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INTRODUÇÃO 
A síndrome de Gorlin, também denominada síndrome Gorlin-

Goltz, síndrome do nevo basocelular ou síndrome do carcinoma 
nevoide de células basais é desordem autossômica dominante cau-
sada por mutações no Patched (PTCH), gene supressor de tumor 
localizado no cromossomo 9q22.3-q31, que funciona como com-
ponente da via de sinalização Hedgehog.1,2 Diversas manifestações 
clínicas estão presentes e as principais são múltiplos carcinomas 
basocelulares que se iniciam em idade precoce, tumores odon-
togênicos e alterações esqueléticas. Manifestações neurológicas, 
oftalmológicas, endócrinas e genitais também fazem parte dessa 
desordem.2-4 A prevalência é de 1/57000 e a incidência varia na 
literatura de 1/164000 a 1/256000.1,5,6-8 Está presente em 2% dos 
pacientes portadores de carcinoma basocelular com menos de 45 
anos de idade.9 Foi descrita pela primeira vez em 1894 por Jarish e 
White, mas melhor definida por Gorlin e Goltz em 1960.3,10

RELATO DO CASO
Paciente do sexo masculino, 67 anos de idade, há mais de 40 

anos em tratamento para exérese de múltiplos carcinomas basoce-
lulares principalmente na face, pescoço e dorso (Figura 1), apresen-
tou-se relatando as primeiras lesões cutâneas terem sido tratadas em 
outro serviço, com criocirurgia, aos 18 anos de idade. Em nosso 
serviço, onde o paciente já faz acompanhamento por quase 30 anos, 
a grande maioria das lesões cutâneas foi submetida à ressecção ci-
rúrgica e várias outras, devido ao tamanho ou à localização, foram 
tratadas com 5-fluoracil, imiquimode ou terapia fotodinâmica, de 
acordo com a melhor indicação. Iniciou tratamento há cerca de dois 
anos com acitretina 30 mg por dia, porém, devido à intolerância, 
a dose foi reduzida para 20 mg, dose que o paciente toma atual-
mente. Entretanto, o paciente relata que, desde o início dessa tera-
pêutica, não percebeu diminuição no aparecimento de novas lesões. 
Submeteu-se a três outras cirurgias pela equipe da bucomaxilofacial 
para ressecção de cistos na maxila e na mandíbula (Figura 2) com 
histopatologia confirmando cistos ceratogênicos. Além dessas alte-
rações descritas, o paciente também apresenta pits palmo-plantares 
(Figura 3), escoliose dorsal intensa com deformidade de Sprengel 

(Figura 4), hipertelorismo e fronte olímpica. Nega casos semelhan-
tes na família e não é filho de pais consanguíneos. 

DISCUSSÃO
A síndrome de Gorlin é desordem rara, com baixa incidência, 

que afeta igualmente ambos os sexos e predomina nos indivíduos 
com fototipos mais baixos.11 Quase 60% dos indivíduos acome-
tidos não têm conhecimento de familiares afetados e 35% a 60% 
desses representam nova mutação,2,3,12 o que parece ser o caso do 
nosso paciente. A mutação é causada no gene supressor de tumor 
PTCH, que faz parte da via de sinalização Hedgehog. Esses genes 
Hedgehog codificam moléculas de sinalização, desempenhando 
papel chave na padronização embrionária, manutenção da he-
mostasia nos tecidos velhos, reparação tecidual e carcinogênese.1,2 
Têm alta penetrância e expressividade fenotípica variável.13,14

O diagnóstico é feito baseado nos achados clínicos, sendo fir-
mado na presença de dois critérios maiores ou um maior associado 
a dois menores (Tabela 1).1,15 O presente caso apresentava, dentre 
os critérios maiores, múltiplos carcinomas basocelulares, sendo o 
início de aparecimento antes dos 20 anos, ceratocistos odontogêni-
cos, pits palmoplantares. E, como critérios menores, encontramos 
deformidade de Sprengel, hipertelorismo e macrocefalia.

