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Kardiyak Tiimor, Fotal Rabdomiyom ve
Odontojenik Keratokistleri Olan
Gorlin-Goltz Sendromlu Bir Olgu

Odontogenic Keratocysts, Cardiac Tumor and
Fetal Rhabdomyoma in Gorlin-Goltz Syndrome:
Case Report

OZET Gorlin-Goltz sendromu (Nevoid bazal hiicreli karsinom sendromu) bazal hiicreli karsinom,
odontojenik keratokistler, palmar ve/veya plantar ¢ukurcuklar ve falx serebrinin ektopik
kalsifikasyonlar: ile karakterize, otozomal dominant gegisli bir sendromdur. Kardiyak tiimoér,
mandibuler odontojenik keratokistler, fotal rabdomiyom olan 7 yasinda erkek hastaya Gorlin-Goltz
Sendromu tanis1 konulmustur. Aile bireyleri sorgulandiginda babasinin da 14 yil 6nce genede
gelisen kist nedeniyle ameliyat oldugu ve aym zamanda atrial septal defektinin bulundugu ve
fenotipik bulgularimin hastamiza benzedigi goriilmiistiir. Otozomal dominant kalitilan bu
sendromda aile bireylerinin de muayene edilmesinin, 6zge¢mislerinin ayrintili sorgulanmasinin
o6nemi vurgulanmig, gelisebilecek tiimoral olusumlara klinisyenlerin dikkatini ¢ekmek
amaglanmigtir.

Anahtar Kelimeler: Gorlin-Goltz sendromu; odontojenik keratokist; fotal rabdomiyom;
konjenital anomali

ABSTRACT 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.

Key Words: Basal cell nevus syndrome; odontogenic cysts; rhabdomyoma;
abnormalities, kongenital
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evoid bazal hiicreli karsinom sendromu (NBHKS)(OMIM #109400)
ilk kez 1960 yilinda Gorlin ve Goltz' tarafindan tanimlanmis olup,
bazal hiicreli karsinom, odontojenik keratokistler, palmar ve/veya
plantar ¢ukurcuklar ve dural kivrimlarin ektopik kalsifikasyonlar ile ka-
rakterize bir sendromdur. Otozomal dominant geg¢isli bu sendromun geni
(PTCH: patched gene) kromozom 9q22.3 iizerinde haritalanmistir. Bu tii-
mor supresor genindeki mutasyonlar odontogenez ve karsinogenezi de kap-
sayan bazi genlerde disregiilasyona neden olmaktadir. En belirgin bulgu
erken baslangicl bazal hiicreli karsinom ve mandibuler kistlerdir. Ondo-
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kuz yasindan 6nce bazal hiicreli karsinom (BHK)
ortaya ¢itkan hastalarin yaklagik %20’sinde bu sen-
drom vardir. Hastalarin %75’inde bulunan odonto-
jenik keratokistler mandibula ve maksillada birkag
milimetreden birka¢ santimetreye kadar degisen
boyutlarda olabilmektedir. Dismorfik bulgular ara-
sinda temporopariyetal belirginlesme, belirgin sup-
raorbital ¢ikinti, genis burun koki, okiiler
hipertelorizm, yarik dudak ve/veya damak, kosta
ve vertebra anomalileri, kemiklerde kortikal de-
fektler de bulunmaktadir. Oral kavitede medullob-
lastom, ameloblastom, c¢enede fibrosarkom,
teratom, kistadenom, fotal rabdomiyom, kardiyak

ve over fibromu insidans: bu hastalarda artmigtir.>3

Bu yazida kardiyak tiimor, mandibuler odon-
tojenik keratokistler, fétal rabdomiyom ile Gorlin-
Goltz Sendromu tanisi alan 7 yasinda erkek hasta,
kardiyak tiimorlii olgularda sistemik muayenenin
6nemini ve Gorlin-Goltz sendromlu hastalarin, ge-
ligebilecek tiimoral olusumlar agisindan yakin ta-
kip edilmesini vurgulamak amach sunulmustur.

