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Anamnese

Die Uberweisung einer 21-jahrigen Pa-
tientin Ende 2020 erfolgte zur Mitbe-
urteilung bei Verdacht auf rezidivie-
rende Hordeola. Die Patientin beklagte
unscharfes Sehen durch rezidivierende,
spontane, eitrige Sekretentleerungen und
Druckschmerzen sowie Fremdkorper-
gefiihl seit 3 Jahren. Weitere Symptome,
insbesondere eine R6tung der Bindehaut,
wurden nicht beklagt. Teilweise wiirden
sich die Zysten auch spontan zuriick-
bilden. Anamnestisch waren an beiden
Augen Exzisionen von Hordeola bereits
2017 und 2018 erfolgt. In der Vergan-
genheit seien wegen der Zysten Dexa-
Gentamicin-Augensalbe und -Augen-
tropfen in verschiedenen Dosierungen
und teilweise iber Wochen angewendet
worden, zuletzt im August 2020. Die
Zysten seien jedoch durch die genann-
te Therapie nicht regredient gewesen.
Aktuell wiirde 1-mal pro Tag beidseits
dinnflissiges Trinenersatzmittel ange-
wendet.

In der Allgemeinanamnese war ein
Gorlin-Goltz-Syndrom (GGS) bekannt,
dessen heterozygote Neumutation im
PTCHI-Gen bestitigt worden war, und
sich bei der Patientin durch multiple
Kiefer- und Epidermalzysten sowie ei-
ne grenzwertige Makrozephalie und
Ohrdysmorphie duflerte. Die Kieferzys-
ten wurden bereits in 7 Operationen seit
dem 13. Lebensjahr exzidiert. Zudem
wurden Zysten in den Nasenneben-
hohlen sowie an der Vulva operativ
entfernt. Medikamentos wurde die Pati-
entin mit L-Thyroxin bei Hypothyreose
behandelt. Ophthalmologisch war die
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Gorlin-Goltz-Syndrom - nicht nur
ein Syndrom maligner

Lidtumoren

Anamnese aufler der oben beschriebe-
nen Symptomatik blande, insbesondere
wurden bisher keine Basalzellkarzinome
diagnostiziert.

Befund

Es zeigten sich links mehr als rechts mul-
tiple, nichtverschiebliche, zystische, gelb-
lich-weif3e Prominenzen subtarsal oben
(8 Abb. 1) und derbe, rundliche, gut ab-
grenzbare Verdickungen, die auflen am
Oberlid tastbar waren. Zudem bestand
eine gut abgrenzbare, zystische Raum-
forderung der Bindehaut temporal un-
terhalb der rechten Karunkel, welche die
gleiche Farbe aufwies wie die subtar-
salen Prominenzen. Der bestkorrigier-
te Visus (sphirisches Aquivalent beid-
seits —1,25 dpt) war voll. Der intraokulare
Druck betrug rechts 16 mm Hg und links
14mm Hg. Der sonstige ophthalmologi-
sche Untersuchungsbefund der vorderen
und hinteren Augenabschnitte war un-
auffillig. Insbesondere bestanden keine

Tab. 1
Haupt-

Neben-  Makrozephalie
kriterien Medulloblastom

Katarakt, Kolobome oder ein Mikroph-
thalmus.

Nebenbefundlich zeigten sich sog.
»Pits“ an beiden Hinden palmarseitig
(B8 Abb. 2). Dabei handelte es sich um
rundliche, erhabene hyperkeratotische
Lisionen von maximal 2mm Durch-
messer mit einer kleinen, zentralen
Verdunkelung. Bei guter Befeuchtung
von mehreren Minuten mit Leitungs-
wasser schwollen diese an und waren
besser sichtbar.

Diagnose

Beidseitige multiple intratarsale Kera-
tinzysten, ausgehend von den Meibom-
Driisen der Oberlider, sowie eine rechts-
seitige Keratinzyste in der bulbédren Bin-
dehaut im Rahmen des Gorlin-Goltz-
Syndroms.

Therapie und Verlauf

Da die Patientin iiber rezidivierende, seh-
beeintrichtigende Sekretabsonderungen

Diagnosekriterien eines Gorlin-Goltz-Syndroms. (Nach Veenstra-Knol et al. [6])
Mehr als 2 Basalzellkarzinome (BCC) oder 1 unter 20 Jahren

kriterien Histologisch gesicherte Kieferzysten

3 oder mehr palmare oder plantare Hyperkeratosen (,Pits”)

Ektopische intrakranielle Kalzifikationen

Deformitaten der Rippen

Familidre Anamnese eines Gorlin-Goltz-Syndroms

Andere Skelettanomalien (z. B. Syndaktylie, Polydaktylie, Anomalien der Wirbelkorper,
Lippen- oder Gaumenspalte, Briickenbildung der Sella turcica)
Augenanomalien (Katarakt, Kolobom, Mikrophthalmus)

