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RESUMO

A Sindrome de Gorlin-Goltz, também conhecida como Sindrome do Carcinoma Nevoide Basocelular
(SCNB), é uma condicdo genética que apresenta anomalias, como a polidactilia, e formacao de
tumores, como os carcinomas, além do desenvolvimento de cistos odontogénicos, calcificacbes
intracranianas e malformacdes 0sseas. Objetivo: Realizar uma reviséo integrativa da literatura, com
énfase nos achados clinicos, sobre a SCNB e responder a pergunta de pesquisa, além de apresentar
0os métodos terapéuticos mais utilizados pelos autores. Metodologia: Foi realizada uma busca da
literatura através da base de dados eletrébnica PubMed, usando o termo (MeSH): “Focal Dermal
Hypoplasia”. Os artigos foram avaliados quanto aos critérios de inclusdo e exclusdo pré-
estabelecidos e utilizou-se do conector booleano “AND”. Resultados e Discusséo: A partir dessa
estratégia de busca, foram encontrados 432 trabalhos na integra; destes, 4 artigos encontravam-se
duplicados nas estratégias de busca, totalizando, assim, 32 trabalhos adequados aos critérios de
inclusdo, sendo 14 selecionados. Outrossim, tornou-se evidente a prevaléncia de alteracbes na
cavidade oral na maioria dos casos, tais como anodontias parciais da mandibula, hipodontia,
anomalias de esmalte, assimetrias faciais, fendas labiais, dentre outras. Considera¢gdes Finais:
Dessa forma, o artigo cientifico respondeu a pergunta norteadora e estabeleceu resultados
satisfatérios para o objetivo pré-estabelecido. Evidenciou-se uma grande quantidade de alteracdes
orofaciais, como hipodontias e anodontias, fendas labiais, malformacdes gengivais, dentre outras
alteracbes que se adequam ao dominio do CD e estabelecimento de métodos de tratamento para o
melhor progndstico ao paciente, como a exérese dos tumores e tratamentos dermatologicos.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome do Carcinoma Nevoide Basocelular. Hipoplasia Dérmica Focal.
Receptor Patched-1.

ABSTRACT

Gorlin-Goltz Syndrome, also known as Basal Cell Nevus Carcinoma Syndrome (SCNB), is a genetic
condition that presents abnormalities, such as polydactyly, and the formation of tumors, such as
carcinomas, in addition to the development of odontogenic cysts, calcifications intracranial and bone
malformations. Objective: To carry out a integrative review of the literature, with an emphasis on
clinical findings, on SCNB and to answer the research question, in addition to presenting the
therapeutic methods most used by the authors. Methodology: A literature search was performed
through the electronic database PubMed, using the term (MeSH): "Focal Dermal Hypoplasia". The
articles were evaluated for pre-established inclusion and exclusion criteria and the Boolean connector
“‘AND” was used. Results and Discussion: Based on this search strategy, 432 works were found in
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full; of these, 4 articles were duplicated in the search strategies, thus totaling 32 works suitable to the
inclusion criteria, 14 of which were selected. Furthermore, the prevalence of changes in the oral cavity
in most cases became evident, such as partial anodontias of the mandible, hypodontia, enamel
anomalies, facial asymmetries, cleft lip, among others. Final Considerations: In this way, the
scientific article answered the guiding question and established satisfactory results for the pre-
established objective. A large number of orofacial alterations was evidenced, such as hypodontias
and anodontias, cleft lip, gingival malformations, among other alterations that are appropriate to the
DC domain and establishment of treatment methods for the best prognosis for the patient, such as the
excision of tumors and dermatological treatments.

KEYWORDS: Basal Cell Nervus Sydrome. Focal Dermal Hypoplasia. Patched-1 receptor.

