios Principais
-Um critério Principal e dois menores
-Um principal e a confirmacao genética

Critérios Maiores Critérios Menores

1)5 ou mais ca basocelulares ou antes dos 30 anos 1) Macrocefalia

2) Queratocistos 2) Mal formagao congénita

L . 3)Polidactilia pré-axial ou pds-axial
3)Calcificacdo lamelar da foice cerebral
4)Alteragées nas costelas ou vertebras

4) 2 ou mais depressoes palmares e plantares 5)Fibromas cardiaco ou ovariano

5) Parente de 1° grau com S.do carcinoma nevéide 6)Meduloblastoma

basocelular 7)Alteragdes oculares

8)Cistos pleurais ou linfomesentéricos



Tratamento

- Retinoides sistémicos

® - Toépico com 5-fluorouracil ou imiquimod

- Cirurgia com crioterapia , laser e/ou terapia
fotodinamica

- Vismodegib sistémico

e Excisao cirurgica para ceratocistos

A investigacao e avaliacdo de todos os irmaos e
Aconselhamento genético filhnos do paciente sédo importantes para que
tomem conhecimento dos provaveis riscos

hereditarios da sindrome

-Exame da pele, pelo menos anualmente
-circunferéncia da cabeca durante a infancia
- Evitar uso de radioterapia




Motivo da Apresentacao

Relatar uma sindrome rara

Revisar os critérios diagndsticos de uma sindrome rara para reconhecimento precoce
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