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Early diagnosis of basal cell naevus syndrome: genetic
predisposition, clinical presentation and treatment
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Nevoid basal cell carcinoma syndrome (NBCCS)
is a rare genetic disease that is inherited in an auto-
somal dominant manner. The full diagnostic criteria
based on the analysis of 150 cases were defined by
Gorlin and Goltz in 1960 [1]. It is a genetic disorder
that is caused by mutation of the PTCH1 gene locat-
ed at locus 9q22.3 [2]. Symptoms of the syndrome
usually manifest themselves around the age of 20.
However, in some patients they can already be seen
in childhood. In the initial phase, so called lesional,
there are numerous outbreaks of basal cell carcino-
ma (BCC) and numerous subcutaneous cysts. Other
characteristics are also skin lesions in the form of
indentations on the hands and feet, which occur in
about 75% of cases. They are a result of disruption
of the keratinization process and have the form of
depressions with a diameter of 2-3 mm and a depth
of 1-3 mm. Most patients have skeletal defects in the
ribs - fusion, duplication, and additional ribs. And
within the spine - spina bifida, scoliosis and ky-
phoscoliosis and within the bones of the hands in the
form of shortening the fourth metacarpal bone [3].
An important symptom is the presence of kerati-
nizing cysts (keratocysts) of the jaw and mandible.
Changes in the bones of the jaw and mandible may
be accompanied by conditions such as swelling and
dull pain in the affected bone. Spontaneous cyst rup-
ture and oral fistula may occur. Cysts can disrupt
the position of teeth, cause their displacement and
pathological mobility. Changes in the structure of
the skull are significant and manifest themselves in
prominent frontal tumors, often thickened, massive
eyebrows, and wide nose. Hypertelorism of varying
severity is encountered. Gorlin-Goltz syndrome may
also be accompanied by cancers of other organs, e.g.
medulloblastoma or ovarian fibroma. For this reason,
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Zespot nabloniakéw znamionowych nevoid basal cell
carcinoma syndrome (NBCCS, zesp6t Gorlina-Goltza) jest
rzadka, uwarunkowana genetycznie choroba o auto-
somalnym dominujacym mechanizmie dziedziczenia.
Pelne kryteria diagnostyczne schorzenia zaproponowali
w 1960 roku Gorin i Goltz na podstawie analizy 150 przy-
padkow [1]. NBCCS jest zaburzeniem genetycznym wy-
wolanym mutacja genu PTCH1 w locus 9q22.3 [2]. Obja-
wy zespolu zazwyczaj pojawiaja sie okolo 20. roku zycia,
jednak u niektérych pacjentéw moga by¢ zauwazalne juz
w dziecifistwie. W poczatkowej fazie, tzw. znamionowej,
wystepuja liczne ogniska raka podstawnokomoérkowe-
go (basal cell carcinoma - BCC) oraz torbiele podskérne.
Charakterystyczne sa réwniez zmiany skérne w postaci
dotkéw na dloniach i stopach, wystepujace w okoto 75%
przypadkow. Powstaja one w wyniku zaburzen procesu
keratynizacjiimaja $rednice 2-3 mm i gleboko$é 1-3 mm.
U wiekszosci pacjentow stwierdza sie takze wady szkie-
letowe zeber (zebra zrosniete, zdwojone, dodatkowe).
