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Relato do caso 

Identificação:
sexo  masculino, 44 anos, branco,  solteiro,  natural do Rio de Janeiro, residente de Maricá 

Queixa principal: 

“Muitos cânceres da pele”



História da Doença Atual:  
Paciente encaminhado do Serviço de 
dermatologia da Policlínica Militar de Niterói, 
devido a história prévia de exéreses de três 
lesões suspeitas de cânceres da pele. Informa 
ainda que há cerca de dois meses observou o 
surgimento de novas lesões

História Patológica Pregressa: 

Portador de hidrocefalia. Internação anterior 
para cirurgia ortopédica

História familiar: 

Mãe falecida com múltiplos de cânceres da pele

 (não sabe informar tipo)

História social: 

Nada digno de nota

Relato do caso 



Exame Físico



Dermatoscopia



Agendamento de consulta na bucomaxilofacial, neurologista e  ambulatório de Imunobiológicos  e Imunossupressores

Radiografia panorâmica da arcada dentária
TC do tórax, do crânio e da face

Teste genético de sequenciamento completo do gene PTCH1 

Conduta



Exames de Imagem

TC de crânio: MACROCEFALIA

TC de toráx: ESCOLIOSE

Radiografia panorâmica



Síndrome de 

Gorlin-Goltz

Diagnóstico

História familiar 

Múltiplos carcinomas basocelulares

Déficit cognitivo significativo 

Deformidades Esqueléticas



Síndrome do Carcinoma Nevóide de Células Basais ou Síndrome do nevo basocelular

É uma alteração autossômica dominante hereditária, de alta penetrância e expressividade fenotípica variável

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

W. Goltz em 1961 

Síndrome de Gorlin Goltz



Epidemiologia

Prevalência estimada entre 1/ 60.000 pessoas Mais comum em brancos, sem sofrer alteração com 
o gênero (homem 1:1 mulher)



Alteração 

Gene PTCH1

Regula funções de 
supressão tumoral  

Mutações levam efeito da perda 
de controle de vários outros 

genes (organogênese, 
carcinogênese e odontogênese)

Localizado cromossomo 

9q22.3-q31

Patogênese



Manifestações Clínicas Prevalentes

Múltiplos  tumores  na   face
Surg Cosmet Dermatol 2014;6(3):28992

Depressões palmares
Surg Cosmet Dermatol 2014;6(3):28992

Multiplos ceratocistos odontogênicos



Critérios Diagnósticos

Critérios  Maiores Critérios Menores

1)5 ou mais ca basocelulares ou antes dos 30 anos
 
2) Queratocistos

3)Calcificação lamelar da foice cerebral

4) 2 ou mais depressões palmares e plantares

5) Parente de 1° grau com S.do carcinoma nevóide 
basocelular

1) Macrocefalia

2) Mal formação congênita

3)Polidactilia pré-axial ou pós-axial

4)Alterações nas costelas ou vertebras

5)Fibromas cardíaco ou ovariano

6)Meduloblastoma

7)Alterações oculares

8)Cistos pleurais ou linfomesentéricos

O diagnóstico pode ser feito se o paciente apresentar:

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



DermatologiaDermatologia
- Retinoides sistêmicos

- Tópico com 5-fluorouracil ou imiquimod

- Cirurgia com crioterapia , laser e/ou terapia 

fotodinâmica

- Vismodegib sistêmico

Aconselhamento genético

Excisão cirúrgica para ceratocistos  

Vigilância
-Exame da pele, pelo menos anualmente

-circunferência da cabeça durante a infância

- Evitar uso de radioterapia

Bucomaxilofacial

A investigação e avaliação de todos os irmãos e 

filhos do paciente são importantes para que 

tomem conhecimento dos prováveis riscos 

hereditários da síndrome

Tratamento



Relatar uma síndrome rara  

Revisar os critérios diagnósticos de uma síndrome rara para reconhecimento precoce

Motivo da Apresentação
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