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e vo id ba zal hüc re li kar si nom sen dro mu (NBHKS)(OMIM #109400)
ilk kez 1960 yı lın da Gor lin ve Goltz1 ta ra fın dan ta nım lan mış olup,
ba zal hüc re li kar si nom, odon to je nik ke ra to kist ler, pal mar ve/ve ya

plan tar çu kur cuk lar ve du ral kıv rım la rın ek to pik kal si fi kas yon la rı ile ka-
rak te ri ze bir sen drom dur. Oto zo mal do mi nant ge çiş li bu sen dro mun ge ni
(PTCH: patc hed ge ne) kro mo zom 9q22.3 üze rin de ha ri ta lan mış tır. Bu tü -
mör sup re sör ge nin de ki mu tas yon lar odon to ge nez ve kar si no ge ne zi de kap-
sa yan ba zı gen ler de dis re gü las yo na ne den ol mak ta dır. En be lir gin bul gu
er ken baş lan gıç lı ba zal hüc re li kar si nom ve man di bu ler kist ler dir. On do -

Kardiyak Tümör, Fötal Rabdomiyom ve
Odontojenik Keratokistleri Olan
Gorlin-Goltz Sendromlu Bir Olgu

ÖZET Gorlin-Goltz sendromu (Nevoid bazal hücreli karsinom sendromu) bazal hücreli karsinom,
odontojenik keratokistler, palmar ve/veya plantar çukurcuklar ve falx serebrinin ektopik
kalsifikasyonları ile karakterize, otozomal dominant geçişli bir sendromdur. Kardiyak tümör,
mandibuler odontojenik keratokistler, fötal rabdomiyom olan 7 yaşında erkek hastaya Gorlin-Goltz
Sendromu tanısı konulmuştur. Aile bireyleri sorgulandığında babasının da 14 yıl önce çenede
gelişen kist nedeniyle ameliyat olduğu ve aynı zamanda atrial septal defektinin bulunduğu ve
fenotipik bulgularının hastamıza benzediği görülmüştür. Otozomal dominant kalıtılan bu
sendromda aile bireylerinin de muayene edilmesinin, özgeçmişlerinin ayrıntılı sorgulanmasının
önemi vurgulanmış, gelişebilecek tümoral oluşumlara klinisyenlerin dikkatini çekmek
amaçlanmıştır.

Anah tar Ke li me ler: Gorlin-Goltz sendromu; odontojenik keratokist; fötal rabdomiyom; 
konjenital anomali

ABS TRACT Gorlin- Goltz syndrome (Nevoid basal cell carcinoma syndrome) is an autosomal dom-
inant disorder which is characterized by basal cell carcinomas, odontogenic keratocysts, palmar
and/or plantar pits, and ectopic calcifications of the falx cerebri. We report the case of a 7 year-old
boy who was diagnosed as Gorlin-Goltz syndrome, presenting with cardiac tumor, multiple odon-
togenic keratocysts, and fetal rabdomyoma. The father of the patient who has smilar fenotype with
his son, had been operated because of  odontogenic keratocysts 14 years ago. Our aim is to draw at-
tention to the importance of physical examination, detailed family history, and tumoral predispo-
sition in Gorlin-Goltz syndrome.
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kuz ya şın dan ön ce ba zal hüc re li kar si nom (BHK)
ortaya çıkan has ta la rın yak la şık %20’sin de bu sen-
drom var dır. Has ta la rın %75’in de bu lu nan odon to -
je nik ke ra to kist ler man di bu la ve mak sil la da bir kaç
mi li met re den bir kaç san ti met re ye ka dar de ği şen
bo yut lar da ola bil mek te dir. Dis mor fik bul gu lar ara-
sın da tem po ro pa ri ye tal be lir gin leş me, be lir gin sup-
ra or bi tal çı kın tı, ge niş bu run kö kü, okü ler
hi per te lo rizm, ya rık du dak ve/ve ya da mak, kos ta
ve ver teb ra ano ma li le ri, ke mik ler de kor ti kal de-
fekt ler de bu lun mak ta dır. Oral ka vi te de me dul lob -
las tom, ame lob las tom, çe ne de fib ro sar kom,
te ra tom, kis ta de nom, fö tal rab do mi yom, kar di yak
ve over fib ro mu in si dan sı bu has ta lar da art mış tır.2,3

Bu ya zı da kar di yak tü mör, man di bu ler odon-
to je nik ke ra to kist ler, fö tal rab do mi yom ile Gor lin-
Goltz Sen dro mu ta nı sı alan 7 ya şın da er kek has ta,
kar di yak tü mör lü ol gu lar da sis te mik mu a ye ne nin
öne mi ni ve Gor lin-Goltz sen drom lu has ta la rın, ge-
li şe bi le cek tü mo ral olu şum lar açı sın dan ya kın ta -
kip edil me si ni vur gu la mak amaç lı su nul muş tur.