IOLGU SUNUMU

Yedi yasinda erkek hasta son 1 aydir ¢enesinin sol
tarafinda fark edilen sislik, ylizde asimetri, alt cene-
de agr1 nedeniyle bagvurdu. Ozgecmis ve dosya bil-
gilerinden; dogustan beri dili tizerinde kitle oldugu,
iki yasindayken kardiyak iifiiriim duyulmasi nede-
niyle yapilan ekokardiyografik (EKO) incelemesin-
de interventrikiiler septum {izerinde apekse yakin
bolgeden kaynaklanan, anteriora dogru biiyiiyen
19x20 mm ¢apinda kas yogunlugunda kitle saptan-
dig1 (Resim 1), kitlenin sol ventrikiil girim ve ¢iki-

RESIM 1: Dort bosluk ekokardiyografik goriintilemede sol ventrikil
apeksinde19x20 mm ¢apinda kitle.
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minda herhangi bir darliga yol agmadig, kardiyak
manyetik rezonans goriintiilemesinde sol ventrikiil
icerisinde 3.8 x 3.2 cm boyutlarinda kitle saptandi-
g1, Holter incelemesinin normal ¢iktig1, bitytimesi-
nin yagitlarindan 6nde ama, gelisim basamaklarinin
geri oldugu 6grenildi. Soyge¢misinden babanin 14
yil 6nce ¢enede gelisen kist nedeniyle ameliyat ol-
dugu ve ayni zamanda atrial septal defektinin bu-
lundugu 6grenildi.

Fizik muayenesinde, viicut agirligi: 39,7 kg
(>97 p), boy: 138 cm (>97 p), bas cevresi: 59 cm (>95
p) idi. Makrozomi, makrosefali, telekantus, basik
ve genis burun koki, diistiik kulak ¢izgisi ile hafif
mental retarde goriiniimii vardi. Cilt muayenesin-
de patolojik bulguya rastlanmadi. Dil {izerinde 1/3
orta kesiminde 1x1 cm capli, tizeri normal mukoza
ile kapl polipoid lezyon mevcuttu. Alt ¢ene sol ta-
rafinda kesici ve kanin digleri diizeyinde kemikte
geniglemeye neden olan diizensiz kenarli, kemik
sertliginde kitle belirlendi. Sternum solunda 3. in-
terkostal aralikta 2/6 dereceden sistolik ifiirtimi
olup kalp yetmezligi bulgular1 yoktu. Tam kan sa-
yim1 ve biyokimyasal degerleri normal sinirlarday-
di. EKO bulgularinda 5 yil 6ncesine gore sol
ventrikiildeki kitlenin kii¢tildiigii (13x16 mm) go-
rilldi. Direkt radyolojik incelemesinde, mandibu-
lada sag lateral disten baglayip sol molar bolgeye
kadar uzanan radyolusen lezyon saptandi. Bu lez-
yondan yapilan aspirasyon materyali kist sivisi ile
uyumlu bulundu. Beyin manyetik rezonans (MR)
goriintiilemesinde korpus kallozumda hipoplazi, la-
teral ventrikiillerde minimal genisleme vardi. Bo-
yun MR’1inda mandibulada ¢ok sayida odontojenik
kistler saptandi (Resim 2). “Wechsler” cocuklar i¢in
zeka 0Olcegi ile yapilan degerlendirmede kendi yas
grubu icinde donuk normal zeka diizeyinde perfor-
mans gosterdi. Kromozom analizi normal, 46 XY
olarak bulundu.