Wsréd anomalii w obrebie kregostupa nalezy wymienic¢
rozszczep (spina bifida), skolioze i kifoskolioze. W ko-
Sciach reki wystepuje natomiast skrécenie czwartej ko-
§ci Srodrecza [3]. Istotnym objawem jest takze obecnos¢
rogowaciejacych torbieli szczeki i zuchwy. Zmianom
w kosciach szczeki i zuchwy moze towarzyszy¢ obrzek
i tepy bol w zajetej procesem chorobowym kosci. Moze
takze dochodzi¢ do samoistnego pekniecia torbieli i po-
wstania przetoki do jamy ustnej. Torbiele moga zaburzac
ustawienie zebéw oraz powodowac ich przemieszczenie
i patologiczna ruchomosé. Widoczne sa takze znaczace
zmiany w budowie czaszki - wydatne guzy czolowe,
czesto pogrubiate, masywne tuki brwiowe oraz szeroki
nos. U pacjentéw obserwuje si¢ hiperteloryzm o réznym
nasileniu. Zespolowi Gorlina-Goltza moga towarzyszy¢
nowotwory innych narzadéw, m.in. rdzeniak zarodko-
wy lub wiékniak jajnika. Z tego powodu schorzenie jest
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it is referred to as genodermatosis accompanying the
cancer process. The diagnosis of this syndrome is
based on the presence of symptoms that are divided
into major - BCC > 2 or more or 1 BCC in patient < 20
years, maxillary or mandibular KOT (keratocystis od-
ontogenic tumor), pitted depressions on hands or feet
> 3 lesions, calcification on falx cerebri and minor
symptoms - macrocephaly, congenital malfor-
mations: for example cleft lip/palate, syndactyly,
ovarian fibroma, vertebral anomalies, skeletal ab-
normalities. The criteria for diagnosis are two ma-
jor symptoms or one major symptom plus at least
two minor symptoms. Dermoscopy is a useful tool
in the diagnosis of BCC foci with the possibility of
assessing dermoscopic structures suggesting its se-
lected histopathological subtypes. The treatment of
Gorlin syndrome in most cases depends on the in-
tensification of the disorder. Cancer outbreaks or
birthmarks suspected of being malignant must be
surgically removed [4-6]. Cystic lesions of the jaw
and jawbone are also surgically treated, usually
with cystectomy. Patients should be monitored sys-
tematically. Numerous baseline examinations are
recommended in pediatric patients. Given the risk
of medulloblastoma in pediatric patients, a base-
line magnetic resonance imaging scan of the brain
(repeated yearly until eight years of age, then dis-
continued) is recommended. Baseline jaw X-rays as
soon as tolerated and repeated annually until the first
jaw cyst, then every 6 months until no jaw cysts for
two years occur or until the patient is 21 years old.
Baseline spine X-rays at 1 year of age repeat if symp-
tomatic or per scoliosis protocol every 6 months if
abnormal. Baseline cardiac ultrasound is recommend-
ed in pediatric patients to evaluate cardiac fibromas.
Girls should have a pelvic ultrasound at menarche or
the age of 18 to evaluate them for ovarian fibromas
[7, 8]. It is recommended the necessity of patient
education, regular use of high sun protection, skin
self-examination and periodic dermoscopic exami-
nation. Furthermore the necessary measures include:
patient education about high sun protection, skin self
examination and regular dermoscopic examination.
A 29-year-old patient came to the otolaryngolo-
gy department due to recurrent subcutaneous ab-
scess in the left mandible area. The lesion was treat-
ed with aspiration at another center about 6 months
before. During the physical examination, there were
observed 2 cm subcutaneous lesion with discomfort
when touched, besides this numerous BCC chang-
es on the skin of the face with a diameter of around
6 mm, two on the forehead orbital area, and chin. Vis-
ible hypertelorism, large eyebrow arches, and a wide
nasal bridge. Visible macrocephaly. Very numerous
indentations visible on the skin of the hands. The Gor-
lin-Goltz syndrome was suspected. A craniofacial scan
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réwniez okreslane mianem genodermatozy towarzysza-
cej procesowi nowotworowemu. Rozpoznanie ustala sie
na podstawie obecnosci objawéw, ktére mozna podzieli¢
na dwie grupy: objawy wieksze - 2 ogniska lub wiecej
raka podstawnokomérkowego (BCC) lub 1 ognisko
BCC u chorego przed 20. rokiem zycia, zebopochodny
guz keratocystyczny w obrebie szczeki lub zuchwy,
3 wglebienia lub wiecej na skérze dloni lub podeszew
stop i zwapnienia sierpa mézgu; oraz objawy mniej-
sze - makrocefalia, wady wrodzone, m.in. rozszczep
wargi lub podniebienia, syndaktylia, wiékniak jajnika,
anomalie kregostupa, nieprawidtowosci szkieletowe.