RESUMEN

El sindrome de Gorlin-Goltz, también conocido como sindrome de carcinoma de nevo de células
basales (SCNB), es una condicidbn genética que presenta anomalias, como la polidactilia, y la
formacion de tumores, como carcinomas, ademas del desarrollo de quistes odontogénicos,
calcificaciones, malformaciones intracraneales y éseas. Objetivo: Realizar una revision integradora
de la literatura, con énfasis en los hallazgos clinicos, en la BGC y dar respuesta a la pregunta de
investigaciébn, ademas de presentar los métodos terapéuticos mas utilizados por los autores.
Metodologia: Se realiz6 una busqueda bibliogréfica a través de la base de datos electronica
PubMed, utilizando el término (MeSH): "Hipoplasia Dérmica Focal". Los articulos fueron evaluados
por criterios de inclusién y exclusion preestablecidos y se utilizo el conector booleano “Y”.
Resultados y Discusién: Con base en esta estrategia de blsqueda, se encontraron 432 trabajos
completos; de estos, 4 articulos fueron duplicados en las estrategias de blsqueda, totalizando asi 32
trabajos aptos a los criterios de inclusion, de los cuales 14 fueron seleccionados. Ademas, se hizo
evidente la prevalencia de cambios en la cavidad oral en la mayoria de los casos, como anodoncias
parciales de la mandibula, hipodoncia, anomalias del esmalte, asimetrias faciales, labio leporino,
entre otros. Consideraciones finales: De esta manera, el articulo cientifico respondi6 a la pregunta
orientadora y establecid resultados satisfactorios para el objetivo preestablecido. Se evidencié una
gran cantidad de alteraciones orofaciales, como hipodoncias y anodoncias, labio leporino,
malformaciones gingivales, entre otras alteraciones que son adecuadas al dominio de las CD y
establecimiento de métodos de tratamiento para el mejor prondstico del paciente, como la escisiéon de
tumores. y tratamientos dermatolégicos.

PALABRAS CLAVE: Sindrome del nervio basocelular. Hipoplasia dérmica focal. Receptor Patched-
1.

INTRODUCAO

A Sindrome de Gorlin-Goltz, também conhecida como Sindrome do Carcinoma Nevoide
Basocelular (SCNB), é condi¢édo hereditaria autossémica dominante, causada por uma alteracdo no
gene Patched (PTCH) (QUEIRQOZ, et al., 2020; SOUZA; MAIA; SILVA, 2020). Outrossim, o PTCH
regula as funcdes de supressao tumoral, organiza¢do embrionaria e ciclo celular, levando a perda de
controle de outros genes responsaveis pela organogénese, odontogénese e carcinogénese
(BARROS, et al., 2020; SILVA, et al., 2020).

Essa sindrome é considerada pela literatura como uma condi¢cdo rara, com prevaléncia
estimada de 1 caso em 60.000 individuos. Além disso, atinge todos o0s grupos étnicos, sendo
bastante evidenciada em individuos do sexo feminino (BARROS, et al., 2020; QUEIROZ, et al.,
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2020). Outrossim, a literatura apresenta um apanhado de caracteristicas evidentes em pacientes
acometidos com esta sindrome, como por exemplo o Carcinoma Nevoide Basocelular, principal
achado e caracteristica especifica para a nomeacao da sindrome (FIGUEIREDO, et al., 2018;
FIGUEIRA, et al., 2018; BARROS, et al., 2020).

Com relagdo ao diagndstico, o estabelecimento de exames adicionais € importante para a
andlise das caracteristicas e definicdo da sindrome, com avaliacdo das manifestacGes clinicas e
radiograficas (PARK, et al., 2019; CIPRIANO, et al., 2020). A literatura enfatiza a importancia do
envolvimento multidisciplinar para a formulacdo do tratamento de pacientes com SCNB, sendo o
cirurgido-dentista (CD) um desses profissionais, ja que tal sindrome apresenta algumas alteracbes
gue podem se desenvolver na cavidade bucal (BARTOS, et al., 2019; QUEIROZ, et al., 2020).

Dessa forma, este artigo cientifico teve como objetivo realizar uma revisdo integrativa da
literatura, com énfase nos achados clinicos, sobre a SCNB e responder a pergunta de pesquisa, além
de apresentar os métodos terapéuticos mais utilizados pelos autores.

METODOLOGIA

Esta revisdo integrativa da literatura possui uma metodologia qualitativa, sendo baseada em
Rother (2007) e em Pereira et al., (2018), e no desenvolvimento da seguinte pergunta de pesquisa:
Quais as principais caracteristicas clinico-anatbmicas que sao fundamentais para o diagnéstico e
tratamento da Sindrome do Carcinoma Nevoide Basocelular?

Para isto, foram utilizadas as bases de dados eletrénica U. S. National Library of Medicine
(NLM/PubMed) e Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), e as
bibliotecas eletrénicas Scientific Electronic Library Online (SciELO) e Cochrane Library, para
pesquisar e identificar estudos que respondessem a pergunta norteadora desta revisdo integrativa da
literatura. As bases de dados e bibliotecas eletronicas foram pesquisadas para estudos mais atuais
possiveis, 0s quais foram publicados nos dltimos anos.