Os carcinomas basocelulares são os principais componentes 
da síndrome. Manifestam-se clinicamente entre a puberdade 
e os 35 anos de idade.1,11,16 Variam em número desde alguns 
poucos a centenas, ocorrendo em qualquer área do corpo, prin-
cipalmente na pele exposta à luz solar. Qualquer tipo clínico 
pode estar presente, assim como ulceração, entretanto, proces-
so invasivo e evolução para metástase são raros.17 Compromete 
principalmente as superfícies epiteliais torácicas e cérvico-fa-
ciais, sendo as áreas periorbitais, pálpebras, nariz, região ma-
lar e lábio superior as áreas faciais mais afetadas.2,3,4,13 Outras 
alterações cutâneas podem fazer parte do quadro, como cistos 
sebáceos e pits palmoplantares que se desenvolvem na segunda 
década de vida e aumentam em número com a idade.1,13 

Também frequentes são os tumores odontogênicos que po-
dem ser as primeiras características da síndrome, geralmente 
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Figura 1. Vários carcinomas basocelulares, cicatrizes cirúrgicas, 
máculas hipocrômicas pós-inflamatórias e escoliose.

Figura 2. Dois cistos odontogênicos na maxila esquerda 
destacados em vermelho. Observar à direita alteração da 
anatomia pela retirada de cistos prévios nesse local.

Figura 3. Pits nas palmas.

Figura 4. Deformidade de Sprengel e carcinomas 
basocelulares no tronco.

surgem durante a primeira década de vida e acometem até 75% 
dos pacientes.1-4 São lesões frequentemente múltiplas, radio-
luscentes, uni ou multiloculares na mandíbula ou maxila.7,13 
Podem ocasionar dor, edema, impactação e deslocamento dos 
dentes. Raramente levam à fratura da mandíbula e possuem 
elevado índice de recidiva (até 60%) após enucleação.2,4,5,8,17

Calcificações ectópicas do sistema nervoso central podem ocorrer 
como calcificação foice e da tenda do cerebelo, além de ponte em 
sela túrcica com alterações que não resultam em nenhuma manifes-
tação clínica, mas podem ser úteis para confirmar o diagnóstico.1,5

Anomalia esquelética está presente em quase 70% dos pa-
cientes. A mais comum é a costela bífida, fusionada ou alargada. 
Alterações vertebrais surgem em até 31% dos pacientes e incluem 
espinha bífida oculta, cifoescoliose, defeitos de fusão, hemivér-
tebra, além da deformidade de Sprengel, que é a elevação da es-
cápula com rotação em direção à coluna com escoliose,1,3,5 mani-
festação observada neste paciente. Facies típicas, com fronte alta 
e larga, saliência frontal e parietal e aumento da circunferência da 
cabeça também podem ocorrer.18 O alargamento da base do nariz 
é comum e pode estar associado com hipertelorismo ocular.1

A maxila pode ser hipoplásica e pode haver hiperplasia 
mandibular com variável prognatismo. Outras anomalias me-
nos comuns incluem palato ogival, fissura de lábio palatino, 
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má oclusão, impacção e agenesia dentária.1 Também raro, mas 
pode ocorrer sindactilia e polidactilia.5 

Apresentação não usual, mas importante devido à causa pre-
coce potencial de morte, é o meduloblastoma, tumor maligno 
da fossa posterior.19 Está presente em até 10% do pacientes sen-
do geralmente diagnosticado em crianças com idade média de 
cinco anos.13 O seu tratamento requer terapia intensiva multi-
disciplinar. Os melhores resultados provêm do tratamento com 
ressecção agressiva, quimioterapia e radioterapia. No entanto, 
o uso de radioterapia pode ser discutível devido à sensibilida-
de dos pacientes para desenvolverem centenas de carcinomas 
basocelulares.19-21 

Manifestações menos frequentes são os cistos mesentéricos,11 
os fibromas mesentéricos e mamários, os fibromas ovarianos e 
cardíacos.15,22

O tratamento, especificamente em relação ao carcinoma ba-
socelular, é a exérese cirúrgica (Figura 5), entretanto, na exis-
tência de múltiplos tumores, pode-se recorrer à remoção com 
laser, terapia fotodinâmica e quimioterapia tópica. A quimio-
prevenção deve também ser realizada. Os retinoides podem efe-
tuar um papel importante na prevenção ou retardar o desenvol-
vimento de carcinomas.23-26 Protetores solares são também úteis 
contra a radiação ultravioleta.13

Critérios maiores Critérios menores

Mais de dois carcinomas basocelulares ou um antes dos 20 anos Macrocefalia determinada após ajuste para estatura

Ceratocistos odontogênicos confirmados pela histologia
Malformações congênitas: fenda labial ou palatina, bossa frontais, fácies 
grosseira, hipertelorismo

Três ou mais depressões palmo-plantares
Alterações esqueléticas: deformidade de Sprengel, peito deformado, 
hemivértebras, fusão ou alongamento de corpos vertebrais, defeitos das 
mãos e dos pés, sindactilia, cistos ósseos em chama de vela nas mãos

Calcificação bilamelar da foice cerebral Pontificação da sela túrcica

Costelas bífidas, fundidas ou achatadas Fibroma ovariano

Parente de primeiro grau com a síndrome Meduloblastoma

Tabela 1. Critérios maiores e menores para o diagnóstico da síndrome de Gorlin

Para o diagnóstico da síndrome de Gorlin é necessária presença de dois critérios maiores ou um maior e dois menores.

