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Resumen
Objetivos: Describir las características clínicas y 
oculares del síndrome de Gorlin a propósito de un 
caso.
Caso clínico: Se recibió interconsulta por pacien-
te masculino de 58 años con antecedente de me-
lanoma facial. Presentaba miasis frontotemporal 
izquierda sobre lesión hiperpigmentada y afecta-
ción palpebral, además de malformación en piezas 
dentarias y múltiples lesiones hiperpigmentadas 
nodulares faciales. La visión estaba severamente 
comprometida. Tras realizar interconsulta con los 
servicios de cirugía de cabeza y cuello, oncología 
y odontología se arribó al diagnóstico presuntivo 
de síndrome de Gorlin en base a los signos mul-
tisistémicos observados. El paciente abandonó su 
atención regresando a los tres meses con empeo-
ramiento del cuadro. En una tomografía compu-
tada se observó una masa ocupante en el vértice 
de la órbita izquierda. Se decidió su internación, 
por contexto clínico-social del paciente. Se realizó 
toilette quirúrgica, toma de biopsias y se evaluaron 
futuras pautas terapéuticas, incluyendo como op-
ciones el uso de vismodegib, pero no se pudieron 
realizar ya que el paciente firmó su alta voluntaria 
y no ha vuelto a la institución.
Conclusión: En el caso presentado se lograron 
identificar mediante interconsultas entre diferen-
tes especialidades las características principales 
del síndrome de Gorlin: carcinomas basocelulares 
en diversas regiones, tumores queratoquísticos 
mandibulares y anomalías esqueléticas junto con 
las manifestaciones oculares. Lamentablemente 
por condiciones sociales no se logró realizar el se-
guimiento del caso.
Palabras clave: síndrome de Gorlin.
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Gorlin’s syndrome and ocular 
manifestation
Abstract
Objective: To describe the clinical and ocular fea-
tures of Gorlin’s syndrome, based on a case report.
Case report: A 58-year-old male patient with a 
history of facial melanoma, who had left fronto-
temporal myiasis on hyperpigmented lesion and 
palpebral involvement, in addition to malforma-
tion of teeth and multiple facial nodular hyper-
pigmented lesions was consulted. Vision was se-
verely compromised. After consultation with the 
head and neck surgery, oncology and dentistry 
services, a presumptive diagnosis of Gorlin’s syn-
drome was made, based on the multisystemic signs 
observed. The patient left the clinic and returned 
three months later with worsening of the fourth 
episode. A CT scan showed a mass occupying the 
vertex of the left orbit. It was decided to hospitalize 
him, due to the clinical and social context of the 
patient. Surgical toilette was performed, biopsies 
were taken and future therapeutic guidelines were 
evaluated, including the use of Vismodegib as an 
option, but they could not be performed since the 
patient signed his voluntary discharge and has not 
returned to the institution.
Conclusion: In the case presented, the main char-
acteristics of Gorlin’s syndrome were identified 
by means of interconsultations between different 
specialties: basal cell carcinomas in different re-
gions, mandibular keratocystic tumors and skele-
tal anomalies, together with ocular manifestations. 
Unfortunately, due to social conditions it was not 
possible to follow up the case.
Keywords: Gorlin’s syndrome.

Síndrome de Gorlin e envolvimento ocular
Resumo
Objetivos: Descrever as características clínicas e 
oculares da síndrome de Gorlin com base em um 
caso.
Caso clínico: Recebeu-se interconsulta médica de 
paciente masculino, 58 anos, com histórico de me-
lanoma facial. Apresentava miíase frontotemporal 
esquerda sobre lesão hiperpigmentada e compro-
metimento palpebral, além de malformações den-

tárias e múltiplas lesões faciais hiperpigmentadas 
nodulares. Sua visão estava gravemente compro-
metida. Após consulta com os departamentos de 
cirurgia de cabeça e pescoço, oncologia e odontolo-
gia, foi feito o diagnóstico presuntivo de síndrome 
de Gorlin com base nos sintomas multissistêmicos 
observados. O paciente abandonou o tratamento 
e retornou três meses depois com piora dos sin-
tomas. Uma tomografia computadorizada revelou 
uma massa ocupando o ápice da órbita esquerda. 
A decisão de interná-lo foi tomada com base no 
contexto clínico e social do paciente. Foi realizado 
toilette cirúrgico, biópsias foram realizadas e futu-
ros regimes terapêuticos foram avaliados, incluin-
do o uso de vismodegib, mas estes não puderam 
ser implementados porque o paciente assinou um 
termo de alta voluntária e não retornou à institui-
ção.
Conclusão: No caso apresentado, as principais 
características da síndrome de Gorlin foram iden-
tificadas por meio de consultas entre diferentes 
especialistas: carcinomas basocelulares em diver-
sas regiões, tumores ceratocísticos da mandíbula 
e anormalidades esqueléticas, além de manifesta-
ções oculares. Infelizmente, devido a circunstân-
cias sociais, o acompanhamento do caso não foi 
possível.
Palavras-chave: síndrome de Gorlin.

