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RESUMEN

Fundamento: El sindrome de Gorlin-Goltz un trastorno hereditario autosémico dominante poco
frecuente que se caracteriza por tres anomalias distintivas: predisposicién al desarrollo de multiples
neoplasias como el meduloblastoma o el carcinoma basocelular, las depresiones palmoplantares y
los quistes odontogénicos de la mandibula.

Objetivo: Describir el caso de una paciente con sindrome de Gorlin-Goltz que representa una
situacién clinica poco comun por su incidencia.

Presentacion de caso: Paciente femenina de 47 afios con sindrome de Gorlin-Goltz que la operaron
en varias ocasiones y recibié tratamiento con HeberFERON obteniéndose respuestas completas y
parciales al reducir o eliminar el tumor.

Conclusiones: El sindrome de Gorlin-Goltz es una enfermedad infrecuente en la practica médica y
no se ha encontrado evidencia suficiente que determine el tratamiento de eleccién para el manejo
del carcinoma basocelular en esta enfermedad, por lo que el HeberFERON puede ser una opcién
terapéutica en el manejo de estos casos.

DeCS: SINDROME DEL NEVO BASOCELULAR; CARCINOMA BASOCELULAR.
Palabras clave: Sindrome de Gorlin-Goltz; sindrome del nevo basocelular; carcinoma basocelular;
HeberFERON.
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ABSTRACT

Background: Gorlin-Goltz Syndrome (SGG) is a rare autosomal dominant hereditary disorder
characterized by three distinctive abnormalities: predisposition to the development of multiple
neoplasms such as medulloblastoma or basal cell carcinoma, palmoplantar depressions and
odontogenic jaw drops.

Objective: To describe a case with the Gorlin-Goltz syndrome that represents a strange clinical
situation for its incidence.

Casereport: A 47 year-old female patient with a Gorlin syndrome who has been operated on several
occasions and received treatment with HeberFeron, obtaining complete and partial responses by
reducing or eliminating the tumor.

Conclusions: Gorlin-Goltz syndrome is an infrequent disease in medical practice and there is not
sufficient evidence to determine the choice treatment for the management of basal cell carcinoma in
this disease, so that HeberFERON may be a therapeutic option in the management of these cases.

MeSH: BASAL CELL NEVUS SYNDROME; CARCINOMA BASAL CELL.
Keywords: Gorlin-Goltz syndrome, basal cell nevus syndrome; basal cell carcinoma,;
HeberFERON.

INTRODUCCION

El sindrome de Gorlin o Gorlin-Goltz o sindrome del nevus de células basales (SNCB) es una
enfermedad genética con herencia autosomica dominante, penetrancia incompleta y expresion
variable, su prevalencia es de 1 en 570000 a 1 en 164000 personas, se caracteriza por
predisposicion al desarrollo de multiples neoplasias como el meduloblastoma o el carcinoma
basocelular, depresiones u hoyos palmoplantares y los quistes odontogénicos de la mandibula. Las
manifestaciones clinicas comienzan en la infancia o adolescencia y se acompafian de anomalias
esqueléticas, fundamentalmente costales (costillas bifidas, ausentes), calcificaciones intracraneales
ectépicas y dismorfia facial (prominencia frontal, espina bifida), asi como cifoescoliosis y tumores en
otros 6rganos; esta causada por la mutacién del gen patched (PTCH), un gen supresor de tumores
clasicos localizado en el cromosoma 9 (9922, 3-q31)%3.

Existen diferencias entre los carcinomas basocelulares basocelulares que aparecen en la poblacion
general y en pacientes con SNBC, en los ultimos es mas frecuente que sean numerosos, que
aparezcan a edad temprana, con aspecto polimorfico, sin predileccion por el sexo y pueden afectar
zonas no expuestas a la luz solar, se presentan clinicamente de forma multiple y en ocasiones
pueden ser agresivos sobre todo a nivel facial®.

