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 RESUMO:A síndrome de Gorlin-Goltz (SGG) é uma desordem hereditária 
autossômica dominante de alta penetrância associada a mutações dos genes 
PTCH1, PTCH2 e SUFU. As manifestações clínicas variam a cada paciente sem 
uma única característica em comum à todos eles, Este trabalho tem como finalidade 
retratar um caso de síndrome de Gorlin Goltz com manifestações sistêmicas e 
bucais. Descrevendo as características clínicas, histopatológicas e radiográficas. 
Paciente, gênero masculino, 51 anos, leucoderma, compareceu ao Serviço de 
Cirurgia e Traumatologia Bucomaxilofacial de uma Instituição Pública de ensino 
referenciado para tratamento de lesões mandibulares intra-ósseas e fratura 
mandibular. O histórico de saúde do paciente revelou cirurgia mandibular prévia há 2 
anos, sem relato de doenças sistêmicas ou histórico familiar patológico. A SGG 
representa uma condição patológica de origem genética caracterizada por diversas 
características clínicas e imagiológicas, cujo reconhecimento pode ser realizado por 
qualquer profissionais da Saúde. Neste contexto, é válido destacar a importância do 
Cirurgião Dentista e da radiografia panorâmica no processo de diagnóstico, visto que 
um dos primeiros sinais da SGG são os ceratocistos odontogênicos além de estar 
presente em aproximadamente 90% dos pacientes com esta síndrome. A síndrome 
de Gorlin Goltz é uma entidade patológica com ampla manifestação clínica, incluindo 
a presença de características facilmente reconhecíveis pelo exame clínico e de 
imagem simples, como uma radiografia panorâmica. Dessa forma, todos os 
profissionais de saúde, incluindo os Cirurgiões Dentistas, são elementos 
fundamentais para o diagnóstico precoce desta síndrome, que, por sua vez, também 
requer uma abordagem multidisciplinar para o correto tratamento. 
 
 
Palavras-chave: Síndrome de Gorlin Goltz; Carcinoma Nevóide Basocelular, 
Diagnóstico, Cirurgião-Dentista.  
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INTRODUÇÃO 

 

A síndrome de Gorlin-Goltz (SGG) é uma desordem hereditária autossômica 

dominante de alta penetrância associada a mutações dos genes PTCH1, PTCH2 e 

SUFU (Akbari, et. al, 2017) genes supressores de tumor localizados no cromossoma 

9 (9q22, 3-q31) (Rodríguez et. al, 2013). Estima-se que a frequência para esta 

síndrome seja de 1 a cada 60.000 pessoas, afetando igualmente o sexo masculino e 

feminino e está presente em todos os grupos étnicos (Kiwilsza, Sporniak-Tutak, 

2012).  

 As manifestações clínicas variam a cada paciente sem uma única 

característica em comum à todos eles, aproximadamente 35% a 50% dos pacientes 

afetados representam novas mutações no gente patched (PTCH) (Neville, et. al, 

2009). Além de carcinomas basocelulares (CBC) múltiplos, que é o sintoma principal 

e mais frequente desta síndrome, os pacientes apresentam ceratocistos 

odontogênicos (CO), cistos epidermóides da pele, pequenas depressões 

palmoplantares, foice do cérebro calcificada, circunferência craniana aumentada, 

anomalias das costelas (bífidas, fusionadas, chanfradas, parcialmente ausentes), 

hipertelorismo ocular leve e espinha bífida oculta das vértebras cervicais ou 

torácicas. Prognatismo mandibular leve também está comumente presente 

(Reinhard E. Friedrich, 2007; Bijjaragi, 2014; Kiwilsza e Sporniak-Tutak, 2012; Magro 

et.al 2014) 

 É de suma importância que o cirurgião-dentista saiba reconhecer e 

diagnosticar sintomas frequentes desta síndrome através de uma criteriosa 

anamnese e exame clínico, pois o paciente pode desenvolver problemas sistêmicos 

que podem levar a um tratamento mais difícil e menos conservador aumentando a 

morbidade decorrente de uma terapêutica mais severa e tardia. Este trabalho tem 

como finalidade retratar um caso de síndrome de Gorlin Goltz com manifestações 

sistêmicas e bucais. Descrevendo as características clínicas, histopatológicas e 

radiográficas. 

 

RELATO DE CASO 

 

 Paciente, gênero masculino, 51 anos, leucoderma, compareceu ao Serviço de 

Cirurgia e Traumatologia Bucomaxilofacial de uma Instituição Pública de ensino 
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referenciado para tratamento de lesões mandibulares intra-ósseas e fratura 

mandibular. O histórico de saúde do paciente revelou cirurgia mandibular prévia há 2 

anos, sem relato de doenças sistêmicas ou histórico familiar patológico.  