OLGU SUNUMU
Ye di ya şın da er kek has ta son 1 ay dır çe ne si nin sol
ta ra fın da fark edi len şiş lik, yüz de asi met ri, alt çe ne -
de ağ rı ne de niy le baş vur du. Öz geç miş ve dos ya bil-
gi le rin den; do ğuş tan be ri di li üze rin de kit le ol du ğu,
iki ya şın day ken kar di yak üfü rüm du yul ma sı ne de -
niy le ya pı lan eko kar di yog ra fik (EKO) in ce le me sin -
de in ter ven tri kü ler sep tum üze rin de apek se ya kın
böl ge den kay nak la nan, an te ri o ra doğ ru bü yü yen
19x20 mm ça pın da kas yo ğun lu ğun da kit le sap tan -
dı ğı (Resim 1), kit le nin sol ven tri kül gi rim ve çı kı -

mın da her han gi bir dar lı ğa yol aç ma dı ğı, kar di yak
man ye tik re zo nans gö rün tü le me sin de sol ven tri kül
içe ri sin de 3.8 x 3.2 cm bo yut la rın da kit le sap tan dı -
ğı, Hol ter in ce le me si nin nor mal çıktığı, bü yü me si -
nin ya şıt la rın dan ön de ama, ge li şim ba sa mak la rı nın
ge ri ol du ğu öğ re nil di. Soy geç mi şin den ba ba nın 14
yıl ön ce çe ne de ge li şen kist ne de niy le ame li yat ol-
du ğu ve ay nı za man da at ri al sep tal de fek ti nin bu-
lunduğu öğ re nil di.

Fi zik mu a ye ne sin de, vü cut ağır lı ğı: 39,7 kg
(>97 p), boy: 138 cm (>97 p), baş çev re si: 59 cm (>95
p) idi. Mak ro zo mi, mak ro se fa li, te le kan tus, ba sık
ve ge niş bu run kö kü, dü şük ku lak çiz gi si ile ha fif
men tal re tar de gö rü nü mü var dı. Cilt mu a ye ne sin -
de pa to lo jik bul gu ya rast lan ma dı. Dil üze rin de 1/3
or ta ke si min de 1x1 cm çap lı, üze ri nor mal mu ko za
ile kap lı po li po id lez yon mev cut tu. Alt çe ne sol ta-
ra fın da ke si ci ve ka nin diş le ri dü ze yin de ke mik te
ge niş le me ye ne den olan dü zen siz ke nar lı, ke mik
sert li ğin de kit le be lir len di. Ster num so lun da 3. in-
ter kos tal ara lık ta 2/6 de re ce den sis to lik üfü rü mü
olup kalp yet mez li ği bul gu la rı yok tu. Tam kan sa-
yı mı ve bi yo kim ya sal de ğer le ri nor mal sı nır lar day -
dı. EKO bul gu la rın da 5 yıl ön ce si ne gö re sol
ven tri kül de ki kit le nin kü çül dü ğü (13x16 mm) gö-
rül dü. Di rekt rad yo lo jik in ce le me sin de, man di bu -
la da sağ la te ral diş ten baş la yıp sol mo lar böl ge ye
ka dar uza nan rad yo lu sen lez yon sap tan dı. Bu lez-
yon dan ya pı lan as pi ras yon ma ter ya li kist sı vı sı ile
uyum lu bu lun du. Be yin man ye tik re zo nans (MR)
gö rün tü le me sin de kor pus kal lo zum da hi pop la zi, la-
te ral ven tri kül ler de mi ni mal ge niş le me var dı. Bo -
yun MR’ın da man di bu la da çok sa yı da odon to je nik
kist ler sap tan dı (Resim 2). “Wech sle r” ço cuk lar için
ze ka öl çe ği ile ya pı lan de ğer len dir me de ken di yaş
gru bu için de do nuk nor mal ze ka dü ze yin de per for-
mans gös ter di. Kro mo zom ana li zi nor mal, 46 XY
ola rak bu lun du.