Las depresiones palmoplantares son pequefios defectos del estrato cérneo y pueden ser rosadas o
de color oscuro, no se conoce bien su mecanismo de formacion, pero se considera que se debe a
intentos abortados de formacion de foliculos pilosos en las palmas#®.

Las manifestaciones bucales que se han relacionado con esta enfermedad son los queratoquistes
odontogénicos que no difieren de los que no estan relacionados con este sindrome y se originan de
los restos de la lamina dental, son mas frecuentes entre los 20 y 30 afios de edad*®.

No se encontré en la blsqueda de la literatura evidencia que determine el tratamiento de eleccion
en el manejo del carcinoma basocelular en el sindrome de Gorlin, si bien el mas usado es la cirugia,
existen otras modalidades no quirdrgicas como el imiquimod, el 5-fluoracilo y méas actual el
HeberFERON?3".
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El HeberFERON es una formulacién que contiene una combinacion sinérgica de interferones alfa 2b
y ganma, con propiedades antiproliferativas, inmunomoduladora y antiangiogénica, que contribuye a
disminuir la vascularidad que rodea estos tumores. La accién antitumoral de los interferones esta
mediada fundamentalmente por la inhibicién del crecimiento de las células tumorales y por la
induccién de la apoptosis de estas (muerte celular programada)®-1°,

Por lo general, el dermatélogo supone el diagnéstico cuando un paciente presenta multiples
carcinomas basocelulares a una edad muy temprana (a principio de la segunda década de la vida)
y en grandes cantidades. La mayoria concuerda en que cuando se cumplan dos criterios clinicos
mayores o bien uno mayor y dos menores se establece el diagndstico, pero la prueba definitiva es
demostrar una mutacion en el gen PTCH3-,

Se describe el caso de una paciente con sindrome de Gorlin que representa una situacion clinica
poco comun por su incidencia. Paciente que presento dos criterios mayores y uno menor (suficientes
para realizar el diagnéstico): carcinoma basocelular mudltiple, depresiones palmoplantares y
prominencia frontal. El tratamiento fue el HeberFERON, el cual logré reducir tumores y la
desaparicién de otros, asimismo evitar nuevas cirugias; pues esta paciente habia sido sometida a
intervenciones quirargicas en mas de 200 ocasiones, asi se recoge en su historia clinica; es aqui
donde radica la novedad de esta presentacion, ademas de ser una rara enfermedad con muy baja
prevalencia en la poblacion.

Para la presentacion de este caso se obtuvo el consentimiento de la paciente.
PRESENTACION DE CASO

Paciente femenina de 47 afios de edad que acudi6 a consulta de dermatologia del Policlinico Centro
en mayo del 2017 por presentar multiples lesiones en la piel que comenzaron a aparecer desde los
20 afios de edad, de tamafio variable, aspecto clinico diferente, redondas, elevadas, bordes perlados
y bien definidos, otras en placas y pigmentadas, incontables en nimeros, localizadas en la cara,
cuello, espalda, brazos y térax anterior; depresiones puntiformes en las palmas de las manos y
prominencia frontal.

Durante el interrogatorio se recogi6 el antecedente de haber sido tratada con radioterapia superficial
e intervenida quirdrgicamente en mas de 200 ocasiones, muestra de esto es la presencia de varias
cicatrices en la superficie cutanea y la historia clinica. (Figura 1,2,3,4)

http://revgmespirituana.sid.cu Gac. Méd. Espirit. 2018; 20(3):136-145 -


http://revgmespirituana.sld.cu/

Figura 1. Mdltiples lesiones por carcinoma basocelular antes de recibir el HeberFERON.
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Figura 3. Presencia de varios subtipos clinicos de carcinoma basocelular y cicatrices anteriores.