Foi utilizada uma palavra-chave para a composicdo da chave de pesquisa, sendo o seguinte
“MeSHterm”: “Focal Dermal Hypoplasia’. Em seguida, os pesquisadores selecionaram os trabalhos
com analise no titulo e resumo, com base nos critérios de elegibilidade. Foi estabelecido o
desenvolvimento de 5 etapas (Figura 1) para a busca pelos artigos e desenvolvimento desta revisao

integrativa.
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Figura 1 — Etapas metodoldgicas para a selecéo dos artigos e desenvolvimento da revisao

1* Etapa

2* Etapa

3° Etapa

4° Etapa

5* Etapa

=

-
-
-
-

Determinacac dos descritores
(MeSHterms e DeCS)

Busca avancada na base de dados
(PubMed; LILACS; Cochrane Library e
SciELO)

Selegéo dos artigos que se
adequaram aos critérios

Formulagio de tabela
descritiva sobre cada estude

Desenvelvimento da
discusséo dos estudos

Fonte: Elaborado pelos autores, 2021.

Esta revisdo integrativa baseou-se em cinco etapas: Na primeira etapa foi o estabelecimento

dos descritores para ambas as bases de dados, sendo uma com a utilizacdo de MeSHterms
(PubMed) e com DeCS (SciELO, LILACS e Cochrane Library). Em seguida, segunda etapa, fora feito

a busca avancada nas bases e analise do quantitativo dos artigos cientificos presentes na integra.

Logo em seguida, na terceira etapa, foram selecionados os artigos que se adequaram aos critérios

de elegibilidade estabelecidos pelos pesquisadores. Na quarta e quinta etapa, 0s pesquisadores

formularam uma tabela descritiva sobre os autores, objetivo da pesquisa, resultados e concluséo e

em seguida, desenvolvimento da discussdo dos artigos cientificos para uma analise do melhor

manejo do clareamento dental, a fim de se chegar ao sucesso clinico e responder a pergunta

norteadora estabelecida no inicio desta metodologia.

Os critérios de elegibilidade foram os seguintes: relatos de casos; artigos publicados em

inglés, portugués e espanhol; publicacdes entre janeiro de 2016 e outubro de 2021; artigos que se

adequem a tematica. Em seguida, artigos que preencheram os critérios de elegibilidade foram

identificados e incluidos na revisdo. Os trabalhos que preencheram todos os critérios de selecao
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foram incluidos no estudo, os que nao preencheram os critérios e/ou ndo se mostraram relevantes

foram excluidos.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A Sindrome de Gorlin-Goltz, também conhecida como a SCNV, é uma condicao hereditaria
autossdmica dominante rara, sendo bastante caracterizada pelo desenvolvimento de carcinomas
basocelulares, calcificacdes na foice cerebral, dentre outras alteracfes (DOMINGUES, et al., 2014).
Além disso, é bastante encontrado em individuos com essa sindrome o desenvolvimento
manifesta¢bes na cavidade oral, como o crescimento de ceratocistos odontogénicos e malformacdes
na maxila e mandibula, em que é evidente a importdncia do manejo odontolégico no tratamento da
Sindrome de Gorlin-Goltz (QUEIROZ, et al., 2020).

Dessa forma, a Sindrome de Gorlin-Goltz apresenta diversas alteragdes que sdo importantes
de serem estudadas, principalmente no que tange as altera¢des na cavidade bucal (QUEIROZ, et al.,
2020). Com a busca avancgada através da utilizagdo do MeSHterm e DeCS ja mencionados, foram
selecionados apenas os artigos que entraram nos critérios de inclusdao. Os resultados por analise
foram representados na Tabela 1:

Tabela 1 - Selecéo dos artigos por analise empregada e estabelecimento dos critérios de incluséo.

integra  Duplicados SeIeAgt(i)gnO:dos
PubMed 436 4 14
SCIELO 3 1 0
LILACS 30 2
Cochrane 0 0 0

Fonte: Elaborado pelos autores, 2021.

Portanto, a partir dessa estratégia de busca, foram encontrados 466 (quatrocentos e
sessenta e seis) trabalhos na integra; destes, 7 (sete) artigos encontravam-se duplicados nas
estratégias de busca, totalizando, assim, 16 (dezesseis) artigos cientificos selecionados.