Has ta ya odon to je nik kist enük le as yo nu ve dil-
de ki lez yo nun ek siz yo nu ya pıl dı. Pa to lo jik in ce le -
me de dil de ki lez yo nun fö tal rab do mi yom, sol
man di bu la ve sağ mak sil la da ki lez yon la rın ise
odon to je nik ke ra to kist ler ile uyum lu ol du ğu tes pit
edil di. Mul tipl odon to je nik ke ra to kist, kar di yak tü -
mör, dil de fö tal rab do mi yom, san tral si nir sis te -
min de kor pus kal lo zum hi pop la zi si ve ha fif men tal

RESİM 1: Dört boşluk ekokardiyografik görüntülemede sol ventrikül
apeksinde19x20 mm çapında kitle.
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re tar das yo nu olan has ta ya Gor lin-Goltz sen dro mu
ta nı sı ko nul du. Ba ba nın fe no ti pik bul gu la rı da dik-
kat çe ki ci olup birçok yön den has ta mı za ben ze di ği
(mak ro zo mi, mak ro se fa li, ba sık ve ge niş bu run kö -
kü, dü şük ku lak çiz gi si ile ha fif men tal re tar das yon)
gö rül dü. Has ta nın ba ba sı ken di si ile il gi li mu a ye ne
ve ile ri tet kik gi ri şim le ri ne izin ver me di. Ai le ye,
ge li şe bi le cek di ğer tü mo ral olu şum lar açı sın dan
bil gi len di ril me yi de içe ren ge ne tik da nış man lık ve-
ril di.

TARTIŞMA
Gor lin-Goltz sen dro mu oto zo mal do mi nant ge çiş -
li, ba zal hüc re li kar si nom, odon to je nik ke ra to kist -
ler, pal mar ve/ve ya plan tar çu kur cuk lar ve falx
se reb ri nin ek to pik kal si fi kas yon la rı ile ka rak te ri ze
bir sen drom dur. Bu ma jör ta nı kri ter le ri ne ek ola-
rak, 100’den faz la mi nor ta nı kri te ri be lir len miş
olup en sık kar di yak ve over fib ro mu, mak ro se fa li,
ki fos kol yoz, ya rık da mak ve me dul lob las tom bil di -
ril miş tir. Ta nı için 2 ma jör, 1 mi nör ve ya 1 ma jör,
2 mi nör kri ter ge rek mek te dir (Tab lo 1).1,4 Has ta -
mız mul tipl odon to je nik ke ra to kist le ri ve ba ba sın -
da muh te mel BHKS ol ma sı ne de niy le 2 ma jör,
kar di yak tü mör, dil de fö tal rab do mi yom, mak ro se -

fa li, kor pus kal lo zum hi pop la zi si, mak ro zo mi ne-
de niy le 5 mi nör kri te ri sağ la mak ta dır. Has ta mız da
kar di yak açı dan semp tom ol ma ma sı, EKG ve Hol-
ter mo ni to ri zas yo nu nun nor mal bulunması, EKO’ -
da kit le nin sol ven tri kül gi rim ve çı kı mın da
her han gi bir dar lı ğa se bep ol ma ma sı ve 5 yıl lık sü-
re de kit le de bü yü me sap tan ma ma sı ne de niy le kar-
di yak tü mö re yö ne lik in va ziv gi ri şim (bi yop si,
cer ra hi) dü şü nül me di.

İnva ziv ol ma yan gö rün tü le me yön tem le ri nin
ge liş me siy le bir lik te, ço cuk lar da pri mer kar di yak
tü mör in si dan sın da ar tış bil di ril mek te dir. Beg het ti
ve ark.5 kalp has ta lı ğı açı sın dan de ğer len di ri len
27,640 ço cuk ta tü mör in si dan sı nı yıl la ra gö re
%0.06 (1980-1984), %0.22 (1985-1989) ve % 0.32
(1990-1995) bul muş tur. Pri mer kar di yak tü mö rü
olan 56 has ta nın %78’in de rab do mi yom, %11’in de
fib rom, %2’sin de pe ri kar di yal te ra tom, %2’sin de
epi kar di yal li pom, %2’sin de mul ti kis tik ha mar tom
ve %5’de ta nım lan ma mış tü mör ler sap tan mış tır.
1994-2005 yıl la rı ara sın da has ta ne miz de yaş la rı 5
gün ile 3 yaş ara sın da de ği şen top lam 13 kar di yak
tü mör lü has ta iz len miş tir. Pa to lo jik ta nı sı olan 6
has ta nın üçün de rab do mi yom, bi rin de fib rom, bi-
rin de mik so ma, bi rin de ma lign me zen ki mal tü mör
tes pit edil miş tir. Bu 13 has ta dan bi rin de Gor lin-
Goltz sen dro mu ta nım lan mış tır.

RESİM 2: Servikofasiyal manyetik rezonans görüntülemede (iv gadolinium
sonrası koronal planda T1A sekans) mandibula ve maksillada odontojenik
kistlere ait hipointens lezyonlar.