PTCH-Mutation
Fibrome an Herz oder Ovarien
Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte
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Abb. 1 A Subtarsale Zystenan den Oberlidern. a Lidpartie des rechten und linken Auges bei geschlos-
senen Lidern, b Zyste der Bindehaut unterhalb der rechten Karunkel, c Subtarsales Oberlid rechts,

d Subtarsales Oberlid links

Abb. 2 A Linke Hand palmar vor (a) und nach minutenlanger Befeuchtung mit Leitungswasser (b).
Zu erkennen sind multiple, rundliche Hyperkeratosen (sog. ,Pits”), die v. a. nach der Befeuchtung gut
sichtbarwerden, weil sichin das Keratin Wasser einlagert. Ein ,Pit" st jeweils mit einem Pfeil als Beispiel

markiert

klagte, wurde eine erneute Inzision mit
Kiirettage angeboten. Bis zum Operati-
onstermin 5 Wochen nach der Erstvor-
stellung hatte sich die Zyste temporal
unterhalb der rechten Karunkel spontan
entleert und war nicht mehr sichtbar. In-
traoperativ wurden die Zysten subtarsal
mitdem Skalpell inzidiert, und es entleer-
te sich spontan viel talgartiges Material.
Nach Exprimation des Sekretes zeigten
sich im Tarsus harte Zystenkapseln, wel-
che mit dem scharfen Loffel kiirettiert
wurden. Da die Kapseln mit dem Tarsus
verklebt waren, konnten sie ohne Tar-
sektomie nicht vollstindig exzidiert wer-
den, sondern wurden zusétzlich elektro-
koaguliert, um ein Rezidiv zu vermeiden.
Am Ende der Operation wurde Dexa-
Gentamicin-Augensalbe verabreicht. Zu-
dem wurde empfohlen, die Salbe 2 Wo-
chen postoperativ 2-malig pro Tag anzu-
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wenden, um einer Infektion und Vernar-
bung vorzubeugen und die postoperative
Schwellung zu reduzieren. In der his-
tologischen Untersuchung konnten ent-
sprechend der fehlenden Exzisionsmog-
lichkeit einer Zystenwand beidseits nur
Hornlamellen nachgewiesen werden, die
histologisch auch in den, fiir das Krank-
heitsbild typischen, odontogenen Kera-
tozysten im Kiefer nachgewiesen werden
kénnen. Zehn Tage postoperativ berich-
tete die Patientin, dass die Bindehautzys-
te am Rand der rechten Karunkel erneut
auffillig geworden sei. Es bestiinde eine
beidseitige deutliche Oberlidschwellung.
Bei deutlicher Lichtempfindlichkeit trug
die Patientin bis dahin eine Sonnenbril-
le. Die Sekretabsonderungen hatten sich
verbessert. Bei einem erneuten Telefonat
ca. 7 Wochen postoperativ beschrieb die
Patientin, dass sich am temporalen rech-

ten Oberlid eine neue Zyste gebildet habe.
Dakeine funktionellen Einschriankungen
bestanden, wiinschte die Patientin vor-
erst keinen weiteren Eingriff.

Diskussion

Das GGS oderauch Basalzell-Navus-Syn-
drom gehort mit einer Privalenz von
1-9/100.000 zu den seltenen Erkrankun-
gen [3]. Meist manifestiert sich das GGS
bereits im Jugendalter.

Diese autosomal-dominante Erkran-
kung wird durch eine Mutation im
PTCHI-Gen auf Chromosom 9 ausge-
lost [2, 3]. Das Gen kodiert den sog.
»Patched-Rezeptor®, welcher ein ne-
gativer Regulator des Proteins ,Sonic
Hedgehog® ist. ,,Sonic Hedgehog“ ist
in der Embryonalentwicklung an mul-
tiplen Organentwicklungen sowie an
der Zellproliferation postpartal beteiligt.
Im ophthalmologischen Bereich erklért
dies nicht nur die zahlreich auftretenden
Basalzellkarzinome (BCC), Plattenepi-
thelkarzinome oder deren Vorliufer,
sondern auch die embryonalen Fehlbil-
dungen, die am Auge auftreten konnen.

Zur Diagnose des GGS wurden Kri-
terien (8 Tab. 1) formuliert. Laut den ak-
tuellen Empfehlungen miissen 2 Haupt-
kriterien oder 1 Hauptkriterium sowie
2 Nebenkriterien zur Diagnosestellung
vorliegen, nach denen bei unserer Pati-
entin ein GGS vorlag. Die Diagnose sollte
durch eine genetische Analyse gesichert
werden.

Neben Keratinzysten, die bisher selten
im Rahmen des GGS beschrieben wur-
den, ist auch die Myopie typisch fiir das
GGS [5].