Para isso, estabeleceu-se a constru¢éo da Tabela 2 aos relatos de casos que evidenciaram
aspectos clinico-anatémicos, como também genéticos que podem influenciar no fenétipo do paciente.
Sendo assim, na Tabela 2 detalhou o caso clinico, aspectos clinico-anatbmicos e
conclusdo/tratamento de cada estudo.
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Tabela 2 — Relatos de casos detalhados em tabela de resultados.

Autor/Ano Caso clinico (Sexo e Aspectos clinico- Concluséo/Tratamento
Idade) anatdmicos/genéticos

Sexo feminino aos 8 A paciente apresentou Podemos encontrar

anos de idade. papulas compressiveis, apenas quatro relatos

macias e amareladas, de transmissédo de pai

misturadas com para filha. Pais foram

maculas descritos como tendo

hipopigmentadas e um fenétipo mais

hiperpigmentadas em suave. Curiosamente,
um padré@o blaschkoid e as manifestacdes no
"deformidade em garra pai podem ser téo
de lagosta" afetando leves que 0
seus pés Dbilaterais. diagnostico correto foi
Achados de exames feito apenas quando a

adicionais incluiram filha exibia
baixa estatura, caracteristicas clinicas
assimetria facial, orelhas tipicas da sindrome de
Gupta et al., 2016. de implantacdo baixa, Goltz. Seu pai também
hipodontia,  hipoplasia teve méculas

do esmalte, aumento hipopigmentadas e
tonsilar e espinha bifida hiper-pigmentadas em
oculta no nivel S1-3 uma distribuicdo de

vertebral. blasch-koid,
deformidade em "garra
de lagosta" e

cifoescoliose. Nenhum
dos outros membros
da familia eram

afetados, sendo
informacdes sufici-
entes para se
suspeitar do
diagnéstico.

Trés fetos femininos Todos os fetos apresen- Os autores confirmam
(Os autores buscaram tavam caracteristicas a variabilidade do

analisar o dismorficas semelhantes fenotipo FDH,

desenvolver dos (por exemplo, orelhas permitindo delinear

aspectos anatdbmicos desdobradas, labios evocativas clinicas

da  Sindrome de finos, malformagbes associacdes para

Gorlin-Goltz no gengivais, hamartomas, diagndstico pré-natal,

crescimento intra- diastema  da linha retardo do crescimento

uterino, com analise média). As mal- intrauterino, mal-

Mary et al., 2016. pés-maorte). formagc”)es de membr_qs formactes de
variaram de sindactilia membros, parede

isolada de 4 membros anterior/defeitos no
(feto 3) a ectrodactilia diafragma e anomalias
(fetos 1 e 2) e oculares, como
hipodactilia de um pé também a formacéo de
(feto 2). Nenhum dos fendas labiais.

trés fetos apresentaram

fendas labiais. Apenas o

feto 1 apresentou

dentes rudimen-tares.
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Ramirez-Botero et al.,
2016.

Sexo feminino com 8 O paciente foi encami-
anos de idade.

nhado para genética
aconselhamento e
exame fisico revelaram
severa deficiéncia
intelectual e evidéncia
de conduta auto e
heteroagressiva.  Além
disso, um peso de 12
kg, uma altura de 104
cm e uma cefélica
perimetro de 43 cm
(todos abaixo de <P3)
foram  anotados. O
paciente exibia
assimetria facial,
microftalmia esquerda,
orelhas displasicas de
implantacdo baixa, a
canal auditivo estreito,
labio inferior  bifido,
oligodontia, um
arborescente papiloma
na regido mentual,
prognatismo e queixo
pontudo, narinas ante-
vertidas, uma ponte
nasal estreita e cabelos
ralos com manchas
alopecia. Além disso, o
exame revelou
generalizado atrofia da
pele, sindactiia do
terceiro e quarto dedo
da méao direita, uma
méao esquerda dividida,
um pé direito fissurado e
adactilia do halux
esquerdo. O paciente
fez uma tomografia
cerebral aos 6 anos com
resultados normais.

Ao comparar a
literatura de casos de
FDH relatados
anteriormente com no
presente caso, muitas
semelhancas
fenotipicas sdo
observadas; no
entanto, deficiéncia
intelectual severa e
auto/heteroagressiva
comportamentos nao
sao comuns. Isso leva
a questao se esta nova
mutacao nao
documentada esta
relacionada as tais
caracteristicas.

Krakowski et al.,
2017.

Sexo feminino;
nao informada.