Major kriterler

1. İkiden fazla BHK olması veya 20 yaşından önce bir BHK olması

2. Histolojik olarak kanıtlanmış odontojenik keratokistler

3. Üç veya daha fazla palmar veya plantar çukurcuklar

4. Falx serebrinin bilamellar kalsifikasyonu

5. Kaburga anomalileri

6. Birinci derece akrabasında BHKS olması

Minör kriterler

1. Makrosefali

2. Konjenital malformasyonlar: yarık damak veya dudak, frontal be-

lirginleşme, kaba yüz görünümü, hipertelorizm

3. İskelet anomalileri: Sprengel deformitesi, belirgin pektus defor-

mitesi, sindaktili

4. Radyolojik anomaliler: Sella tursikanın köprüleşmesi, hemiverteb-

ra gibi vertebra anomalileri, el ve ayaklarda yapısal bozukluklar

5. Overyan fibrom

6. Medulloblastom

TABLO 1: Gorlin-Goltz Sendromunun tanı kriterleri.
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Bos sert ve ark.,6 ha ya tı teh dit eden ven tri kü ler
ta şi kar di si, sol ven tri kül de tü mö rü olan Gor lin-
Goltz sen dro mu ta nı sı koy duk la rı 8 ay lık bir be bek
bil dir miş tir. Sol ven tri kül de ki tü mör re ze ke edil-
miş, se lim fib rom ol du ğu tes pit edil miş tir. Be be ğin
an ne sin de de kar di yak fib rom, Gor lin-Goltz sen d-
ro mu bir lik te li ği ol du ğu ve prog no zun ge nel lik le
iyi ol du ğu vur gu lan mış tır. Do e de ve ark.7 ku ta nöz
sin dak ti li, kar di yak in tra mu ral fib rom ve bu na bağ -
lı ven tri kü ler ta şi kar di bul gu la rı olan 7 ay lık bir er -
kek be be ğe Gor lin-Goltz sen dro mu ta nı sı
koy muş lar ve bu sen dro ma sin dak ti li nin de eş lik
ede bi le ce ği ni gös ter miş ler dir. Kar di yak fib ro mu
olan has ta la rın %3-5’inde Gor lin-Goltz sen dro mu
ta nım lan mış tır. Has ta mız da, 5 yıl lık sü re de kar di -
yak tü mö rü nün bü yü me miş ol ma sı ne de niy le tü-
mö rün fib rom ola bi le ce ği dü şü nül dü. 

Baş ka bir ya yın da fi zik sel ano ma li le ri, men tal
re tar das yo nu ve kro mo zom 9q22-q32’de in ters tis -
yel de les yo nu olan Gor lin-Goltz sen drom lu 5 ya-
şın da bir kız has ta da rab do mi yo sar kom ve Wilm’s

tü mö rü bir lik te li ği bil di ril miş tir.8 Oz turk ve ark.9

Gor lin sen drom lu bir an ne ve kı zın da di ğer dis-
mor fik bul gu la ra ek ola rak ver mi yan dis ge ne zi nin
de eş lik ede bi le ce ği ni ilk ola rak gös ter miş ler dir. 

Chen ve ark.10 30. ge be lik haf ta sın da mak ro se -
fa li ve mak ro zo mi sap ta nan post na tal Gor lin-Goltz
sen dro mu ta nı sı ko nan bir has ta bil dir miş tir. Bu
has ta da mo le kü ler ge ne tik ta nı yön tem le ri ile 9.
kro mo zo mun kı sa ko lun da in ters tis yel de les yon
(9q22.3—>q31.3) gös te ril miş tir. Bu bul gu lar pre na-
tal ta nı da önem li ola bi lir. 

Has ta mız ile ba ba sı sen dro mun ti pik bul gu la -
rı nı gös ter miş ve Gor lin-Goltz sen dro mu ta nı sı al-
mış tır. Ai le, prog noz ve ile ri de ge li şe bi le cek
ne op la zi ler hak kın da bil gi len di ril miş tir. Bu ya zı da
kar di yak tü mö rü olan has ta lar da sis te mik mu a ye -
ne nin öne mi vur gu lan mış tır. Oto zo mal do mi nant
ka lı tı lan bu sen drom da ai le bi rey le ri nin de mu a ye -
ne edil me si, öz geç miş le ri nin ay rın tı lı sor gu lan ma -
sı, ta nı yı des tek le yi ci ol du ğu ka dar ai le le ri
bi linç len di ri ci bir yak la şım ola cak tır.
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