Figura 4. Depresiones puntiformes en las palmas de las manos.
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Como dato adicional informé que cada afio desde el 2002 fue sometida a cirugias de alguna lesién
en la piel una o dos veces al afio; las biopsias confirmaron la presencia de carcinoma basocelular de
varios subtipos histoldgicos (nodular, pigmentado y plano cicatrizal).

Se comenzo6 tratamiento con el HeberFERON en dosis de 7 millones de unidades, intramuscular,
dos veces por semana hasta completar 27 bulbos, se evalla a las 16 semanas y se inicié un nuevo
ciclo con el esquema antes mencionado.

Como evento adverso presento fiebre, cefalea y malestar general, de intensidad leve, respondié bien
al tratamiento sintomatico, sin abandonar la aplicacién del producto. Se obtuvo respuesta parcial al
reducir el didmetro de algunos tumores y otros que desaparecieron totalmente obteniéndose una
respuesta completa. (Figura 5, 6, 7)

Figura 5. Carcinoma basocelular nodular antes de aplicar HeberFERON.

Figura 6. Carcinoma basocelular nodular después de aplicar HeberFERON.
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Figura 7. Carcinoma basocelular nodular después de aplicar HeberFERON.

DISCUSION

La evaluacion de un paciente en el que se sospecha un sindrome de Gorlin debe incluir preguntas
referido a si otros familiares han presentado anomalias compatibles con esta enfermedad, el 30 %
al 40 % de los pacientes no tienen antepasados afectados?’-S.

En esta paciente no se recogen antecedentes familiares de esta enfermedad o sindrome similar.

El diagnostico diferencial del sindrome de Gorlin debe realizarse de las ciliopatias, de la ingestion de
arsénico, del xeroderma pigmentoso, del sindrome de Christol Bazex-Dupre, del sindrome de rombo
y del carcinoma basocelular que ocurre en pacientes mayores de 40 afios sin otras alteraciones que
hace la diferencia la cantidad de lesiones y el tiempo de aparicion2367,

La conducta del SNBC debe estar dirigida al tratamiento de los tumores pequefios de manera que
se puedan diagnosticar y tratar para evitar multiples cicatrices y desfiguraciones. Las intervenciones
quirdrgicas repetitivas implican riesgo de desfiguracion, puede ser dificil lograr margenes quirdrgicos
libres al practicar la cirugia de Mohs, de manera que debe equilibrarse el intento de conseguir un
margen libre con otras terapéuticas no quirdrgicas como el 5-fluoracilo, el imiquimod y la terapia
fotodinamica. Los retinoides por via oral pueden ser valiosos, pero se requiere una dosis que causa
efectos colaterales graves. La radioterapia esta contraindicada en los pacientes con SNBC vy el
asesoramiento para evitar la exposicion al sol es importante3-¢,

Esta paciente inicialmente fue tratada con radioterapia superficial quizas por ser un sindrome poco
comun y no estar presente en el pensamiento médico, pero puede sospecharse ante la presencia de
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multiples carcinomas basocelulares que aparecen en la segunda década de la vida y las depresiones
palmoplantares que son criterios mayores, ademas fue intervenida quirdrgicamente en varias
ocasiones (mas de 200 veces), lo cual causé deformidades y cicatrices en la cara, espalda, cuello y
térax anterior, recibié tratamiento con 2 ciclos de HeberFERON, y se logré que se mantuviera un afio
sin ser intervenida quirdrgicamente, por lo que pudiera ser una opcién terapéutica para este tipo de
pacientes.

CONCLUSIONES

El sindrome de Gorlin es una enfermedad poco frecuente en la practica médica y el tratamiento
descrito por la mayoria de los autores es la cirugia de las lesiones por carcinoma basocelular que
puede ser deformante o mutilantes e incluso recidivar luego del acto quirirgico. El HeberFERON es
un producto que reduce la masa tumoral y evita la recidiva por lo que es una opcion terapéutica para
tratar estos pacientes, lo que puede impedir cirugias frecuentes como en esta paciente.
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