Die Keratinzysten rezidivieren haufig,
wahrscheinlich weil die vollstindige Ex-
zision der Kapseln durch die derbe Ver-
klebung mit dem Tarsus schwierig ist. Im
Gegensatz zu Chalazien und Hordeola
zeigt sich dabei keine Entziindungsreak-
tion um die Zysten, und die Zystenwand
besteht aus verhornendem Plattenepithel
[1]. Die Keratinzystenkénnenauch spon-
tan, wie bei unserer Patientin temporal
der rechten Karunkel, verschwinden. Da-
her ist abhidngig vom Leidensdruck der
Patienten abzuwidgen, ob die Zysten ent-
lastet werden. Die Therapie der Keratin-
zysten erfolgt konservativ oder chirur-
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Abb. 3 A Beispiele fiir mdgliche Manifestationen des GGSan den Augen. a Iriskolobom, b Papillen- und Netzhautkolobom,
¢ Strabismus, d Nystagmus, e vitreoretinale Interface-Erkrankung, f Basaliom, g Myopie, h Mikrophthalmus, i kongenitale Ka-
tarakt, j Hypertelorismus, k myelinisierte Nervenfasern

gisch, jedoch nicht durch die sog. Hedge-
hog-Inhibitoren [4], die nur bei multi-
plen, nicht mehr operablen Basaliomen
zum Einsatz kommen.

In der Literatur wird aufgrund der
Rezidivhiufigkeit und der harten Kapsel
der Keratinzysten eine En-bloc-Exzisi-
on mit zusétzlicher Tarsektomie oder al-
ternativ eine ausgedehnte Resektion der

Zyste mit tarsaler Elektrokoagulation der
Kapsel empfohlen [1].

Neben einer Katarakt sind beim GGS
nicht nur Kolobome an Iris, Netzhaut
und Papille beschrieben, sondern auch
vitreoretinale Interface-Erkrankungen,
Myopie, myelinisierte Nervenfasern,
Hypertelorismus sowie Strabismus mit
Amblyopien, wahrscheinlich aufgrund

von anatomischen Anomalien (@ Abb. 3;
(3, 5]).

Fazit fiir die Praxis

== Multiple Keratinzysten kdnnen ne-
ben Basalzellkarzinomen bei einem
Gorlin-Goltz-Syndrom (GGS) vorkom-
men.
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Fachnachrichten

== Nicht immer muss ein Basalzellkar-
zinom bei GGS schon im jungen
Erwachsenenalter vorliegen.

== Das GGS sollte aufgrund der mul-
tiplen Fehlbildungen mit variabler
Expressivitat interdisziplinar betreut
werden. Aufgrund der multiplen
Fehlbildungen wird die Diagnose
meist schon im friihen Kindesalter
gestellt.

== Palmare und plantare ,Pits” konnen
durch intensives Anfeuchten quellen
und besser visualisiert werden.
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DOG-Nachhaltigkeitspreis

Ideenwettbewerb fiir Okolo-
gische Nachhaltigkeit in der
Augenheilkunde

Die Augenheil-

kunde als ein Fach

mit einer sehr

groB3en, oft ambu-

lant behandelten

Patientenzahl muss ihren Beitrag zu ei-
ner mehr an Nachhaltigkeit orientierten
Entwicklung leisten. Um diese zu férdern,
laden die DOG und die Stiftung Auge zu
einem Ideenwettbewerb ein, der allen in
der Augenheilkunde Tétigen (Arzten, As-
sistenzpersonal, Institutionen, Industrie,
Patienten) offensteht.

Mit Nachhaltigkeit wird die Fahigkeit be-
zeichnet, zu existieren und sich zu entwi-
ckeln, ohne die natirlichen Ressourcen fiir
die Zukunft zu erschépfen. Angesichts der
okologischen Herausforderungen gewinnt
eine starker an Nachhaltigkeit orientierte
Lebensweise immer mehr an Bedeutung.
So gilt es z.B. in mdglichst vielen gesell-
schaftlichen Bereichen die CO,-Emissionen
zu reduzieren, den Rohstoff- und Energie-
verbrauch zu senken und Verschwendung
zu vermeiden. Dabei sind nachhaltig ge-
staltete Prozesse in der Regel nicht nur
umwelt- und ressourcenschonend, son-
dern auch kosteneffektiv.

Wenn Sie eine Idee haben, wie der Alltag
in Forschung, Lehre und Patientenversor-
gung nachhaltiger gestalten werden kann,
dann bewerben Sie sich! Gesucht werden
in erster Linie Vorschlage und Ideen, die
moglichst praxistauglich sind und zeit-
nah und effizient implementiert werden
konnen.

Reichen Sie jetzt ein!

Bitte reichen Sie lhre vollstdndigen Be-
werbungsunterlagen bis zum 1.5.2022 auf
https://awards.dog.org/ ein.

Weitere Informationen finden Sie unter:
https://dog-kongress.de/



http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/deed.de
http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/deed.de
https://doi.org/10.1016/j.ajo.2009.07.033
https://doi.org/10.1016/j.ajo.2009.07.033
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=DE&Expert=377
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=DE&Expert=377
https://doi.org/10.1111/jdv.14542
https://doi.org/10.1186/s13023-019-1190-6
https://doi.org/10.1186/s13023-019-1190-6
https://doi.org/10.1007/s00431-004-1597-4
https://doi.org/10.1007/s00431-004-1597-4

	Gorlin-Goltz-Syndrom – nicht nur ein Syndrom maligner Lidtumoren
	Anamnese
	Befund
	Diagnose
	Therapie und Verlauf
	Diskussion
	Fazit für die Praxis
	Literatur


