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Zodpovědný gen: PTCH (chr. 9q22.3)

Typ dědičnosti: a utozomálně dominantní
Genetické testování indikuje klinický 
genetik.

Pracoviště poskytující analýzu genu v ČR 
(pracovník odpovědný za analýzu genu):
1. �ÚBLG FN Praha‑Motol (MU Dr.  Anna 

Křepelová, CSc., anna.krepelova@fn‑
motol.cz) –  mutační analýza genu PTCH

Základní informace o syndromu
Gorlinův syndrom je vzácný hereditární 
nádorový syndrom s odhadovano u inci‑
dencí 1: 50– 100 000 obyvatel (u paci entů 
s  bazocelulárními karcinomy 1 : 200). 
Onemocnění se může projevovat již pre‑
natálně těžkými vývojovými malforma‑
cemi (vzácně); velkým obvodem hlavy 
nebo přítomností srdečních fibromů. 
Postnatálně je charakteristický vysoký 
vzrůst, velká hlava s prominujícím čelem, 
hypertelorizmus, široký kořen nosu, zvět‑
šené čelisti, dlo uhé prsty se zkráceným 
4. metakarpem, rozštěpy rtu nebo patra, 
oční abnormity, skeletální malformace 
žeber a páteře, hydrocephalus, přemos‑
tění sella turcica, mentální subnorma‑
lita. Téměř všichni paci enti s Gorlinovým 
syndromem onemocní v průběhu života 
kožními nádory (histologicky jde o více‑
četné bazali omy, přičemž 90 % osob je 
postiženo do věku 40 let a 75 % do věku 

20 let), a to bez ohledu na míru expozice 
kůže slunečnímu záření. U 10 % osob se 
vyskytno u nádory zadní jámy lební, při‑
čemž polovina z  nich jso u meduloblas‑
tomy s  vrcholem incidence ve 2  letech 
života. Je zvýšený výskyt ovari álních 
fibromů s kalcifikací nebo bez ní (u 24 % 
postižených žen). Moho u se vyskytno ut 
čelistní cysty u 90 % osob do věku 40 let, 
po uze asi 10 % paci entů s  Gorlinovým 
syndromem nemá čelistní cysty. Většino u 
bývají mnohočetné s  nutností řešení. 
Frekvence panoramatického RTG čelisti 
(OPG) záleží na nálezu při předchozím vy‑
šetření. Tvorba nových cyst zvolna ustává 
po 35. roce věku, po tomto věku nebývají 
obvyklé, bývají i kožní keratocysty a mili a, 
lymfomezenteri ální cysty.

Srdeční a ovari ální fibromy se vyskytují 
u postižených osob s četností 2 % a 20 %. 
Moho u být přítomny i hamartomatózní 
polypy žaludku.

Indikace k vyšetření genu PTCH
Kritéri a pro di agnózu Gorlinova syn‑
dromu –  musí být splněna 2 velká nebo 
1  velké a  2  malá kritéri a (Evans et al., 
1993, www.en.wikipedi a.org).

Velká kritéri a
1. �mnohočetné (více než 2) bazocelulární 

karcinomy, alespoň jeden z  nich ve 
věku pod 30 let, nebo více než 10 bazo‑
celulárních névů

2. �jakékoli odontogenní keratocysty (pro‑
kázané histologicky) nebo polyosto‑
tické kostní cysty

3. �palmární nebo plantární jamky (3 nebo 
více)

4. �ektopické kalcifikace, lamelární nebo 
časná (ve věku pod 20 let) kalcifikace 
falx cerebri

5. �rodinná anamnéza syndromu bazoce‑
lulárního névu

6. �kongenitální skeletální abnormity: 
rozštěp, fúze, zakřivení nebo chybění 
žeber nebo rozstěpené, klínovité nebo 
fúzované obratle
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Malá kritéri a
1. �makrocefali  e  –  obvod hlavy nad 

97. percentilem, s frontální prominencí
2. �kongenitální malformace: rozštěp rtu 

a/ nebo patra, polydaktyli e, hypertelo‑
rizmus, oční anomáli e (katarakta, kolo‑
bom, mikroftalmi e)

3. �jiné skeletální abnormity, např. Spren‑
gelova deformita, deformity hrudníku, 
syndaktyli e

4. �radi ologické abnormity, např. přemos‑
tění sella turcica, anomáli e obratlů, 
apod.