Introducción

En 1960, Gorlin y colaboradores publicaron lo 
que potencialmente estimaban que se trataba de 
un nuevo síndrome en un paciente donde iden-
tificaron disostosis craneofacial, conducto arte-
rial persistente, hipertricosis, hipoplasia de labios 
mayores, anomalías dentales y oculares1. En las 
siguientes décadas siguieron apareciendo publi-
caciones donde se identificaban varias caracterís-
ticas de la apreciación inicial publicada en 1960, 
pero donde también se agregaban variantes hasta 
que en 1985 se sumó la afectación cutánea y su 
relación con el carcinoma basocelular múltiple, 
además de los tumores queratoquísticos ondon-
togenéticos2. Finalmente a este síndrome se lo 
renombró como “síndrome de Gorlin-Goltz”, 
que también es conocido como “síndrome de 
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carcinoma basocelular nevoide”, donde la más 
reciente revisión de este tema y la afectación ocu-
lar expresa que es una condición genética rara 
que predispone a las personas a varias anomalías 
del desarrollo y a tumores3. A nivel ocular se ha 
confirmado la presencia de hipertelorismo, cata-
ratas congénitas y nistagmus, destacando la alta 
frecuencia de estrabismo, membranas epirretina-
les y mielinización del nervio óptico3.

Si bien han pasado casi seis décadas y media 
desde que se iniciaron los primeros informes de 
este síndrome, quedan muchos interrogantes y 
las evidencias publicadas son pocas. Se trata de 
una enfermedad rara con una prevalencia esti-
mada que oscila entre 1/30.827 a 1/256.0001-5, 
donde se afectan por igual hombres y mujeres4. 
Es una enfermedad de base genética autosómica 
dominante que tiene alta variación fenotípica 
intrafamiliar causada por mutaciones de la línea 
germinal del gen PTCH15-6. Aproximadamente 
entre el 50% y el 85% de los casos se origina por 
variantes patogénicas del gen supresor de tumores 
PTCH16, localizado en cromosoma 9 (9q22.3) 
pero entre el 15% y el 27% de los casos aún se 
desconoce la causa6-7.

Por tal motivo, el objetivo de nuestro trabajo 
ha sido realizar la descripción de los hallazgos 
encontrados en un paciente con diagnóstico pre-
suntivo de síndrome de Gorlin y compartir las 
dificultades que nuestro grupo tuvo que enfrentar 
en el manejo del caso clínico.

Caso clínico

Se recibió interconsulta en el servicio oftal-
mológico del Hospital San Martín de la ciudad 
de Paraná (Entre Ríos, Argentina) por paciente 
masculino de 58 años con antecedente de mela-
noma facial (diagnosticado en 1998), que concu-
rrió por guardia central del hospital con miasis 
fronto-temporal izquierda sobre lesión hiperpig-
mentada que comprometía párpados.

En la valoración inicial se observó la malfor-
mación de múltiples piezas dentarias y se cons-
tataron múltiples lesiones hiperpigmentadas 
nodulares faciales de las cuales emergían pará-
sitos larvarios. En el examen ocular se constató 

que la agudeza visual en ojo derecho (OD) era 
visión bulto y en ojo izquierdo (OI) no se pudo 
evaluar por edema bipalpebral a tensión (figs. 1 
y 2). Se realizó laboratorio clínico, tomografía 
computada (TC) de cerebro y órbitas, además 
de una ecografía ocular de ambos ojos, que no 
arrojaron anormalidades inicialmente. Se decidió 
realizar interconsulta con los servicios de cirugía 
de cabeza y cuello, oncología y de odontología. 
Luego de debatir el caso, se arribó al diagnóstico 
presuntivo de síndrome de Gorlin en base a los 
signos multisistémicos observados.

Desafortunadamente el paciente abandonó su 
atención y regresó a los tres meses con empeora-
miento del cuadro general, principalmente a nivel 
ocular (figs. 3 y 4), más allá de una mejoría parcial 
de la lesión dérmica temporal izquierda y la reso-
lución del severo edema bipalpebral izquierdo 
del primer control.