Hastaya odontojenik kist eniikleasyonu ve dil-
deki lezyonun eksizyonu yapildi. Patolojik incele-
mede dildeki lezyonun f6tal rabdomiyom, sol
mandibula ve sag maksilladaki lezyonlarin ise
odontojenik keratokistler ile uyumlu oldugu tespit
edildi. Multipl odontojenik keratokist, kardiyak tii-
mor, dilde fotal rabdomiyom, santral sinir siste-
minde korpus kallozum hipoplazisi ve hafif mental
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RESIM 2: Servikofasiyal manyetik rezonans gériintiilemede (iv gadolinium
sonrasi koronal planda T1A sekans) mandibula ve maksillada odontojenik
kistlere ait hipointens lezyonlar.

retardasyonu olan hastaya Gorlin-Goltz sendromu
tanist konuldu. Babanin fenotipik bulgular1 da dik-
kat ¢ekici olup bir¢cok yonden hastamiza benzedigi
(makrozomi, makrosefali, bastk ve genig burun ko-
ki, diistik kulak ¢izgisi ile hafif mental retardasyon)
gorildi. Hastanin babas: kendisi ile ilgili muayene
ve ileri tetkik girisimlerine izin vermedi. Aileye,
gelisebilecek diger tiimoral olusumlar agisindan
bilgilendirilmeyi de iceren genetik danigmanlik ve-
rildi.

I TARTISMA

Gorlin-Goltz sendromu otozomal dominant gegis-
li, bazal hiicreli karsinom, odontojenik keratokist-
ler, palmar ve/veya plantar ¢ukurcuklar ve falx
serebrinin ektopik kalsifikasyonlari ile karakterize
bir sendromdur. Bu major tan: kriterlerine ek ola-
rak, 100’den fazla minor tami kriteri belirlenmis
olup en sik kardiyak ve over fibromu, makrosefali,
kifoskolyoz, yarik damak ve medulloblastom bildi-
rilmigtir. Tan1 i¢in 2 major, 1 minér veya 1 major,
2 minér kriter gerekmektedir (Tablo 1)."* Hasta-
miz multipl odontojenik keratokistleri ve babasin-
da muhtemel BHKS olmasi nedeniyle 2 major,
kardiyak tiimor, dilde fotal rabdomiyom, makrose-
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fali, korpus kallozum hipoplazisi, makrozomi ne-
deniyle 5 minér kriteri saglamaktadir. Hastamizda
kardiyak agidan semptom olmamasi, EKG ve Hol-
ter monitorizasyonunun normal bulunmasi, EKO’-
da kitlenin sol ventrikiil girim ve c¢ikiminda
herhangi bir darliga sebep olmamasi ve 5 yillik sii-
rede kitlede biiyiime saptanmamasi nedeniyle kar-
diyak timore yonelik invaziv girisim (biyopsi,
cerrahi) diistintilmedi.

Invaziv olmayan goriintiileme yéntemlerinin
gelismesiyle birlikte, cocuklarda primer kardiyak
timor insidansinda artig bildirilmektedir. Beghetti
ve ark.® kalp hastalif1 agisindan degerlendirilen
27,640 cocukta tiimor insidansini yillara goére
90.06 (1980-1984), %0.22 (1985-1989) ve % 0.32
(1990-1995) bulmugtur. Primer kardiyak timori
olan 56 hastanin %78’inde rabdomiyom, %11’inde
fibrom, %2’sinde perikardiyal teratom, %?2’sinde
epikardiyal lipom, %2’sinde multikistik hamartom
ve %5’de tanimlanmamis tiimorler saptanmistr.
1994-2005 yillar: arasinda hastanemizde yaglar1 5
gin ile 3 yas arasinda degisen toplam 13 kardiyak
timorld hasta izlenmistir. Patolojik tanisi olan 6
hastanin ti¢tinde rabdomiyom, birinde fibrom, bi-
rinde miksoma, birinde malign mezenkimal timor
tespit edilmigtir. Bu 13 hastadan birinde Gorlin-
Goltz sendromu tanimlanmustur.

TABLO 1: Gorlin-Goltz Sendromunun tani kriterleri.