 Ao exame físico extra-oral observou-se hiperteloirismo orbital, bossa frontal 

proeminente e assimetria facial às custas de redução volumétrica na região de 

ângulo e ramo mandibular esquerda associado a cicatriz em mesma região (Figura 1 

a-c). Além disso, apresentava lesão levemente ulcerada em região temporal direita, 

de bordos elevados e endurecidos, com evolução de 2 anos (Figura 1c). A distância 

inter-orbitária era 30 mm e a circunferência craniana de aproximadamente 65 cm. Ao 

exame físico intra-oral, apresentava-se totalmente desdentado superior e 

parcialmente dentado inferior, com mucosas hígidas e coradas, porém com 

mobilidade e crepitação do arco mandibular em região de ângulo direito, com dor 

associada durante a manipulação.   

 

Figura 01: Características iniciais faciais do paciente: A- hiperteloirismo orbital, 

bossa frontal proeminente. B-assimetria facial às custas de redução volumétrica na 

região de ângulo e ramo mandibular esquerda associado a cicatriz em mesma 

região. Fonte: banco de dados do Departamento De Patologia Oral Do Hospital 

Universitário João De Barros Barreto. 

Os exame de imagem constaram de uma radiografia panorâmica e uma 

Tomografia Computadorizada de face, onde foram observados os seguintes 

aspectos: côndilo mandibular esquerdo hipoplásico e dismórfico; fratura patológica 
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deslocada de ângulo mandibular direito; lesões radiotransparentes bilateralmente em 

região de ângulo mandibular, de caráter expansivo (lado esquerdo) e com 

rompimento da cortical óssea (lado direito)(Figuras 2 a-d); calcificação da foice 

craniana e bossa frontal proeminente (Figura 3).     

Figura 2a- Radiografia Panorâmica mostrando vários cistos e fratura mandibular. 

Fonte: banco de dados do Departamento De Patologia Oral Do Hospital 

Universitário João De Barros Barreto. 

 

 

 

Figura 2b- Tomografia 

computadorizada mostrando fratura 

mandibular e cistos. Fonte: banco de 

dados do Departamento De Patologia 

Oral Do Hospital Universitário João 

De Barros Barreto. 

 

 

 

 

 
 
 
 
 
Figura 2c- Tomografia computadorizada mostrando 
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múltiplos cistos na maxila Fonte: banco de dados do Departamento De Patologia 
Oral Do Hospital Universitário João De Barros Barreto. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 3: Tomografia computadorizada mostrando calcificação da foice 

cerebral. Fonte: banco de dados do Departamento De Patologia Oral Do Hospital 

Universitário João De Barros Barreto. 

Figura 4: Radiografia Panorâmica após tratamento cirúrgico. Fonte: banco de 

dados do Departamento De Patologia Oral Do Hospital Universitário João De Barros 

Barreto. 

 

 

Com base nos aspectos clínicos e de imagem a hipótese diagnóstica foi 

Síndrome de Gorlin-Goltz. Neste sentido, o paciente foi encaminhado ao 

dermatologista para avaliação das lesões de pele, pois provavelmente tratam-se de 
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um carcinoma basocelular. Além disso, ele foi submetido a procedimento 

cirúrgico(figura 4) sob anestesia geral para biopsia incisional e descompressão da 

lesão mandibular esquerda; curetagem e ostectomia periférica da lesão mandibular  

 

direita e fixação interna rígida da fratura utilizando sistema de reconstrução 2.4 

milímetros (Figura 4). O paciente encontra-se em acompanhamento ambulatorial de 

30 dias, exibindo bom aspecto cicatricial dos sítios operatórios e sem queixas 

álgicas.  Os cortes histológicos revelaram fragmentos de cápsula cística revestida 

parcialmente por epitélio com poucas camadas de células. A camada basal do 

epitélio estava constituída por células colunares com morfologia em palhiçada e 

núcleos hipercromáticos. A camada mais superficial do epitélio estava constituída 

por ceratina que se mostra ondulada. A cápsula estava constituída por tecido 

conjuntivo frouxo, com vasos sanguíneos ectásicos e com moderado infiltrado 

inflamatório mononuclear. Não foram observados cistos satélites. 

 

Figura 5: Imagem do corte histológico exibe tumor odontogênico queratocístico 

que possui uma cápsula cística cística revestida parcialmente por epitélio com 

poucas camadas de células. Fonte: banco de dados do Departamento De Patologia 

Oral Do Hospital Universitário João De Barros Barreto.  

