Tumores odontogénicos queratoquisticos multiplos em Sindrome de Gorlin-Goltz
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@ patologia autossomica dominante, provocada por uma mutagao no gene de supressao
s tumoral PTCH, localizado na cauda do cromossoma 9 (q22,3-q31). Atribui-se-lhe
S prevaléncia muito variavel, desde 1:57,000 (Inglaterra) até 1:256,000 (Italia)'.
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+ Uma das caracteristica mais frequentes, presente em 90% dos doentes acima dos 40 anos,
— e o Tumor Odontogenico Queratoquistico (TOQ). Tendencialmente, o TOQ apresenta-se
em idade mais baixa, € frequentemente multiplo e recidivante (a partir de quistos satelite,
ilhas de proliferagao epitelial ou celulas em “repouso” na capsula fibrosa).
Os tumores basocelulares multiplos da pele sao a manifestagao mais tipica deste sindrome,
com maior incidéncia entre a puberdade e os 35 anos. No entanto, 0% dos doentes nao
chegam a desenvolver alteragoes cutaneas?.
Critérios de diagnodstico Doente
Major
Dois ou mais carcinomas basocelulares ou um em idade inferior a 20 anos
Tumores odontogénicos queratoquisticos comprovados histologicamente v
Trés ou mais depressdes plantares ou palmares
Calcificacao bilamelar da foice cerebral v
Costelas bifidas, fundidas ou achatadas v |
Familiar em primeiro grau com sindrome de Gorlin-Goltz Imagem 2 e 3 - Corte axial de TC cranio e Rx
. Cranio: Calcificacao da foice cerebral.
Minor
Macrocefalia determinada apds ajuste para a estatura
Malformacoes congénitas: fenda labial ou palatina, bossas frontais, facies v
grosseira, hipertelorismo moderado ou grave
Anomalias esqueléticas: deformidade de Sprengel, peito deformado,
hemivértebras, fusao ou alongamento dos corpos vertebrais, defeitos das v
maos e dos pés, sindactilia, quistos em chama de vela nas maos
Pontificacao da sela turca
Fibroma ovarico
Meduloblastoma e
Tabela 1 - Critérios diagndsticos do Sindrome de Gorlin-Goltz, Imagem 4 - Rx térax: escoliose
assinalando os presentes no caso? toracica alta T2-T6 e costelas
bifidas/fundidas.
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Imagem 5 e 6 - Rx de perfil da coluna e
Reconstrucao 3D de TC coluna: hipercifose
dorsal >60° com vértebras em cunha.
Imagem 7 a 14 - TC da face, cortes sagitais, axiais e coronais: lesao do 22 Q com
“empurramento” do seio maxilar e 2.7, em posicao alta; lesdes localmente invasivas, com
perda dssea e risco de compromisso de estruturas importantes.
O diagnostico foi feito pelas varias manifestagoes da doenga, cumprindo 3 dos 5 critéerios major
b o e :
= @ e 2 dos 6 critérios minor*. Sabe-se que apenas 30-50% dos doentes com menos de 20 anos
i 'S apresentam nevos multiplos e que o diagndstico dos carcinomas basocelulares é feito em média
2 % aos 25 anos>. Os TOQ sao o achado mais comum na primeira e segunda décadas de vida e
i S constituem achados radiologicos de exames realizados por profissionais de saude oral, o que
O O reforca a importincia do correto diagndstico e encaminhamento, de modo a reduzir a
morbilidade e a mortalidade associada as lesoes potencialmente malignas.
O tratamento consiste na excisao completa das lesoes malignas (Carcinomas Baso-celulares) e
resseccao agressiva, com quimio e radioterapia (Meduloblastoma). A maioria das outras
caracteristicas do sindrome nao sao life threatening. O tratamento dos TOQ associados a
Sindrome de Gorlin-Goltz deve ser igual ao dos TOQ isolados, com a certeza de que podem
recidivar mais frequentemente, existindo um pico aos 30 anos, altura em que comegam a
desenvolver-se menos®.
A morte prematura é rara (10%), mas acontece associada ao meduloblastoma'. O prognéstico
da doenga varia com o comportamento dos carcinomas basocelulares. E importante a evicgao
da exposicao a radiagao UV e o recurso a imagiologia deve preferir exames sem radiagao
lonizante.
Desconhece-se a prevaléncia real deste sindrome em Portugal, nao deixando de ser curioso que
alguns dos doentes diagnosticados na Unidade de Estomatologia Pediatrica do Hospital de D.
Estefania sejam oriundos do arquipélago dos Agores, sugerindo um possivel cluster genético.
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O sindrome de Gorlin-Goltz ou sindrome dos basaliomas nevoides multiplos € uma

Imagem 1 - Fotografias de frente e de perfil.

Caso Clinico

Rapaz de |3 anos, proveniente dos Agores, referenciado
por “multiplos quistos da mandibula”.

Antecedentes pessoais: parto pré-termo (27 semanas no
Canada); hidrocefalia com macrocefalia; criptorquidia
bilateral corrigida; pectus carinatum, ambliopia refrativa;
cariotipo - 46XY, sem anormalidades.

Antecedentes familiares: tio paterno falecido aos | | meses
com eventual meningite.

Exame Obijetivo: assintomatico, com bosseladura frontal e
temporo-parietal, implantagao baixa dos pavilhoes
auriculares e facies grosseira, assimétrica a custa de
tumefacao mandibular do ramo horizontal direito. Para
alem de cifose dorsal, revelava atrofia dos musculos da
cintura escapular e pectus carinatum. Na observagao
intra-oral , apresentava tumefagao vestibular do 4°
quadrante, depressivel, ovalada, com aproximadamente 4
cm de maior eixo, estendendo-se de 4.3 a 4.6. Denticao
definitiva, com retencao de 5.3; rotacao de 4.2,
mesializagao de 3.2 e 3.1 e distalizacao de 4.1;1.7,2.7, 3.7
e 8% ausentes das arcadas.

Planeamento terapéutico - abordagem cirurgica em dois
tempos:

|° - biopsia das paredes das lesoes e descompressao com
tubos acrilicos;

2° - quistectomias (verificada a regressao da dimensao das
lesoes, com preservagao dos nervos alveolares inferiores
e do seio maxilar esquerdo e garantida a nao perturbagao
do crescimento)?’.
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Imagem 15 a 18 - Fotografias intra-operatérias: colocacao
de 3 tubos acrilicos em lesdes do 42 quadrante, ancorados
em dentes adjacentes, por ligaduras metalicas e compdsito.

Imagem 19 - Ortopantomografia: de notar 5 lesdes radiotransparentes,
com associacao Obvia a dentes em erupcao (estadios de Nolla: 2.7 - 9,
3.8-5,43-9e4.8-5).

Imagem 20 - Ortopantomografia pos operatodria: tubos com acesso intra-
quistico.
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