Apresentou erosao e
herniagdo de gordura da
perna posterior
esquerda, microftalmia,
coloboma  ocular e
cegueira do olho
esquerdo, deformidade
no topo da orelha,
terceiro e quarto
esquerdo sindactilia do
dedo do pé esquerdo e
polidactilia do dedado do
pé esquerdo.

Achados histolégicos

demonstraram
objetivos
espessamento do
colageno dérmico.
Uma mudanca
marcante na
predominéncia de

colageno do tipo |l
(fetal / ferida precoce)
para o tipo | (adulto /
maduro) foi observada.
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Lee, Choe & Ahn,
2017.

Sexo feminino com 19
anos de idade.

Apresenta defeitos no
couro cabeludo, lesdes
cutdneas na  perna
direita e no tronco
direito, e sindactilia do
quarto e quinto dedos
do pé direito. O exame
cutaneo revelou
multiplas placas
atréficas e uma massa
marrom e amarela com
hérnia de gordura e
telangiectasia localizada
principalmente na parte
inferior da perna direita.
Ela apresentava
sindactilia no pé direito e
a leséo do couro
cabeludo parecia ser
atréfica e membranosa.

Uma biopsia da
panturrilha revelou
extensao dérmica

superior de células de
gordura, atrofia dérmica
e perda de colageno
dérmico.

A paciente foi
encaminhada para um
cirurgido plastico e um
departamento de orto-
pedia para reparar sua
sindactilia.

Pasman, Heifert &
Nylund, 2017.

Sexo feminino com 8
anos de idade.

A paciente apresentou
baixo ganho de peso e
disfagia, como também
multiplos papilomas
esofagicos e esofagite
eosinofilica.

Ela foi tratada com
sucesso com
coagulacdo de plasma
de argbnio e
fluticasona ingerida
com propionato, que
nao foi descrito
anteriormente em uma
crianca.

Severino-Freire et al.,
2017.

feminino com 21 anos

feminino com 16 anos

Caso 1 Paciente
apresentava lesbes
hiper-pigmentadas e
atréficas lineares em
uma distribuicdo
Blaschkoid. As lesdes
foram localizadas a
direita  braco, perna
direita e tronco
esquerdo e envolveu
aproximadamente 10%
da superficie corporal.
Ela também tinha
sindactilia de 2-3 e 4-5

dedos da mao
esquerda.

Caso 2: Lesbes
perpigmentadas e

atréficas localizadas no

As 2 pacientes tinham
um fenotipo muito leve
e limitado lesdes
cutaneas,  sugerindo
que as formas em
mosaico da Hipoplasia
Dérmica Focal sé&o
associadas ao fenotipo
mais suave, embora
este ndo esteja em de
acordo com a
literatura.
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hemicorpo esquerdo:
nadega, flanco e braco.
O exame das unhas
revelou estrias
longitudinais e entalhes
em forma de V na
margem livre distal de a
terceira e a quarta
unhas da méo afetada.

Nenhum outro
anomalias associadas
estavam presentes.
Sexo feminino com 16 Apresenta méaculas O reconhecimento
anos de idade. atréficas desses tracos
hipopigmentadas caracteristicos
reticuladas e manchas permitira
sobre o lado direito do aconselhamento e
rosto e o brago direito. tratamento  genético
Ela também est4 tendo precoce e apropriado.
hipoplasia da mama Os autores
e direita com encontraram uma das
Alsharif, Hindi & anormalidade do manifestagdes in-
Khoja, 2018. -
esmalte dentario e comuns da sindrome
anodontia parcial na encontrada na
mandibula inferior. literatura, a hipoplasia
Cabelo esparso e da mama direita,
alopecia parcial no lado sendo submetida a
direito (couro cabeludo, uma cirurgia de
sobrancelhas e cilios) aumento de mama
também foram com um resultado
observados. satisfatério.
Recém-nascido, sexo Apresenta areas de As lesBes cutaneas,
feminino, com 15 dias alopecia no couro principalmente facial,
de idade. cabeludo, herniacdo do tem conotacéao
tecido celular estética, mas nao ha
subcutdneo em varias grande problema
areas de todos os terapéutico, sendo
segmentos  corporais, tratados principalmente
entalhe na asa nasal, pelo dermatologista;
Corona-Guerra & fenda_ na .gengiva lesBes papilomatosgs
Ochoa-Apreza, 2018. superior, defeito grave em geral séo
do membro superior removidas
esquerdo com rizomelia cirurgicamente, mas
(encurtamento do sdo recorrentes. E
segmento proximal) e valido ressaltar que a
aplasia do radio, bem cirurgia plastica e
como ectrodactilia do ortopédica precoce
membro pélvico direito. melhora as
deformidades dos
membros.