 

DISCUSSÃO 

 

A síndrome de Gorlin Goltz (SGG) representa uma condição patológica de 

origem genética caracterizada por diversas características clínicas e imagiológicas, 
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cujo reconhecimento pode ser realizado por qualquer profissionais da Saúde. No 

entanto, ainda nos dias atuais, a literatura descreve relatos de diagnósticos 

incorretos ou retardados (Figueira et al., 2018; Thomas et al., 2016), o que 

representa um grave problema, visto que o reconhecimento precoce da doença é 

essencial para o estabelecimento de medidas terapêuticas adequadas. Convém 

ressaltar que, na SGG, este aspecto torna-se mais relevante ao considerarmos as 

lesões malignas dermatológicas, bem como os tumores ósseos potencialmente 

destrutivos, ambos características clássicas da doença que estavam presentes no 

trabalho em questão.  

Ao exame físico extra-oral criterioso do doente com a SGG, já é possível 

identificar determinadas características clínicas marcantes desta síndrome, como o 

hiperteloirismo ocular (Figueira et al., 2018; Akbari.et al., 2018), definido como o 

aumento da distância entre as órbitas, com base no padrão de normalidade da 

distância inter-ocular de 25mm ± 2mm (Akbari. et al., 2018). Este sinal é considerado 

um dos achados oftalmológicos mais frentes nesta síndrome, presentes em até 70% 

dos pacientes, no entanto está sujeito a variações regionais (CHEN, 2015). Outra 

característica também frequente é a bossa frontal proeminente, resultando em 

aumento do perímetro cefálico (Figueira et al., 2018; Akbari et al., 2018), que varia 

em adultos entre 55,2 à 62,3 cm (Bartholomeusz et al., 2002). Ambas alterações 

estavam presentes neste relato, sendo importante ressaltar que estas características 

podem ser facilmente identificadas por qualquer profissional através de 

mensurações, no entanto, apenas apresentam valor diagnóstico para a SGG quando 

avaliados juntamente com os exames de imagem. 

O envolvimento dermatológico é comum em pacientes com SGG, 

especialmente pelo desenvolvimento de depressões palmo-plantares e carcinoma 

nevóide basocelular (CNB) (Palacios-Álvarez et al., 2018), ambos considerados 

como principais critérios de diagnóstico da SGG (Kimonis et al., 1997). Em se 

tratando do CNB, este pode estar presente em até 96% dos pacientes com a SGG 

(Solis et al., 2016) e o diagnóstico é usualmente realizado antes dos 40 anos 

(Witmanowski et al., 2017; MacDonald et al., 2015). No entanto, sua incidência pode 

variar de acordo com a etnia, como demonstrado por Kimonis et al. (1997), onde as 

lesões foram mais frequentes em brancos (80%) quando comparado a Afro-

americanos (38%). Além disso, embora estes mesmos autores tenham verificado 

idades de acometimento da lesão semelhantes entre as etnias estudadas (20 anos), 
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fatores genéticos e ambientais, como a exposição a luz solar e quantidade de 

pigmentação da pele podem modificar a idade de apresentação do CNB (Yasar et 

al., 2015; Hashmi et al., 2016). 

Quanto ao diagnóstico, Kimoses et al. (1997) propôs um protocolo, onde a 

presença de dois critérios maiores ou de um critério maior associado a dois menores 

são suficientes para determinar a presença da SGG. O protocolo inclui o exame 

dermatológico e de imagem, como tomografia computadorizada, ultra-som cardíaco, 

ultra-som pélvico (se feminino), radiografia de tórax e uma radiografia panorâmica. 

No caso em questão, estavam presentes três características principais (ceratocistos 

odontogênicos, calcificação da foice cerebral e lesão sugestiva de carcinoma 

nevóide basocelular), além de três manifestações menores (hiperteloirismo ocular, 

macrocefalia e bossa frontal proeminente) (tabela 1).  

 

Tabela I:Critérios de diagnóstico para SGG em nosso paciente (baseado em Kimosis et al 1997) 

Maior Critério 
Pacient

e 
Menor critério 

Pacient

e 

Múltiplos (>2) CBC ou 1 CBC em 

paciente com idade < 20 anos 
+ 

Macrocefalia determinada após medição do 

perímetro cefálico: percentual de 97% 
+ 

CO mandibular ou maxilar confirmado 

em ex. histológico 
+ 

Malformações congênitas: fissura 

labial/palatina, bossa frontal, face 

grosseira, hipertelorismo ocular moderado 

ou severo 

+ 

Depressões palmoplantares 

(≥3lesões)  
Anomalias esqueléticas: deformidade de 

Sprengel, Pectus excavatum, sindactilia  

Foice do cérebro calcificada + 

Anomalias radiológicas: ponte da sela 

túrcica, anomalias vertebrais 

(hemivértebras, fusão ou alongamento de 

corpos vertebrais) deformidade nas mãos e 

pés 

 