Kryteria rozpoznania obejmuja potwierdzone dwa ob-
jawy wieksze lub jeden wiekszy i co najmniej dwa ob-
jawy mniejsze. Uzytecznym narzedziem w diagnostyce
ognisk BCC jest dermoskopia, ktéra umozliwia ocene
struktur dermoskopowych wskazujacych na okreslone
podtypy histopatologiczne. Leczenie zespotu Gorlina
zalezy w wiekszosci przypadkéw od nasilenia zaburzer
wystepujacych u pacjenta. Ogniska raka lub znamiona
podejrzewane o przemiane zlosliwa nalezy usuwac chi-
rurgicznie [4-6]. Leczeniu chirurgicznemu, najczesciej
przy zastosowaniu cystektomii, podlegaja takze zmia-
ny torbielowate w obrebie zuchwy i szczeki. Pacjenci
powinni by¢ systematycznie monitorowani. Pacjentom
pediatrycznym zaleca sie¢ wykonanie szerokiego panelu
wstepnych badan. Z uwagi na ryzyko rozwoju rdzenia-
ka zarodkowego u pacjentéw pediatrycznych wskazane
jest wykonanie wstepnego badania metoda rezonansu
magnetycznego mozgu, a nastepnie jego powtarzanie
co rok az do 8. roku zycia. Gdy tylko jest to mozliwe,
nalezy wykonac¢ wstepne zdjecie rentgenograficzne zu-
chwy i szczeki, a nastepnie wykonywac coroczne zdjecia
kontrolne do czasu wystgpienia pierwszej torbieli, a p6z-
niej co 6 miesiecy do czasu, gdy torbiele nie pojawiajq sie
przez 2 lata lub do ukoriczenia przez pacjenta 21. roku
zycia. W pierwszym roku zycia nalezy wykonac wstepne
zdjecia RTG kregostupa oraz powtarzac je w przypadku
objaw6w lub zgodnie z protokolem obowigzujacym przy
skoliozie co 6 miesiecy w razie stwierdzenia nieprawi-
dlowosci. Pacjentom pediatrycznym zaleca si¢ wykona-
nie badania USG serca w kierunku wiékniakow serca.
U dziewczat po pierwszej miesigczce lub w wieku 18 lat
nalezy przeprowadzi¢ badanie USG miednicy pod katem
widkniakéw jajnika [7, 8]. Niezbedne jest takze eduko-
wanie pacjentéw w zakresie koniecznosci regularnego
stosowania wysokiego stopnia ochrony przeciwslonecz-
nej, samobadania skory i okresowych badari dermosko-
powych.

Pacjent 29-letni zglosit sie na oddziat otolaryngologii
z powodu nawracajgcego ropnia podskérnego umiej-
scowionego w okolicy lewej zuchwy. Okoto 6 miesiecy
wczeéniej w innym oérodku zmiana byta leczona po-
przez aspiracje. W badaniu stwierdzono obecnoé¢ zmia-
ny podskérnej o wielkosci 2 cm, tkliwg przy dotyku.
Ponadto odnotowano liczne zmiany skérne w postaci
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Figure I. Photograph with multiple BCC of the face
Rycina I. Liczne zmiany w postaci BCC na skérze twarzy

was performed, where a lot of keratocystis odontogen-
ic tumor (KOT) and abnormal teeth alignment were
found in the cerebral scan, calcification of the cerebral
falx was seen, subsequent imaging examinations were
performed, chest X-ray revealed ribs of varying thick-
ness, but no splitting of ribs or changes in the spine,
no abnormalities were found in the ultrasound exam-
ination. The two largest forehead skin lesions were re-
moved, and histopathological examination confirmed
BCC in both cases. Due to the finding of all major
criteria and 3 minor criteria, the diagnosis of Gorlin-
Goltz syndrome was established. The patient was in-
formed about the need to protect the face against UV
radiation and was placed under close medical care,
was qualified to have successively other cancers on
the face excised and to successively treat lesions in
the jaw (figs. 1, 2).

