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Синдром Горлина-Гольтца генетически детерминированный полиорганный синдром, наследуемый по аутосомно-доминантному типу. Мутантный 
ген локализуется в девятой хромосоме, заболевание ассоциируется с антигенами Н 1А-А10, В14. При синдроме Горлина-Гольтца множественные 
базально-клеточные опухоли чаще появляются в позднем детском возрасте, но могут быть и врожденными. Количество базалиом может достигать 
нескольких сотен. В основном поражаются лицо, шея, туловище и конечности. Стигмальным признаком синдрома являются пигментные 
пятна, расположенные продольно на верхних и нижних конечностях и имеющие светло-малиновый цвет. Костные аномалии представлены 
у 75-90 % больных: кисты верхних и нижних челюстей, кифосколиоз, расщепление ребер, синостозы, прогнатия, истинный гипертелоризм, 
субкортикальные кистозные изменения длинных трубчатых и плоских костей, встречаются дополнительные пальцы на руках и ногах. Ведущим 
признаком является расщепление стоп различной степени тяжести. Лечение больных с синдромом Горлина-Гольтца является симптоматическим. 
В последние годы в качестве терапии применяются препараты группы интерферонов. В результате адьювантной иммунотерапии опухоли 
могут либо полностью регрессировать, либо иноперабельные новообразования могут превратиться в доступные для удаления. На лечении в 
институте им. Г.И. Турнера находилось 2 ребенка с пороками развития верхних и нижних конечностей. Хирургическое лечение проводилось 
по поводу аномалий кистей и стоп. В обоих случаях были достигнуты хорошие функциональные результаты. Заживление послеоперационных 
ран и приживление кожных и костных трансплантатов произошло в стандартные сроки. Хирургическая коррекция деформаций конечностей – 
эффективный способ лечения ортопедических нарушений при синдроме Горлина- Гольца.
Ключевые слова: дермальная дисплазия, пороки развития кистей и стоп, системные заболевания скелета и кожи.

The Gorlin-Goltz syndrome is a genetically determined polyorganic syndrome of autosomal dominant type. The mutant gene is localized in chromosome 9, 
and the disease is associated with H 1A-A10, B14 antigens. Multiple basal cell tumors often develop in late childhood in case of the Gorlin-Goltz syndrome, 
but they can be congenital as well. Basaliomas can reach several hundred in number. The area of face, neck, trunk, and limbs is mainly affected. The pigment 
spots arranged longitudinally on the upper and lower limbs and having light-crimson color are stigmal signs of the syndrome. Bone abnormalities presented 
in 75-90 % of patients: jaw cysts, kyphoscoliosis, bifid ribs, synostoses, prognathism, true hypertelorism, subcortical cystic changes in tubular and flat 
bones, extra fingers and toes developed sometimes. Cleft feet of different severity appear to be the leading sign. Treatment of patients with the Gorlin-Goltz 
syndrome is symptomatic. Recently, preparations of interferon group used as therapy. As a result of adjuvant immunotherapy, tumors can either regress 
completely, or inoperable tumors can become accessible for removal. The authors present two children with malformations of the upper and lower limbs 
treated in the Turner Institute. Surgical treatment performed for abnormalities of the hands and feet. Good functional results achieved in both cases. 
Postoperative wound healing, as well as skin and bone engraftment occurred in standard time. Surgical correction of limb deformities is an efficient way 
of treating orthopedic disorders for the Gorlin-Goltz syndrome. 
Keywords: dermal dysplasia, malformations of the hands and feet , systemic skeletal and skin diseases.

ВВЕДЕНИЕ

Синдром Горлина-Гольца (синдром базальнокле-
точных невусов) – syndromum Gorlin- Golz (basal cell 
nevus syndromum), код по МКБ-10 – D36.9.

Синонимы: фокальная дермальная дисплазия, 
гипоплазия мезоэктодермальная очаговая, синдром 
базальноклеточного невуса, невобазоцеллюлярный 
синдром, аномалия наследственно-семейная эктомезо-
дермальная, невоидные базальноклеточные карцино-
мы, дисплазия эктомезодермальная очаговая, синдром 
Гольтца, фокальная дермальная гипоплазия, синдром 
мезоэктодермальной дисплазии.