5. �srdeční nebo ovari ální fibrom nebo 
meduloblastom

Rodinám by mělo být nabídnuto ge‑
netické poradenství a  informace o  ge‑
netickém testování. Prediktivní vyšetření 
je vzhledem k možnosti manifestace zá‑
važných projevů onemocnění v dětském 
věku možno nabídno ut v jakémkoli věku.

Je možno nabídno ut prenatální di a
gnostiku.

Preimplantační di agnostika je možná 
v  závažných případech ve vybraných 
pracovištích po konzultaci s  klinickým 
genetikem.

Doporučení ke sledování
V těhotenství
•	 prenatální UZV plodu může odhalit 

vzácné těžké vývojové malformace; ně
které děti moho u mít velký obvod hlavy 
s nutností řešení porodu s pomocí for‑
cepsu nebo císařským řezem

•	 prenatální nález srdečního fibromu je 
velmi suspektní z Gorlinova syndromu

Po porodu
•	 zvýšené riziko rozštěpu rtů, anomáli í 

očních (strabizmus, katarakta), RTG 
může potvrdit rozštěp žeber nebo ab‑
normity obratlů

•	 echokardi ografi e 1krát ročně od novo‑
rozeneckého věku

•	 v případě zpomalení vývoje či jiné susp. 
symptomatologi e NMR vyšetření CNS 
k  vylo učení meduloblastomu (rutinní 
CT vyšetření není indikováno vzhledem 
ke zvýšenému riziku indukce kožních 
malignit)

•	 od 8 let 1krát ročně stomatologické vy‑
šetření, včetně OPG (zde je po užití RTG 
metody oprávněno vzhledem k  mož‑
ným těžkým komplikacím v  důsledku 
neléčených čelistních cyst), frekvence 
RTG vyšetření záleží na nálezu při před‑
chozím vyšetření)

•	 kožní vyšetření alespoň 1krát ročně od 
puberty, paci enti jso u po učeni o  sa‑
movyšetřování všech kožních oblastí 
včetně vulvy a sliznice análního sfink‑
teru, ušních boltců
	

V dospělosti
•	 a uto inspekce kůže
•	 kožní vyšetření 1krát ročně a  bi opsi e 

všech lézí suspektních z  kožního 
karcinomu

•	 NMR mozku inici álně a  poté každé 
2 roky

•	 UZ břicha 1krát ročně
•	 echokardi ografi e 1krát ročně od novo‑

rozeneckého věku
•	 ortopedické vyšetření 1krát ročně
•	 zubní vyšetření 2krát ročně

•	 u žen gynekologické vyšetření od 18 let 
věku 1krát ročně včetně transvaginál‑
ního ultrazvuku

•	 urologické kontroly včetně PSA od 
40 let ročně

Další doporučení
•	 nemocným s Gorlinovým syndromem 

musí být zdůrazněna nutnost ochrany 
kůže před slunečním zářením

•	 s ohledem na vysoko u radi osenzitivitu 
by měli nemocní s Gorlinovým syndro‑
mem podstupovat přednostně taková 
vyšetření, při kterých se nepo užívá i oni‑
zující záření

•	 ze stejných důvodů je vhodné u  ne‑
mocných osob volit jiné léčebné po‑
stupy, např. vyhno ut se (je‑li to možné) 
po užití radi oterapi e či vysokodávko‑
vané chemoterapi e

•	 je doporučována konzervativní, časná 
excize basali omů

•	 u  paci entů s  Gorlinovým syndromem 
se prokázala dobrá účinnost chemo‑
prevence isotretino inem (Retin‑A®, 
Avita®, Accutane®); je možné volit po‑
dání jak topické, tak i systémové)

Paci ent by měl být poučen o příznacích 
vyskytujících se malignit a o nutnosti od‑
borného vyšetření mimo plánovano u 
dispenzární kontrolu v případě potíží!
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