Espinha bífida, vértebras fusionadas 

ou costelas marcadamente 

expandidas 
 Fibroma ovariano  

CBC em primeiro grau  Meduloblastoma  

 
É válido mencionar que o estabelecimento de um protocolo de avaliação é 

ferramenta essencial para diagnosticar precocemente esta síndrome, evitando que 
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os pacientes, como nesse presente relato, permanecem um longo período 

circulando pela rede de atenção à saúde sem o diagnóstico correto, estando mais 

predispostos ao desenvolvimento dos CNB em decorrência da exposição a radiação 

ultra-violeta do sol, sem os devidos cuidados. Além disso, MacDonald, et al. (2015) 

enfatiza que existem diferenças globais na manifestação clínica da SGG, o que 

indica a necessidade do profissional da saúde reconhecer qual característica clínica 

em particular é mais relevante para aquela população específica. Neste sentido, o 

Brasil representa um cenário desfavorável, visto que não existem estudos 

epidemiológicos sobre a SGG nesta população.  

Neste contexto, é válido destacar a importância do Cirurgião Dentista e da 

radiografia panorâmica no processo de diagnóstico, visto que um dos primeiros 

sinais da SGG são os ceratocistos odontogênicos (Hasmi et al., 2016), além de estar 

presente em aproximadamente 90% dos pacientes com esta síndrome (Evans, 

2018). Na maior parte das vezes, estes tumores representam um achado 

radiográfico durante um exame de rotina (Manjima et al., 2015). Entretanto, pode se 

manifestar, na vidência de um processo infeccioso, com sintomatologia dolorosa ou 

assimetria facial (Nilesh et al., 2017).  

O tratamento para a SGG é especifico para suas manifestações clínicas. Em se 

tratando dos CO, não há diferença de abordagens pacientes afetados pela síndrome 

ou não (Blanas et al., 2000), variando entre cirurgias descompressivas, enucleações 

e curetagem seguida de tratamento adjuvante com osteotomia periférica, crioterapia 

ou solução de Carnoy, além de ressecções maxilares (Neville, 2009). Entretanto, 

Dominguez et al. (1988) observaram que os CO ocorrendo na SGG apresentam 

maiores taxas de recidiva quando comparados a CO em paciente não sindrômicos, o 

que poderia ser explicado pela maior presença de cistos satélites, ilhas sólidas de 

proliferação epitelial, remanescentes odontogênicos dentro da cápsula e maior 

atividade mitótica no epitélio circunjacente (Wolgar, 1997). 

No presente relato, optou-se pela biopsia incisional seguida pela 

descompressão da lesão esquerda, com base na grande extensão da lesão, bem 

como na reposta favorável que estas lesões apresentam frente à descompressão, 

pelo aumento da espessura do epitélio circunjacente e da cápsula tumoral (Telles et 

al., 2013), o que facilita a exérese cirúrgica posterior. Além disso, diversos trabalhos 

mostraram reduções significativas em marcadores bioquímicos após a 

descompressão do CO (Pogrel et al., 2004; August et al., 2003; Ninomiya et al., 
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2002), sugerindo a redução da proliferação celular, sobrevida e invasividade local 

(Xu et al., 2016) 

No que se refere à lesão do lado direito, optou-se pelo tratamento ressectivo 

em decorrência de alguns fatores, como a fratura patológica deslocada na região do 

ângulo mandibular, menor probabilidade de infecção em comparação à 

descompressão, com vistas às melhores condições para a reparação óssea da 

fratura, além das menores taxas de recidiva, ainda que associada à alta morbidade 

(Bataineh et al., 1998; Zhao et al., 2002; Kinard et al., 2013). Entretanto, é 

importante mencionar que a curetagem associada ao tratamento adjuvante, cujo 

objetivo é minimizar as taxas de recidiva eliminando os ninhos epiteliais e 

microcistos na tentativa de erradicar completamente o componente cístico epitelial 

(Cunha, 2016), também poderia ser uma opção de tratamento adotada, mas com 

maior probabilidade de recidiva.  

Em se tratando da fratura mandibular, a presença do CO foi um fator crítico 

para a ocorrência da fratura, visto que reduziu substancialmente o volume de tecido 

ósseo na região. Por esta razão, associado a alta incidência de infecções em 

fraturas de ângulo mandibular (Miloro et al., 2008), optou-se pela utilização da 

filosofia load bearing para fixação interna rígida, utilizando uma placa de 

reconstrução de 2.4 milímetros. Dessa forma, foi proporcionada estabilidade 

suficiente para que a fratura repare sem intercorrências.  

 

CONCLUSÃO  

 

A síndrome de Gorlin Goltz é uma entidade patológica com ampla 

manifestação clínica, incluindo a presença de características facilmente 

reconhecíveis pelo exame clínico e de imagem simples, como uma radiografia 

panorâmica. Dessa forma, todos os profissionais de saúde, incluindo os Cirurgiões 

Dentistas, são elementos fundamentais para o diagnóstico precoce desta síndrome, 

que, por sua vez, também requer uma abordagem multidisciplinar para o correto 

tratamento. 
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