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Presentacion clinica

Paciente femenina de 24 afos con
polidactilia, que presenta lesion violacea
sobreelevada en maxilar inferior.

Hallazgos Imagenolégicos

Se realizé tomografia computada
multidetector ( TCMD) de cerebro, macizo
craneofracial, columna cervical y térax sin
contraste endovenoso.
Se evidencia calcificacion de la hoz cerebral
tienda del cerebelo, Imagen nodular sélida
isodensa con respecto al parénquima
encefalico a nivel de la linea media, mide 1
x 18 mm vy se ubica a nivel del septum
interventricular.

En la sinfisis del maxilar inferior se observa
imagen litica expansiva con solucién de
continuidad anterior que mide 36 x 26 mm.
Se observa falta de fusion del arco anterior
del atlas.
Falta de fusion de arcos posteriores e imag
compatible con fusién posterior en los
ultimos dos cuerpos vertebrales cervicale
(Figural 2,3,4y5).



Figura 1. Tomografia computada multidetector
( TCMD) sin contraste endovenoso. Se evidenci
calcificacion de la hoz cerebral y tienda del
cerebelo.



Figura 2. Tomografia computada multidetector
( TCMD) sin contraste endovenoso. Imagen
nodular solida isodensa con respecto al
parenquima encefdlico a nivel de la linea
media, mide 17 x 18 mm y se ubica a nivel del
septum interventricular.



Figura 3. Tomografia computada
multidetector ( TCMD) sin contraste
endovenoso. Imagen litica expansiva de 36 x
26 mm con solucién de continuidad anterior
a nivel del maxilar inferior a la altura de la
sinfisis.



Figura 4. Tomografia computada multidetector
(TCMD) sin contraste endovenoso. Se observa falta
de fusion del arco anterior del atlas.



Figura 5. Tomografia computada multidetector

( TCMD) sin contraste endovenoso. Falta de fusidon de
arcos posteriores y segmentacion parcial en los ultimos
dos cuerpos vertebrales.



Discusion

El sindrome névico basocelular (SNBC),
también conocido como Sindrome de
Gorlin- Goltz, fue descripto en 1960 por
Gorlin y Goltz, quienes dieron nombre
propio a esta entidad, al describir la triad
clinica clasica: multiples carcinomas
basocelulares, quistes mandibulares y
anomalias esqueléticas. Tiene una
prevalencia de 1/60.000, con una mayor
incidencia en la raza blanca, y presenta una
distribucidn similar ambos sexos. Las
caracteristicas clinicas aparecen en las tres
primeras décadas de la vida. El Sindrome
de Gorlin-Goltz es un trastorno genético,
con herencia autosdémica dominante de
expresion variable y alta penetrancia.
El 60% de los pacientes con SNBC no tienen
antecedentes familiares y, dentro de este
grupo, las mutaciones espontaneas son las
responsables del 35 al 50% de los casos. El
SNBC es causado por mutaciones en
"patched", un gen supresor tumoral
localizado en el brazo largo del cromosom
9 (9922.3-g31), responsable del control d
crecimiento y desarrollo normal de los
tejidos.




El SGG es una enfermedad caracterizad
clinicamente por la predisposicion al
desarrollo de multiples neoplasias, asi
como por la aparicion de anomalias del
desarrollo. El inicio de la clinica se
produce en la infancia o adolescenciay s
acompafa de la asociacion de un
conjunto de manifestaciones, siendo la
mas comun la presencia de numerosos
carcinomas basocelulares y
gueratoquistes odontogénicos maxilares.
Otras manifestaciones incluyen:
hiperqueratosis palmoplantar, anomalias
esqueléticas, calcificaciones
intracraneales ectopicas y dismorfia facial
(macrocefalia, fisura labiopalatina y
anomalias oculares graves). El déficit
intelectual esta presente en cerca del 5%
de los casos.




Pueden presentarse también
problemas oculares, genitourinarios y
cardiovasculares. Un 5-10% de los
pacientes con SGG desarrollan
meduloblastomas malignos que
pueden ser causa potencial de
muerte temprana. Se establece su
diagndstico cuando se cumplen 2
criterios clinicos mayores o bien uno
mayor y 2 menores .

La prueba diagndstica definitiva es
demostrar una mutacion en el gen
PTCH.

El tratamiento quirurgico con escision
simple es de eleccidn para este tipo
de lesiones, dada su efectividad y baja
tasa de complicaciones, sin embargo
presenta alta tasa de recurrencia
local.
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Conclusion

El sindrome névico basocelular es
una entidad poco frecuente pero
qgue debemos conocer. Se propone la
excision simple como tratamiento
quirdrgico de eleccién para los
carcinomas basocelulares dado su
efectividad y baja tasa de
complicaciones. Por tanto precisa un
diagndstico precoz, un seguimiento
exhaustivo multidisciplinar y un
tratamiento conservador eficaz dada
la alta tendencia a la recurrencia de
sus lesiones.




Bibliografia

1. Lo Muzio L,.Nevoid basal cell carcinoma
syndrome (Gorlin syndrome). Orphanet J Rare
Dis 2008;3:32.
2. Shanley S, Ratcliffe J, Hockey A, Haan E, Oley
C, Ravine D, Martin N, Wicking C, Chenevix-
Trench G. Nevoid basal cell carcinoma
syndrome: review of 118 affected
individuals. Am J Med Genet 1994;50:282-
90.

3. Bonifas JM, Bare JW, Kerschmann RL, Master
SP, Eptein EHJ. Parental origin of chromosome
9g22.3-g31 lost in basal cell carcinomas from
basal cell nevus syndrome patients. Hum Mol
Genet 1994;3:447-8.

4. Gorlin RJ, Goltz RW. Nevoid basal-cell
carcinoma syndrome. Medicine (Baltimore)
1987,66:98-13.

5. Wicking C, Shanley S, Smyth |, et al. Most
germ-line mutations in the nevoid basal cell
carcinoma syndrome lead to a premature
termination of the PATCHED protein, and no
genotype-phenotype correlations are
evident.Am J Hum Genet 1997;60:21-6.



6. Manfredi M, Vescovi P, Bonanini M, Porter S.
basal cell carcinoma yndrome: a review of the
literature.Int J Oral Maxillofac Surg 2004;33:11
24.2003
7. Kopera D, Cerroni L, Fink-Puches R, Kerl H. Dif
treatment modalities for the management of a p
with the nevoid basal cell carcinoma syndrome. J
Acad Dermatol 1996;34:937-9.
8. Ortega-Garcia-de Amezaga A, Garcia-Arregui O,
Zepeda-Nuio S, Acha-Sagredo A, Aguirre-Urizar J
Gorlin-Goltz syndrome: Clinicopathologic aspects.
Oral Patol Oral Cir Bucal 2008;13:E338-43.
9. Antonia Kolokythas, DDS, R P. Fernandez.
Odontogenic Keratocyst: To Decompress or not to
Decompress? A comparative study o d Decompressi
and Enucleation Versus Resection/ Peripheral
Ostectomy. J Oral Maxilofac Surgery 2007; 65:640
4.
10. Howell J, Caro MR. The basal cell nevus. Its
relationship to multiple cutaneus cancer and
associated anomalies of developement. Arhc
Dermato 1959;79:67.

11. Gorlin RJ, Goltz RW. Multiple naevoid basal cell
ephitelioma, jaws cysts, bifid rib: a syndrome. N E
Med1960;262:908-11.
12. Gorlin RJ. Nevoid basal cell carcinoma syndr

unanswered issues. J Lab Clin Med 1999;134:5