Relato de uma nova
mutacdo em mosaico

Frisk et al., 2018. no gene PORCN em
um paciente
masculino com

O paciente tinha varias
anormalidades: Seu
rosto era assimétrico
com uma hipoplasia do
lado direito, amplamente

Este relato serve para
esclarecer ainda mais
o fendtipo de GS em
homens, o que ¢
importante  uma vez
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sindrome de Goltz dentes espacados e que hi sdo, até onde
aos 3 anos de idade.  orelhas inseridas baixas. sabemos, apenas 24
Houve hipo- pacientes do sexo
pigmentacdo em uma masculino descritos
distribuicdo blascolinear com um diagndstico
em seu braco direito. molecular confirmado.
Telangiectasia  esteve A expressividade
presente em ambos os altamente variavel
bracos e na perna pode ter causado a
esquerda em uma perda de pacientes do
distribuicdo sexo masculino ou mal
blaschkolinear. Ele tinha interpretado até hoje.
pele atréfica com hérnia
de gordura nodular
agrupada no tronco do
lado direito. Havia areas
de aplasia cutadnea
irregular em sua perna
direita. Seu pé direito
mostrou parcial ectro-
dactiia do segundo
dedo do pé. Ele tinha
clinodactilia em ambas
as mdos e uma
sindactilia completa do
terceiro e quarto dedos
da méo esquerda.
Todos as unhas da méo
esquerda e as unhas da
segunda e o0 terceiro
dedo da mé&o direita
estava estriado. Além
disso, ele tinha uma
dacriostenose do lado
direito, baixa estatura
(-4 DP), hérnia inguinal
e osteopatia estriada.
Andlise do Este estudo sugere que Individuos com
mosaicismo genético 0 mosaicismo causada mosaicismo pos-
no caso de quatro por uma mutacdo pds- zigbtico correm o risco
pacientes mulheres zig6tica ocorre com de transmitir o disturbio
com caracteristicas mais frequéncia do que para  suas filhas,
clinicas da Sindrome o assumido até o porque 0 mosaico
do Carcinoma momento em pacientes materno também pode
Heinz et al., 2018. Nevoide Basocelular. do sexo feminino com afetar as godnadas. E
FDH. importante a pratica de
testes de DNA dos
afetados para
identificar o]
mosaicismo,
melhorando a preciséo
diagnostica.
Sexo feminino com 36 Apresentou disfagia e Este relato de caso
Freethy et al., 2019. anos de idade. hiperplasia linfoide, com destaca a necessidade

sintomatologia dolorosa

para envolvimento da
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e irritagé@o. A paciente foi
submetida a uma
panen-doscopia com
CO2 laser para a lesédo
com bom resultado
clinico.

equipe multidisciplinar
para garantir total
consideracao das
opcOes de gestéo.

Roberts, Shein &
Jacobson, 2019.

Sexo feminino com 7
anos de idade.

A sindrome apresentou-
se mascarada de uma
hipertrofia tonsilar
lingual. A paciente foi
submetida a uma
adenotonsilectomia aos
dois anos de idade por
obstrucdo apneia do
sono. Antes dessa
admisséo, as
manifestacdes
documentadas incluiam
apenas alteracdes leves
na pele. Aos 4 anos, ela
foi submetida a uma
laringo-
broncoesofagoscopia
ap6s retornando a
clinica com piora
orofaringea papiloma e
pigarro excessivo. Além
disso, alguns exames
revelaram uma doenca
papilomatosa muito
grande surgindo da
base da lingua e parede
lateral da faringe com

uma laringe normal,
exceto pelo
paralelepipedo da

laringe e brénquios.

Ela se recuperou bem
e teve alta do dia
seguinte. No
acompanhamento, ela
estava bem e estava
encaminhado para a

equipe de doencas
infecciosas para
consideracao de
vacinacao ou

tratamento antiviral.

Cao et al., 2020.

Os autores
analisaram dois
pacientes com
polidactilia, havendo
andlise genética e
clinica.

Outras anomalias, como
carcinomas
basocelulares, costela e
alteracBes craniofaciais,
espinha bifida e
neuroldgicas
anormalidades também

foram avaliadas.
Nenhum deles tinha
uma patogénese
definitiva. A genética
dos pacientes na familia
foi estudada por

sequenciacdo de todo o
exoma.

