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Zespol Gorlina-Goltza u 10-letniego pacjenta - opis
przypadku.

WSTEP Zespo6t Gorlina-Goltza (ZGG), zwany réwniez zespotem nabtoniakow znamionowych
(ZNZ), jest uwarunkowang genetycznie i dziedziczong autosomalnie dominujaco choroba
wystepujaca z rozng czestotliwoscia w zaleznosci od populacji. Przyczyna zespohu jest mutacja
genu PTCH1 lub PTCH2, ktére najprawdopodobniej pelnia funkcje hamujace rozwéj nowotworow.
Kryteria rozpoznawcze podzielono na objawy gtéwne (rak podstawnokomorkowy skory, guzy
rogowaciejgco-torbielowate szczek, zaglebienia dloniowe lub podeszwowe, zwapnienie sierpu
mobzgu, wady zeber, krewny I st) i objawy poboczne (m. in. makrocefalia, hiperteloryzm,
deformacja Sprengla, wady kregostupa). W celu rozpoznania niezbedne jest stwierdzenie co
najmniej dwoch objawow glownych lub jednego gléwnego i dwoch pobocznych. MATERIALY 1
METODY 10-letni pacjent zgtosit sie z powodu bélu Zuchwy podczas spozywania pokarmow i
moéwienia. W wywiadzie operacja topatki prawej w 5. roku zycia z powodu deformacji Sprengla. W
badaniu klinicznym stwierdzono skolioze dyskretng makrocefalie i hiperteloryzm. CBCT ujawnito
torbiel w okolicach zatrzymanego zeba 37 obejmujaca calg gataz, kat oraz czesc¢ trzonu zuchwy
oraz okolicy 47 obejmujaca kat zZuchwy. Pacjenta skierowano na badanie genetyczne. Z uwagi na
wiek pacjenta oraz jednokomorowosc¢ torbieli zdecydowano o zabiegu wyluszczenia guza z
kiretazem kostnym. Wykonano 2 operacje wyluszczenia guzow zuchwy z ekstrakcjami zawiazkow
zebow 37 i 47, uzupelnieniem ubytku wiorami kostnymi z talerza kosci biodrowej oraz ochronnym
zespoleniem zZuchwy ptytka tytanowa po stronie lewej (2012,2013) oraz 2 operacje wyluszczenia
guzow szczeki (2016), ktory zostat wykryty podczas badania kontrolnego. WYNIKI Wynik badania
histopatologicznego wykazat guzy rogowaciejaco-torbielowate(GRT). Wynik badania mutacji genu
PTCH1 by} dodatni. Z powodu mnogich GRT, deformacji Sprengla, skoliozy i wad twarzoczaszki
rozpoznano ZGG. W radiologicznych badaniach kontrolnych 5 lat od operacji zuchwy brak cech
wznowy GRT.