Figura 5. Hemiface esquerda mostrada antes (A) e após 
(B) várias ressecções cirúrgicas. Observar fechamento por 
segunda intenção da lesão nasal ocasionando retração da 
asa nasal esquerda.

Base de dados Estratégica de busca Número total de artigos

Pubmed via National Center for 
Biotechnology Information

“Gorlin syndrome” OR “Gorlin-Goltz syndrome” OR “basal cell nevus 
syndrome” OR “nevoid basal cell carcinoma syndrome” AND “case reports”

694

Embase via Elsevier

‘Gorlin syndrome’/exp OR ‘Gorlin syndrome’ OR ‘Gorlin-Goltz syndrome’/exp 
‘Gorlin-Goltz syndrome’ OR ‘basal cell nevus syndrome’/exp OR ‘basal cell 
nevus syndrome’ OR ‘nevoid basal cell carcinoma syndrome’/exp OR ‘nevoid 
basal cell carcinoma syndrome’ AND ‘case reports’

16

Lilacs via Bireme

Síndrome de Gorlin OR Síndrome do Carcinoma Nevoide Basocelular OR 
Síndrome de Gorlin-Goltz OR Gorlin syndrome OR Gorlin-Goltz syndrome 
OR basal cell nevus syndrome OR nevoid basal cell carcinoma syndrome OR 
Síndrome del Nevo Basocelular

59

Cochrane Library via Bireme
Gorlin syndrome OR Gorlin-Goltz syndrome OR basal cell nevus syndrome OR 
nevoid basal cell carcinoma syndrome

12

Tabela 2. Resultado da busca sistematizada em base de dados, realizada em 11 de junho de 2012

A revisão da literatura foi realizada por meio de busca siste-
matizada, utilizando os indexadores “basal cell nevus syndro-
me”, “Gorlin syndrome”, “Gorlin-Goltz syndrome”, “nevoid 
basal cell carcinoma syndrome”. Os resultados da busca estão 
demonstrados na Tabela 2.
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CONCLUSÃO 
O manejo da síndrome de Gorlin deve ser feito por equipe 

multidisciplinar, devido ao comprometimento de vários órgãos. 
O diagnóstico precoce da síndrome deve ser realizado para que 
terapias menos agressivas sejam adotadas. O meduloblastoma 
tem remoção cirúrgica facilitada quando seu diagnóstico ocor-
re numa fase inicial. Ecocardiograma regular detecta fibromas 
cardíacos precoces e, nas mulheres acometidas, é importan-
te a ultrassonografia para detecção de fibromas ovarianos. O 
acompanhamento dental frequente se faz relevante devido aos 
ceratocistos odontogênicos. E cabe ao dermatologista detectar 
as lesões cutâneas indicando a melhor forma de abordagem. A 
investigação e avaliação de todos os irmãos e filhos do paciente 
são importantes para que tomem conhecimento dos prováveis 
riscos hereditários da desordem. Portanto, torna-se mandatório 
o aconselhamento genético.
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PALAVRAS-CHAVE:
Carcinoma basocelular.
Cistos odontogênicos.
Proteínas hedgehog.
Meduloblastoma.
Síndrome do nevo basocelular.

RESUMO 
Contexto: A síndrome de Gorlin ou síndrome do nevo basocelular é desordem autossômica dominante causada por 
mutação no gene Patched, que faz parte da via de sinalização Hedgehog.
Descrição do caso: O paciente descrito tem 67 anos, apresenta múltiplos carcinomas basocelulares com início desde 
os 17 anos, além de cistos odontogênicos, escoliose dorsal, pits palmoplantares, hipertelorismo e macrocefalia.
Discussão: A síndrome é manifestada pela tríade de múltiplos carcinomas basocelulares, tumores odontogênicos 
ceratocísticos e anomalias esqueléticas. Outras alterações orgânicas podem estar presentes, sendo o meduloblastoma, 
tumor maligno da fossa posterior, causa potencial de morte.
Conclusão: O diagnóstico precoce é importante para que terapias menos agressivas sejam realizadas. O tratamento 
envolve equipe multidisciplinar e o aconselhamento genético é mandatório.