Gorlin-Goltz syndrome is a rare genetic disorder.
Although the patient had all the major criteria that al-
lowed to recognize basal cell epithelial syndrome, we
were the only ones who were able to make this diag-
nosis. It is very important to diagnose this syndrome
as soon as possible, which, with proper photoprotec-
tion, may limit the formation of subsequent neoplas-
tic lesions on the skin and thus reduce the number
of surgical interventions. Also rapid radiological di-
agnostics, whether in the form of a pantomographic
image or facial tomography, where saw cysts can be
found and thus prevent spontaneous fractures of the
bones. Patients and their families should be given car-
ing and multispecialty medical care.
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Figure 2. Multiple palmar indentations

Rycina 2. Liczne dotki na powierzchni dioniowej reki

BCC o érednicy okoto 6 mm, m.in. dwie zmiany na czole
w okolicy oczodolowej i na brodzie. U pacjenta wyste-
powat hiperteloryzm, masywne tuki brwiowe i szeroki
grzbiet nosa, a takze widoczna byta makrocefalia. Na
skorze dioni stwierdzono bardzo liczne wglebienia. Po-
stawiono podejrzenie zespotu Gorlina-Goltza. Wykona-
no obrazowanie twarzoczaszki, ktére wykazato liczne
zebopochodne guzy keratocystyczne. W badaniu obra-
zowym mozgu stwierdzono nieprawidiowe ustawienie
zeb6w i zwapnienie sierpa mézgu. W RTG klatki piersio-
wej uwidoczniono zréznicowang grubosé zeber, ale bez
rozszczepu oraz zmian w kregostupie. W badaniu USG
nie stwierdzono natomiast zadnych odchyleri od normy.
Usunieto dwie najwieksze zmiany skérne z czota, a ba-
danie histopatologiczne potwierdzito rozpoznanie BCC
w obu przypadkach. Po stwierdzeniu u pacjenta wszyst-
kich kryteriéw wiekszych oraz 3 kryteriéw mniejszych
ustalono rozpoznanie zespolu Gorlina-Goltza. Pacjenta
poinformowano o koniecznosci ochrony skory twarzy
przed promieniowaniem UV i objeto Scisla opieka lekar-
ska. Chory zostat zakwalifikowany do sukcesywnego
chirurgicznego usuwania pozostatych zmian nowotwo-
rowych umiejscowionych na twarzy i leczenia zmian
w obrebie szczeki (ryc. 1, 2).

Zesp6! Gorlina-Goltza jest rzadka choroba gene-
tyczna. Mimo ze opisywany pacjent spetniat wszyst-
kie wieksze kryteria warunkujace rozpoznanie ze-
spolu nabtoniakéw znamionowych, prawidtowa
diagnoze postawiono dopiero w naszym osrodku.
Niezwykle istotne jest jak najwczesniejsze rozpozna-
nie tego schorzenia, aby przy odpowiedniej fotopro-
tekcji ograniczy¢é powstawanie kolejnych zmian no-
wotworowych na skérze, a dzieki temu zmniejszy¢
liczbe niezbednych interwencji chirurgicznych. Po-
mocna jest takze szybka diagnostyka radiologiczna
(np. zdjecie pantomograficzne lub badanie TK twa-
rzoczaszki) umozliwiajaca wykrycie torbieli, a takze
zapobieganie samoistnym zlamaniom kosci. Zaréw-
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no pacjentom, jak i ich rodzinom nalezy zapewni¢
Scisla wielospecjalistyczng opieke medyczna.
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