Major kriterler
1. Ikiden fazla BHK olmasi veya 20 yasindan énce bir BHK olmas!
. Histolojik olarak kanitlanmis odontojenik keratokistler
. Ug veya daha fazla palmar veya plantar cukurcuklar

2
3
4. Falx serebrinin bilamellar kalsifikasyonu
5. Kaburga anomalileri

6

. Birinci derece akrabasinda BHKS olmasi

Minér kriterler

1. Makrosefali

2. Konjenital malformasyonlar: yarik damak veya dudak, frontal be-
lirginlesme, kaba y(iz gériinim, hipertelorizm

3. iskelet anomalileri: Sprengel deformitesi, belirgin pektus defor-
mitesi, sindaktili

4. Radyolojik anomaliler: Sella tursikanin képrilesmesi, hemiverteb-
ra gibi vertebra anomalileri, el ve ayaklarda yapisal bozukluklar

5. Overyan fibrom

6. Medulloblastom
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Bossert ve ark.,® hayati tehdit eden ventrikiiler
tasikardisi, sol ventrikiilde tiimori olan Gorlin-
Goltz sendromu tanisi koyduklar1 8 aylik bir bebek
bildirmigtir. Sol ventrikiildeki tiimor rezeke edil-
mis, selim fibrom oldugu tespit edilmistir. Bebegin
annesinde de kardiyak fibrom, Gorlin-Goltz send-
romu birlikteligi oldugu ve prognozun genellikle
iyi oldugu vurgulanmigtir. Doede ve ark.” kutanoz
sindaktili, kardiyak intramural fibrom ve buna bag-
L1 ventrikiiler tasikardi bulgulari olan 7 aylik bir er-
kek bebege Gorlin-Goltz
koymuslar ve bu sendroma sindaktilinin de eslik

sendromu  tanisi
edebilecegini gostermislerdir. Kardiyak fibromu
olan hastalarin %3-5’inde Gorlin-Goltz sendromu
tamimlanmigstir. Hastamizda, 5 yillik siirede kardi-
yak tiimoriiniin bliylimemis olmasi nedeniyle tii-
morin fibrom olabilecegi distintildi.

Baska bir yayinda fiziksel anomalileri, mental
retardasyonu ve kromozom 9q22-q32’de interstis-
yel delesyonu olan Gorlin-Goltz sendromlu 5 ya-
sinda bir kiz hastada rabdomiyosarkom ve Wilm’s

Ozge SURMELI ONAY ve ark.

tumori birlikteligi bildirilmigtir.® Ozturk ve ark.’
Gorlin sendromlu bir anne ve kizinda diger dis-
morfik bulgulara ek olarak vermiyan disgenezinin
de eslik edebilecegini ilk olarak gdstermislerdir.

Chen ve ark.' 30. gebelik haftasinda makrose-
fali ve makrozomi saptanan postnatal Gorlin-Goltz
sendromu tanisi konan bir hasta bildirmistir. Bu
hastada molekiiler genetik tani yontemleri ile 9.
kromozomun kisa kolunda interstisyel delesyon
(9922.3—>q31.3) gosterilmistir. Bu bulgular prena-
tal tanida 6nemli olabilir.

Hastamiz ile babasi sendromun tipik bulgula-
rin1 gostermis ve Gorlin-Goltz sendromu tanisi al-
migtir. Aile, prognoz ve ileride gelisebilecek
neoplaziler hakkinda bilgilendirilmistir. Bu yazida
kardiyak tiimorii olan hastalarda sistemik muaye-
nenin énemi vurgulanmistir. Otozomal dominant
kalitilan bu sendromda aile bireylerinin de muaye-
ne edilmesi, 6zge¢mislerinin ayrintili sorgulanma-
s1, taniyr destekleyici oldugu kadar aileleri
bilinglendirici bir yaklagim olacaktur.
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