В зарубежной литературе этот симптомокомплекс 
называется синдромом Gorlin-Golz или синдромом 
Golz, что более адекватно отражает хронологию выде-
ления данной патологии. 

Впервые о синдроме (невобазоцеллюлярный син-
дром) сообщалось в 1894 году [13, 20]. Но заболевание 
существует уже давно – Satinoff и Wells нашли ано-
малии скелета, опухоли кожи, кисты челюстей и пиг-
ментированные вдавления на ладонях и подошвах у 
двух древнеегипетских мумий [18]. Детально описали 
синдром в 1960 году американский дерматолог и ги-

стопатолог Robert W. Goltz и американский стоматолог 
Robert James Gorlin [11]. 

Синдром Горлина-Гольтца – генетически детерми-
нированный полиорганный синдром, наследуемый по 
аутосомно-доминантному типу. Мутантный ген лока-
лизуется в хромосоме 9 [14], заболевание ассоциирует-
ся с антигенами Н 1А-А10, В14 [2].

Распространенность синдрома колеблется от 
1/57 000 до 1/256 000 [16]. Большинство заболевших – 
представители европеоидной расы [6, 15]. Отмечается 
высокая летальность для плодов мужского пола.

Синдром Горлина-Гольца может ассоциироваться с 
другими поражениями кожи: эпидермальными киста-
ми, милиумом, фибромами, ладонноподошвенным ги-
перкератозом [3].

Клинические проявления. При синдроме Горлина-
Гольтца множественные базально-клеточные опухоли 
чаще появляются в позднем детском возрасте, но могут 
быть и врожденными. Количество базалиом может до-
стигать нескольких сотен. В основном поражаются лицо, 
шея, туловище и конечности [19]. Вначале процесс пред-
ставлен поверхностными базалиомами диаметром от 1 до 
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3 см, развивающимися медленно и практически не меня-
ющимися, но после 30 лет отдельные новообразования 
могут быстро увеличиваться до 5-10 см [12]. 

30-65 % пациентов до 10 - летнего возраста, до 80 % 
пациентов в возрасте до15 лет и 85 % больных старше 
20 лет имеют точечные пигментированные углубления 
на ладонях и подошвах, которые нередко возникают 
раньше других кожных проявлений синдрома [9]. 

Множественные базально-клеточные опухоли ас-
социируются с разнообразными пороками развития 
скелета, глаз, нервной, эндокринной систем и других 
органов и тканей [1, 4, 15, 16]. 

У 75-90 % больных встречаются изменения со сто-
роны костной системы: кисты верхних и нижних че-
люстей, кифосколиоз, расщепление ребер, синостозы, 
прогнатия, истинный гипертелоризм, субкортикальные 
кистозные изменения длинных трубчатых и плоских 
костей. Наиболее характерный признак – расщепление 
переднего отдела стоп и кистей. Встречаются допол-
нительные пальцы на руках и ногах, различные виды 
синдактилий пальцев кисти [4, 5, 17]. 

Аномалии глаз отмечаются у 26 % больных и про-
являются врожденной слепотой, катарактой, глауко-
мой, колобомой, сторобизмом, косоглазием, врожден-
ной катарактой [12].

Аномалии нервной системы проявляются гидро-
цефалией, недоразвитием каллезного тела головного 
мозга, эпилепсией, деменцией, кистами прозрачной 
перегородки, агенезией мозолистого тела, интрапарен-
химальными кистами головного мозга, менингиомами, 
медуллобластомами. Умственная отсталость встреча-
ется примерно в 5 % случаев [8, 10, 15]. 

Нарушения эндокринной системы у больных могут 
проявляться крипторхизмом, бесплодием, фибромато-
зом яичников. С синдромом Горлина-Гольца могут со-
четаться нейрофиброматоз I типа, лимфогранулематоз, 
медуллобластома [7].

