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The role of the plastic surgeon in the treatment of Gorlin syndrome
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Introducao: A sindrome de Gorlin ou sindrome do nevo
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dominante, com alta penetrincia e grande variabilidade de
expressio, manifesta-se em todos os grupos étnicos, sendo
mais prevalente em caucasianos, e com rela¢éo entre os sexos
de 1:1. Objetivo: Discorrer sobre esta afeccao pouco comentada
em nosso meio e que pode estar sendo subdiagnosticada e
subtratada tanto pelo cirurgido plastico como pelos demais
profissionais supostamente envolvidos. Método: Realizada
revisdo da literatura selecionando artigos sobre sindrome de
Gorlin, no banco de dados da Medline/Pubmed de 2009-2013,
e descricao da casuistica do servigo do Hospital das Clinicas
de Ribeirao Preto - USP. Conclusao: A sindrome de Gorlin é
uma sindrome multissistémica, com um amplo espectro de
manifestagoes e grande potencial de mutilacdo relacionada
principalmente ao tratamento de suas trés principais alteragoes/
caracteristicas. O cirurgido plastico desempenha papel
importante na sua detecgio e pode colaborar no tratamento
abrangente com seguimento adequado aos seus portadores.
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EH ABSTRACT

Introduction: Gorlin syndrome or nevoid basal cell carcinoma
syndrome is a rare multisystemic disease with a potential to
cause a broad spectrum of abnormalities and other cancers.
It is an autosomal dominant disease with a high penetrance
and large variability of expression, manifesting in all ethnic
groups but more prevalent in Caucasians, and presenting at a
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Clinical Hospital of Ribeirdo Preto, University of Sdo Paulo
is provided. Conclusion: Gorlin syndrome is a multisystemic
syndrome with a wide spectrum of manifestations and a great
potential for causing problems related mainly to the treatment
of its three major changes or features. The plastic surgeon
plays an important role in its detection, and can assist in the
comprehensive treatment with proper follow-up of patients.

Keywords: Orofacial-digital syndrome; Gorlin syndrome;
Plastic surgery.

INTRODUCAO

A sindrome de Gorlin ou sindrome do nevo
carcinoma basocelular é uma doenca multissistémica
infrequente, com um potencial de desenvolvimento de
anormalidades de amplo espectro, como também do
desenvolvimento de outras neoplasias®.

Sugere-se que a sindrome existe desde o periodo
Dinastico egipcio, como mostram os achados que
datam de 1000 a.C.%. A primeira citagédo na literatura
data de 1894, quando Jarish® e White* descreveram
um paciente com multiplos carcinomas basocelulares
(CBC), associados a escoliose e dificuldade de
aprendizado. Isso foi delineado em 1960 por Robert
James Gorlin e William Goltz®, que estabeleceram
esta triade classica que caracteriza o diagnéstico da
sindrome. Essa triade foi modificada posteriormente
por Rayner et al.5, que estabeleceram como critério
diagnéstico a presenca de cistos odontogénicos
associados com a calcificagdo da foice cerebral e as
depressoes palmares. Em adigdo a triade cléssica
descrita por Gorlin e Goltz, calcificagbes na foice
cerebral, depressbdes palmares e plantares, cistos
epidérmicos, anomalias nas costelas e na coluna,
macrocefalia, milia facial, bossa frontal, malformacées
oculares, meduloblastoma, fenda labial ou palatina
e malformagdes do desenvolvimento também séo
estabelecidas como caracteristicas da sindrome’.

A sindrome é autoss6mica dominante, com alta
penetrancia e grande variabilidade de expresséo®.

A prevaléncia da doenga é variavel. Em 1992,
Fardon et al’. estimaram que a prevaléncia minima seria
de 1 para 57.000 habitantes. Um valor praticamente
idéntico foi achado por Pratt & Jackson!’. Um estudo
no noroeste da Inglaterra mostrou que a doenga afeta
1 para 55.600 pessoas!. Na Italia a incidéncia de 1 para
256.000 habitantes é menor que na Australia, com 1
para 164.000, e do que no Reino Unido2

A sindrome se manifesta em todos os grupos
étnicos, mas varios relatos revelam uma maior
ocorréncia em caucasianos!®. A propor¢io em relagio
aos sexos é de 1:1%,

OBJETIVO

Temos como objetivo discorrer sobre a sindrome
de Gorlin, uma afec¢io pouco comentada em nosso
meio e que pode estar sendo subdiagnosticada e
subtratada tanto pelo cirurgido plastico como pelos
demais profissionais supostamente envolvidos.