Os autores
descobriram um
heterozigoto com

mutacdo em PTCHI.
Os autores sdo o0s
primeiros a descobrir a
relacéo entre a
polidactilia e mutacéo
PTCH1 em humanos.
A pesquisa descobriu
um gene candidato de
polidactilia, PTCH1, e
pode fornecer uma
nova pista para o
estudo das correlacdes
gendtipo-fendétipo.

Obaya et al., 2019.

Sexo feminino com 4
anos de idade.

retardo
face

Microcefalia,
mental,

@] manejo é
multidisciplinar e o
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assimétrica, cabelos
ralos e orelhas
quebradicas, papiloma-
tose nasal e
pericomissural com
macrostomia esquerda,
estrabismo e catarata do
olho direito com
cegueira total do olho,
microdontia, oligodontia,
fuséo dentaria e
hipoplasia do esmalte.
Amigdalas hipertroficas
com multiplas lesbes
papilomatosas

prognoéstico  depende
do grau afetado.

Sexo feminino com 15
dias de vida

Guadalupe et al.,
2018.

Areas de alopecia no
couro cabeludo,
herniacdo do tecido
celular subcutédneo em
vérias areas de todos os
segmentos  corporais,
entalhe na asa nasal,
fenda na gengiva
superior, defeito grave
do membro superior
esquerdo com rizomelia
(encurtamento do
segmento proximal) e
aplasia do radio, bem
como ectrodactilia do
membro pélvico direito.

As lesdes cutaneas,
principalmente faciais,
tem conotagéo
estética, mas ndo ha
grande problema
terapéutico; lesées
papilomatosas em
geral, sédo removidos
cirurgicamente, mas
sdo recorrentes. A
cirurgia plastica e
ortopédica precoce
melhora as
deformidades de
membros.

Fonte: Elaborado pelos autores, 2021.

No estudo de Gupta et al.,

(2016), os autores analisaram o caso clinico de uma garota com 8

anos de idade, a qual apresentou papulas amareladas e maculas hipo e hiperpigmentadas, como
também baixa estatura, assimetria facial, hipodontia, hipoplasia do esmalte, dentre outras alteracdes
através de exames adicionais. Este caso pode ser considerado como um caso especial, pois, é dificil
a caracterizacdo da sindrome de Gorlin-Goltz quando é perpassado de pai para filho(a).

Mary et al., (2016) analisaram o desenvolvimento das caracteristicas dessa sindrome em
crescimento intrauterino, com andlise dos fetos pés-morte. Apds analise, todos os fetos apresentaram
caracteristicas dismorficas semelhantes, como diastemas de linha média e malformac¢bes gengivais,
além disso, nenhum dos trés apresentaram fendas labiais. Em suas conclusdes, os autores
confirmam a variabilidade do fenétipo FDH, em que € possivel se fazer o diagnéstico em periodo pré-
natal.

Com relagao ao caso clinico de Ramirez-Botero et al., (2016), a paciente de 8 anos de idade
apresentou varias caracteristicas orofaciais da sindrome, tais como: assimetria facial; labio inferior

bifido; oligodontia; papiloma em regido mentual e prognatismo. Dentre tais alteracdes, também foram

RECIMAZ21 - Ciéncias Exatas e da Terra, Sociais, da Saude, Humanas e Engenharia/Tecnologia



v.2, n.10, 2021

A A RECIMA21 - REVISTA CIENTIFICA MULTIDISCIPLINAR
REClMAz ISSN 2675-6218
ASPECTOS CLINICOS E ANATOMICOS DA SINDROME DO CARCINOMA NEVOIDE BASOCELULAR
Matheus Harllen Gongalves Verissimo, Yuri Henrique Gonzaga da Silva, Flavia Regina Galvao de Sousa, Alexsandra Delgado Alves,

Annyelle Anastéacio Cordeiro, Jonas Breno Santos Silva, Larissa Alves Assuncéo de Deus, Maria Isabel Aradjo André da Silva,
Mayara Medeiros Lima de Oliveira, Suzie Clara da Silva Marques, Morgana Maria Souza Gadélha de Carvalho

relatadas outras ao aspecto cognitivo, como deficiéncia intelectual e conduta agressiva. Diante da
nova mutacdo que ndo estd descritivamente documentada, € possivel que tais alteracbes sejam
provenientes dessa problematica.