Диагностика. Дородовая диагностика возможна с 
помощью УЗИ и анализа ДНК, выделенной из клеток 
плода (полученных путем амниоцентеза или биопсии 
хориона). Дифференциальная диагностика проводится с 
БАЗЕКС синдромом, trichoepithelioma papulosum муль-
типлекс и синдромом Торре (синдром Muir-Торре) [16].

Диагноз синдрома Горлина-Гольтца устанавливает-
ся на основании совокупности цитогенетических, серо-
логических, клинических исследований и результатов 
обследования стоматологом, челюстно-лицевым хи-
рургом, невропатологом, окулистом, эндокринологом, 
гинекологом; обязательна рентгенография плоских ко-
стей, а для выявления пластинчатого обызвествления 
серпа большого мозга – рентгенологическое исследо-
вание черепа. Дифференциальный диагноз проводят с 
первично-множественными базалиомами [1, 7, 15]. 

Лечение. При синдроме Горлина-Гольца специфи-
ческое лечение до сих пор не разработано и является 
симптоматическим. 

Существующие методы лечения базалиом направ-
лены на ликвидацию первичного очага поражения, 
предупреждение рецидива опухоли и получение хоро-
шего косметического результата. Применяются лучевая 
и лазеротерапия, хирургическое лечение, криодеструк-
ция, электрокоагуляция, химиотерапия (локальная и 
общая), иммунотерапия, фотодинамическая терапия, 

лечение синтетическими ретиноидами и препаратами, 
нормализующими активность ферментов циклазной 
системы. Однако у больных с синдромом Горлина-
Гольца наблюдается повышенная чувствительность 
к лучевому воздействию, образование грубых рубцов 
после рентгенотерапии.

Хирургическое иссечение, криодеструкция, луче-
вая терапия, электродиссекция и лазерное удаление 
эффективны при одиночных очагах.

Для лечения множественных и рецидивирующих 
базалиом применяют комплексные методы лечения с 
системным введением цитостатиков, но при этом цито-
токсический препарат оказывает выраженное токсиче-
ское действие на организм больного. 

В последние годы в качестве терапии применяются 
препараты группы интерферонов. В результате адью-
вантной иммунотерапии опухоли могут либо полностью 
регрессировать, либо иноперабельные новообразования 
могут превратиться в доступные для удаления [2]. 

Рекомендуется проведение курса терапии, сход-
ной с лечением склеродермии и атрофии кожи. При 
алопециях целесообразно назначение препаратов 
цинка, а имеющиеся папилломы удаляют хирур-
гическим способом, криодеструкцией, лазером. 
В.А. Маланчук и соавт. (2008) из Национального 
медицинского университета им. А.А. Богомольца 
разработали алгоритм действий врача в случае диа-
гностирования синдрома Горлина-Гольца, обеспечи-
вающий комплексный диагностический и лечебный 
подход и помогающий создать индивидуальный 
план лечения, который может улучшить, а иногда и 
сберечь жизнь пациенту. 

Подход к лечению ортопедической патологии ин-
дивидуален и проводится по строгим показаниям при 
наличии деформаций, препятствующих самообслужи-
ванию и передвижению. 

Под нашим наблюдением находится двое детей с 
клиническими проявлениями данного синдрома.

Клинические примеры:
1. Пациентка А., 7 месяцев, поступила с диагнозом: 

порок развития кистей и стоп.
Из анамнеза известно, что ребенок от первой бе-

ременности, первых срочных родов, протекавших без 
особенностей. Родственники наличие наследственных 
заболеваний отрицают. Ребенок отстает в психомотор-
ном развитии.

При клиническом обследовании на коже туловища – 
пигментные пятна светло-малинового цвета (аналогич-
но линиям Блашко), расположенные вдоль крупных со-
судисто-нервных пучков, и втяжения на коже (рис. 1). 

При осмотре: голова неправильной формы, с уве-
личением лобной и теменной частей, расположена по 
средней линии. Отмечается деформация ушных рако-
вин (рис. 2).

Ось позвоночника правильная. Амплитуда движе-
ний в крупных суставах верхних конечностей не огра-
ничена. 

Строение левой кисти без особенностей. Пра-
вая кисть: расщепление до пястных костей в третьем 
межпальцевом промежутке, базальная синдактилия 
2-3 пальцев, первый палец приведен (рис. 3).