MATERIAIS E METODOS

Foi realizada revisao da literatura selecionando
artigos de revisao sobre sindrome de Gorlin no banco
de dados da Medline/Pubmed, no periodo entre 2009 e
2013. Adicionalmente, o presente artigo apresenta a
casuistica da Divisdo de Cirurgia Plastica do Hospital
das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirao
Preto da Universidade de Sao Paulo (HCFMRP-USP).

Caso 1

Mulher, 29 anos, parda, casada, do lar. Atendi-
mento inicial na dermatologia referindo lesbes em face
e couro cabeludo desde o nascimento, sem anteceden-
tes patoldgicos ou familiares.

Exame fisico: lesdo ulcerada de bordas perlaceas
na regifo supraclavicular esquerda com 5x2 cm, hiperte-
lorismo e péssimo estado de conservagéo dentario, com
multiplas extragoes dentérias. A hipétese diagnéstica foi
de sindrome de Gorlin. A paciente foi encaminhada ao
servico de Cirurgia Plastica, onde foi submetida & exérese
da referida lesdo e de outras que foram evidenciadas em
seu seguimento, com rafia priméria, predominantemente,
além de reconstrugbes com enxertia e retalhos. Todas as
lesoes foras confirmadas como CBCs pelos exames de
patologia. Manteve seguimento multidisciplinar com as
equipes da Odontologia, Endocrinologia e Oculoplastica.
Houve perda do seguimento apds sete anos. (Figura 1).

Caso 2

Homem, 22 anos, branco, solteiro, lavrador e
desempregado. Buscou atendimento na Dermatologia
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Figura 1. Paciente do caso clinico 1, apresentando multiplos CBCs, incluindo
uma lesao ulcerada cervical.

referindo leséo lenticular na regido frontal ha 13 anos.
Referia que havia 3 anos, ap6s trauma, a lesdo passou
a apresentar crescimento progressivo, sangramentos
frequentes e mudancga de pigmentacao. Nesse mesmo
periodo refere aparecimento de outras trés lesées no
canto inferior do olho direito. Negava antecedentes
pessoais ou familiares patolégicos. Foi detectada queixa
de dentigao defeituosa na arcada superior. Exame fisico:
lesdo vegetante, perlacea de 3,2 x 2 cm na fronte e 3
les6es papulares, também perlaceas, no canto interno
do olho direito, além de 3 les6es na palpebra inferior
direita e lesoes lenticulares de bordas eritematosas
na regiao peitoral esquerda e subescapular esquerda.
Detectou-se ainda péssimo estado de conservacio
dentario e hipertelorismo. Foi entdo levantada a
hipétese diagnéstica de sindrome de Gorlin.

O paciente foi encaminhado para a Divisdo de
Cirurgia Plastica dois anos apés, quando foi indicada
a exérese da lesao da fronte.

Foi submetido ainda a maultiplas exéreses das
outras lesdes com rafia priméaria, mas também com
enxertia e rotagoes de retalho. Todas as lesoes foram
confirmadas como CBCs pelos exames de patologia.
Manteve seguimento conjunto com a Odontologia, Ocu-
loplastica e Cirurgia de Cabega e Pescoco. Apresentou
perda do seguimento seis anos apés (Figura2 A, B e C).

DISCUSSAO

A sindrome de Gorlin é uma sindrome
autossOmica dominante, com alta penetrancia e grande
variabilidade de expressao. E causada por mutagdes no
gene supressor tumoral (PTCH), um gene homdlogo ao
gene da Drosophila mapeado no cromossomo 9¢g21-23%.

Uma histéria familiar positiva para sindrome de
Gorlin é obtida em 70% dos casos estudados?®, sendo
isto explicado por uma penetrancia incompleta e
mutacdes esporddicas!s. Embora se descreva a presenga

de antecedentes familiares na maioria das ocorréncias,
nos casos aqui descritos ndo havia histérico familiar
para a sindrome.