Krakowski et al., (2017) e Lee, Choe e Ahn (2017) apresentaram, em seus casos clinicos,
caracteristicas referentes aos aspectos dermatoldgicos dos pacientes, como herniacédo de gordura na
perna esquerda; aumento e diminuicdo do espessamento da camada de colageno em analise
histolégica em determinadas regifes do corpo; lesGes cuténeas; formacdo de massas atréficas;
crescimento de camadas de gordura. Alteracdes no tipo de coldgeno em periodo fetal e em
individuos adultos foi encontrada, passando do tipo Il para I, além da multiprofissionalizagcdo para o
tratamento dos pacientes com auxilio do cirurgido-plastico.

Pasman, Heifert e Nylund (2017) constataram em uma paciente de 8 anos de idade a
presenca de papilomas esofagicos e esofagite eosinofilica, sendo tratada, com sucesso, através da
coagulacao de placa de argbnio com fluticasona ingerida com propionato. J& Severino-Freire et al.,
(2018) e Alsharif, Hindi e Khoja (2018) analisaram as caracteristicas da sindrome em pacientes
jovens de 16 a 21 anos de idade, os quais apresentaram, em comum, lesGes hiperpigmentadas;
sindactilia; maculas hipopigmentadas; hipoplasia de mama; anormalidades no esmalte e anodontia
parcial da mandibula, enfatizando o conhecimento de tais caracteristicas para a formulacdo do
melhor método de tratamento e diagndstico precoce, como também o reconhecimento da hipoplasia
de mama em destaque no estudo de Alsharif, Hindi e Khoja (2018), por ser uma caracteristica rara na
Sindrome de Gorlin-Goltz.

Houve artigos que desenvolveram a analise das caracteristicas anatdmicas dessa sindrome
em recém-nascidos. Corona-Guerra e Ochoa-Apreza (2018) analisaram uma paciente com 15 dias de
vida, a qual apresentou fenda na gengiva superior; herniacdo de tecido subcutaneo; rizomelia e
aplasia do radio. J4 Frisk et al., (2018) relataram uma nova mutagdo em mosaico no gene PORCN
em paciente masculino com 3 anos de idade, em que foi possivel observar assimetria facial;
telangiectasia; dentes espacados; dentre outras alteracdes.

Heinz et al., (2019) analisaram o mosaicismo causado por uma mutacdo pés-zigbtica e
comprovaram a importancia dos testes de DNA de forma prévia ao nascimento do feto, para que se
possa fazer o diagnéstico o mais rapido possivel. Com relagéo a pesquisa de Freethy et al. (2019) e
Roberts, Shein e Jacobson (2019) destacaram a presenca do crescimento dos linfonodos, sendo o
primeiro com hiperplasia linféide e o segundo com hipetrofia tonsilar lingual, sendo submetido a uma
adenotonsilectomia, em que ambos tiveram envolvimento multidisciplinar.

Na pesquisa mais atualizada, Cao et al., (2020) analisaram, genética e clinicamente, dois
pacientes com polidactilia. Outras anomalias, como carcinomas basocelulares, costela e alteragbes
craniofaciais, espinha bifida e neurolégicas anormalidades também foram avaliadas. Os autores
descobriram um heterozigoto com mutacdo em PTCH1. Os autores sdo os primeiros a descobrir a

relacéo entre a polidactilia e mutacdo PTCH1 em humanos.
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Para o tratamento, € importante destacar a pluralidade de métodos para serem utilizados,
variando desde os aspectos dermatoldgicos até a remoc¢éo dos tumores encontrados. Na maioria dos
casos, procura-se estabelecer o delineamento do prognéstico em consonancia com uma enorme

demanda de profissionais, sendo incluso o CD.

CONSIDERACOES FINAIS

Com a andlise dos artigos cientificos, é notéria a importancia da presenca dos CDs para a
formulagéo do tratamento para a restauracéo da saude bucal do paciente com a SCNV. Além disso,
com o resumo dos relatos de casos, evidenciou-se uma grande quantidade de alteracbes orofaciais,
como hipodontias e anodontias, fendas labiais, malformacdes gengivais, assimetrias faciais, dentre
outras alterag6es que se adequam ao dominio do CD.

Outrossim, pode-se observar a prevaléncia do estabelecimento de métodos de tratamento
para o melhor progndstico ao paciente, como a exérese dos tumores e tratamentos dermatoldgicos.
Dessa forma, o artigo cientifico respondeu a pergunta norteadora e estabeleceu resultados

satisfatorios para o objetivo pré-estabelecido.
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