Амплитуда движений в тазобедренных, коленных и 
голеностопных суставах не ограничена. 
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Рис. 1. Пациентка А., 7 мес., кожные проявления 
синдрома Горлина-Гольца: пигментные пятна 
и втяжения на коже верхних конечностей (а) и 
нижних конечностей (б)

Рис. 2. Пациентка А., 7 мес., 
увеличение лобной и темен-
ной частей черепа, деформа-
ция ушных раковин

Рис. 3. Рентгенограмма кистей пациент-
ки А., 7 мес., правая кисть: базальная 
синдактилия 2-3 пальцев, расщепление 
до пястных костей, приведение 1 паль-
ца, левая кисть без особенностей

Левая стопа: укорочение и латеральная девиация 
пятой плюсневой кости, пятый палец отведен, рас-
щепление в четвертом межпальцевом промежутке до 
уровня плюсневых костей (рис. 4, а; рис. 5). Изме-
нений со стороны кожных покровов не отмечается. 
Правая стопа представлена тремя пальцами. Второй 
и третий пальцы в положении приведения, первый 
палец отведен, располагается по тыльной поверх-
ности стопы, имеется расщепление в первом меж-
пальцевом промежутке до уровня клиновидных ко-
стей. Второй палец располагается по подошвенной 
поверхности стопы, имеется клинодактилия средней 
фаланги, сгибательная контрактура в дистальном 
межфаланговом суставе. Под головкой второй плюс-
невой кости – жировая подушка, свидетельствующая 
о максимальной нагрузке на данный сегмент при 
опоре. Стопа без нагрузки находится в положении 
супинации (рис. 4, б; рис. 5).

Рис. 4. Фото стоп пациентки А., 7 мес., левая стопа – подо-
швенная поверхность (а), правая стопа – подошвенная по-
верхность (б)

На основании результатов обследования и диффе-
ренциальной диагностики ребенку по совокупности 
клинических признаков установлен диагноз синдрома 
Горлина-Гольца. 

По поводу расщепления правой кисти ребенку в 
возрасте 7,5 месяцев выполнено реконструктивное 

мягкотканное вмешательство, направленное на форми-
рование нормальной анатомии и восстановление функ-
ции конечности.

Рис. 5. Рентгенограммы стоп пациентки А., 7 мес., левая 
стопа: укорочение 5-й плюсневой кости, 5-й палец отведен, 
расщепление в пятом межпальцевом промежутке до уровня 
плюсневых костей; правая стопа в положении супинации, 
второй и третий пальцы в положении приведения, первый 
палец отведен. Расщепление в первом межпальцевом про-
межутке до уровня клиновидных костей

В возрасте 1,5 лет в связи с затруднением подбора 
и ношения обуви, неустойчивостью в опорную фазу 
шага пациентке были выполнены реконструктивные 
вмешательства на стопах.

На левой стопе из-за значительного укорочения 
пятой плюсневой кости и глубокого расщепления на-
ружного межпальцевого промежутка произведено уда-
ление пятого луча. Сухожилие короткой малоберцовой 
мышцы транспонировано на наружный край резециро-
ванной кубовидной кости.

На правой стопе выполнено формирование перво-
го межпальцевого промежутка с устранением расще-
пления. В качестве костного мостика между первой и 
второй плюсневыми костями использован аутотран-
сплантат, сформированный из удаленной плюсневой 
кости левой стопы. Соблюдено соответствие ширины и 
объема стоп, что позволит ребенку в дальнейшем поль-
зоваться стандартной обувью (рис. 6).
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Рис 6. Рентгенограммы стоп пациентки А. после оперативно-
го лечения (а – боковая проекция, б – подошвенная проекция)

2. Пациентка П., 11 лет, поступила с диагнозом: 
врожденная деформация кистей и стоп.

Из анамнеза известно, что ребенок от второй бе-
ременности, первых срочных родов, протекавших без 
особенностей. О наличии наследственных заболева-
ний в роду данных нет. При осмотре неврологом вы-
явлена задержка психомоторного развития.