Os critérios diagndsticos foram estabelecidos
por Evans et al.!! e foram modificados por Kimonis
et al., em 1973. De acordo com eles, o diagnéstico de
sindrome de Gorlin pode ser estabelecido na presenca
de dois critérios maiores ou de um critério maior e dois
menores, como descrito abaixo:

Critérios maiores: Mais de 2 CBCs ou 1 abaixo dos
20 anos, cistos odontogénicos, duas ou mais depressoes
palmares, calcificacdo bilamelar da foice cerebral,
costelas bifidas ou fundidas, parente de primeiro
grau com sindrome do nevo carcinoma basocelular
(NBCCS).

Critérios menores: Macrocefalia ajustada para o
peso, bossa frontal, fenda labial/palatina, hipertelorismo,
deformidade de Sprengel, pectus excavatum, sindactilia,
ponte da sela tarcica, hemivértebra, radiolucéncia
falangeal em chama de vela, fibroma ovariano e
meduloblastoma?”’.

Além das manifesta¢des acima, a sindrome
apresenta uma grande diversidade de manifestacbes
nos diversos sistemas corporais, dentre eles: sistema
nervoso central, oftdlmico, otolégico, urogenital,
gastrico, cardiovascular e esquelético. O diagnéstico
mais preciso pode ser confirmado pela detecgio de
mutagdes no gene PTCHS.

Por tratar-se de uma sindrome com um amplo
espectro clinico, o tratamento deve basear-se em
uma abordagem multiprofissional.

Tratamento do carcinoma basocelular (CBC):
Devido a possibilidade de ocorréncia de multiplas
lesoes, deve ser fornecido ao paciente um tratamento
ajustado para suas condigées clinicas, dentre eles:
curetagem e eletrodisseccéo, criocirurgia, ablagio
com laser, excisdo cirdrgica, cirurgia de Mohs, terapia
fotodinamica, radiagdo Ionizante e terapias quimicas.

Tratamento dos cistos odontogénicos: O tratamento
dos tumores odontogénicos cistoqueratéticos também
é multifatorial. Os métodos basicamente se dividem
em conservador, agressivo e radical. O conservador
consiste na enucleacéo, regular, do tumor do seu leito
6sseo. O agressivo consiste na enucleagio, seguida
da curetagem quimica ou mecéanica do leito 6sseo. O
radical consiste na retirada do cisto junto de sua base
6ssea e com uma margem de 5 mm de osso sadio.

Tratamento do meduloblastoma: Os melhores
resultados sdo obtidos quando se combinam uma
resseccdo agressiva do tumor, radioterapia e
quimioterapia'®.

Estes pacientes geralmente sdo encaminhados
pelas diversas especialidades ao cirurgiao plastico
para avaliagdo e exérese de nevos suspeitos, sendo
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Figura 2. Paciente do caso clinico 2. A: multiplos CBCs de distribuicao central. B: detalhes das les6es de fronte, incluindo uma grande lesao ulcerada. C: presenga
de CBCs também em regido de tronco anterior.

submetidos a sucessivas abordagens cirargicas,
muitas vezes mutilantes.

Cabe ao cirurgiio plastico, no caso de sucessivas
exéreses de CBCs que simulam nevos, em um mesmo
paciente, aventar a possibilidade diagnéstica de
sindrome de Gorlin e iniciar investigagdo adequada,
de forma isolada ou de preferéncia multidisciplinar,
proporcionando, assim, uma assisténcia mais ajustada
e um tratamento mais adequado ao paciente. Por ser
uma doencga autossdOmica dominante e de elevada
penetrancia, é mandatorio oferecer aos pacientes
aconselhamento genético®.

CONCLUSAO

A sindrome de Gorlin é uma sindrome multissis-
témica, com amplo espectro de manifestagédo e grande
potencial de mutilagio relacionado principalmente ao
tratamento de duas de suas alteragoes: os CBCs, os
cistos odontogénicos queratéticos e o meduloblastoma,
o que acarreta danos fisicos e psicolégicos aos seus
portadores.

O cirurgifo plastico apresenta papel importante
no seu diagndstico, que s6 pode ser feito se 0 mesmo
conhecer as caracteristicas da sindrome, enquadrando
o paciente na mesma e, dessa forma, colaborando para
um tratamento completo e um seguimento adequado
aos seus portadores.
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