Al repetir la TC se observó una masa ocupante 
en el vértice de la órbita izquierda. Se decidió su 
internación debido al contexto clínico-social del 
paciente. Se realizó toilette quirúrgica, toma de 
biopsias y se evaluaron futuras pautas terapéuti-
cas, incluyendo otras opciones como la utilización 
de vismodegib y la intención de buscar la confir-
mación genética del diagnóstico. Nuevamente se 
perdió el seguimiento del paciente, quien firmó 
su alta voluntaria y no volvió a la institución.

Discusión

El presente caso resultó un gran desafío para el 
equipo hospitalario, tanto para establecer su diag-
nóstico como para su manejo y contención. En 
el ámbito hospitalario, el manejo de los pacien-
tes incluye la consideración de los problemas 
socio-culturales y económicos de la población, 
pero para los médicos es muy complejo poder dar 
solución a esos aspectos que rodean a las enfer-
medades y a los propios pacientes. El caso presen-
tado resume tanto las problemáticas de personas 
en situación de calle, alteraciones psíquicas y falta 
de contención social, situaciones para los que la 
salud pública hace lo que puede, comprendiendo 
que no siempre es suficiente, cuando además apa-
recen patologías raras o poco frecuentes.
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Figura 2. Severa afectación de región periocular derecha con secreción purulenta y múltiples lesiones pigmentarias en piel circundante.

Figura 1. Lesión dérmica en área temporal izquierda severa con áreas de necrosis tisular en contexto de paciente con miasis y edema bipalpebral.
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Figura 4. Evolución favorable de lesión dérmica temporal izquierda.

 Figura 3. Empeoramiento de lesión ocular derecha; en la misma fotografía se observa que el edema bipalpebral izquierdo logró resolverse luego 
del tratamiento inicial.
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Moramarco y colaboradores son quienes más 
han aportado en la literatura científica sobre las 
manifestaciones oculares del síndrome de Gorlin-
Goltz en un estudio que evaluó a once pacientes 
en quienes se confirmó esta patología mediante 
test genéticos3. Ellos encontraron en su casuís-
tica alteraciones como hipertelorismo, cataratas 
congénitas, nistagmus, estrabismo, membranas 
epirretinales y mielinización del nervio óptico, 
concluyendo que las características oculares —
que son frecuentes y distintivas— podrían ayudar 
en el proceso de diagnóstico de este síndrome, 
poniendo énfasis en el papel crucial del oftalmó-
logo en el manejo de estos pacientes. Esto fue en 
parte lo que nos motivó también a nuestro grupo 
al desarrollo del presente trabajo, pero en nues-
tro caso tuvimos limitaciones tanto a la hora de 
poder realizar la confirmación diagnóstica gené-
tica como en el momento del seguimiento del 
paciente por los aspectos previamente mencio-
nados. En cuanto al tratamiento, en nuestro caso 
fue en todo momento orientado a resolver las 
complicaciones, el cuadro de miasis y el manejo 
de las lesiones dérmicas sin muchas más opciones 
para realizar debido al grado de afección que tenía 
el paciente en el momento de la primera consulta.

Se llegó a valorar la posibilidad de utilizar el 
vismodegib de acuerdo con lo que se recomienda 
en la revisión sistemática publicada en 2024 por 
Palmeiro y colaboradores8, algo que, si conside-
ramos la falta de adhesión del paciente a la hora 
de realizar sus controles, posiblemente también 
nos hubiera llevado al fracaso. Esto no alcanza-
mos a realizarlo.

Encontramos un informe de alteración psi-
quiátrica en relación con el síndrome de Gorlin 
en un adulto de 34 años, pero no hay mayor infor-
mación para realmente establecer una asociación, 
aunque al considerar el caso de nuestro paciente 
estimamos que también podría haber tenido una 
alteración que no pudo ser valorada: el poten-
cial desorden mental del caso podría haber sido 
reactivo, influenciado por su historia de vida o 
incluso por una afectación intracraneal secunda-
ria. Finalmente, en el contexto de la masa ocu-
pante en el vértice de la órbita y que dentro de este 
síndrome se incluye la presencia de carcinomas 
basocelulares múltiples, el futuro y la expectativa 

de vida de nuestro paciente pareciera ser limitado, 
más allá de las lesiones oculares.

Conclusión

Al coordinar las interconsultas entre especia-
lidades en el caso presentado se lograron iden-
tificar las principales características clínicas del 
síndrome de Gorlin: carcinomas basocelula-
res en diversas regiones, tumores queratoquís-
ticos mandibulares y anomalías esqueléticas, 
junto con las manifestaciones oftalmológicas. 
Lamentablemente, a pesar de poder realizar un 
diagnóstico clínico presuntivo, no se ha logrado 
contener al paciente y continuar con su trata-
miento por sus condiciones sociales.
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