Девочка ходит самостоятельно, хромая на правую 
ногу. На коже туловища пигментные пятна светло-ма-
линового цвета с элементами телеангиоэктазий, рас-
положенные в области крупных сосудисто-нервных 
пучков, втяжения кожных покровов (рис. 7). 

Голова неправильной формы, располагается по 
средней линии. Лобные бугры увеличены. Отмечается 
деформация ушных раковин.

Ось позвоночника правильная. Амплитуда движе-
ний в суставах верхних конечностей не ограничена.

Правая кисть: состояние после оперативного лече-
ния тотальной синдактилии второго-третьего пальцев. 
Левая кисть: состояние после устранения тотальной 
синдактилии третьего-четвертого пальцев (рис. 8). По-
слеоперационные рубцы эластичные, смещаемые, без 
изменения цвета кожных покровов. На ладонной по-
верхности имеются незначительные втяжении кожи.

Амплитуда движений в тазобедренных, коленных и 
голеностопных суставах не ограничена. 

Левая стопа представлена двумя лучами. Расще-
пление в первом межпальцевом промежутке до уровня 
клиновидных костей. Первый и пятый пальцы при-
ведены (рис. 9, 10). Плюсневые кости длинные, рас-
полагаются на одинаковом уровне. Правая стопа пред-
ставлена пятью пальцами, второй и третий пальцы в 
тотальной синдактилии (рис. 9, 10).

На основании результатов проведенных обследова-
ний и дифференциальной диагностики пациентке кли-
нически установлен диагноз синдрома Горлина-Гольца.

Девочке проведено устранение расщепления левой 
стопы с формированием костного мостика между первой 
и пятой плюсневыми костями с использованием корти-
кального костного аллотрансплантата для расширения 
переднего отдела стопы, устранения приведения пальцев 
и улучшения возможностей в подборе и ношении обуви.

Необходимо отметить, что сроки приживления 
костных трансплантатов у обеих пациенток были 
стандартными. Заживление послеоперационных ран (в 
область разрезов не попадали измененные кожные по-
кровы) было первичным натяжением, без трофических 
нарушений, в обычные сроки.

Рис. 7. Пациентка П., 11 лет, кожные проявления синдрома 
Горлина-Гольца: пигментные пятна и втяжения на коже бедра 
(а) и плеча (б)

Рис. 8. Фото кистей пациентки П., 11 лет: левая кисть – со-
стояние после оперативного лечения тотальной синдактилии 
3-4 пальцев (а), правая кисть – состояние после оперативного 
лечения тотальной синдактилии 2-3 пальцев (б)

Рис. 9. Фото стоп паци-
ентки П., 11 лет, тыль-
ная поверхность стоп

Рис. 10. Спиральная компью-
терная томография левой 
стопы пациентки П., 11 лет
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Пороки развития кистей и стоп могут встречаться 
как в виде изолированных аномалий, так и являться 
проявлением различных генетических заболеваний. 
Сочетание синдактилии пальцев кисти и расщепления 
стоп с изменением цвета кожных покровов в виде ши-
роких полос (аналогично линиям Блашко), располо-
женных по ходу крупных сосудисто-нервных пучков, 
кожными втяжениями, опухолевидными образования-
ми, увеличением лобных бугров и другими изменени-
ями дает основание подозревать у пациента синдром 
Горлина-Гольца, что требует углубленного неврологи-
ческого, соматического и генетического обследований. 
Хирургическое вмешательства по поводу ортопедиче-
ской патологии у данной категории больных должно 

проводиться в соответствии с основными принципами 
лечения детей с ортопедическими заболеваниями, при 
этом необходимо принимать во внимание характер и 
степень поражения других органов и систем. Наш опыт 
лечения двух пациентов с таким редким генетическим 
заболеванием, как синдром Горлина-Гольца показыва-
ет, что при соблюдении хирургической техники риск 
осложнений оперативного лечения не превышает та-
ковой при изолированных пороках. Настороженность 
в отношении наследственной сочетанной патологии и 
своевременное медико-генетическое консультирова-
ние позволяют выявлять наследственные синдромы, 
что важно для определения прогноза заболевания и 
выбора тактики лечения.
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