Nova Patched 1 mutacija kod pacijenata sa sindromom nevoidnog karcinoma bazalnih stanica – prikaz slučaja
Sindrom nevoidnog karcinoma bazalnih stanica (Gorlinov sindrom) rijedak je autosomalni dominantni poremećaj obilježen brojnim karcinomima bazalnih stanica, keratocističkim odonotogenim tumorima čeljusti te raznim razvojnim defektima. Ovaj poremećaj povezan je s mutacijama u tumor-supresorskom genu Patched 1 (PTCH1). Predstavljamo slučajeve dvaju pacijenata s Gorlinovim sindromom, od kojih je jedan slučaj sporadičan, a jedan obiteljski. Ispitanici su podvrgnuti kliničkom pregledu, radiološkom i CT snimanju i probirnom testu za mutaciju PTCH1 gena. Istraživanje je uključilo članove obitelji pacijenata kao i 11 zdravih kontrolnih ispitanika. Oba pacijenta zadovoljila su kriterije za dijagnozu Gorlinovog sindroma. Molekularna analiza prve pacijentice pokazala je novu mutaciju pomaka okvira čitanja u egzonu 6 PTCH1gena (c.903delT). Kod ove pacijentice pronašli smo i mutaciju pomaka okvira čitanja u egzonu 21 (c.3524delT) zajedno s mutacijom zametne loze u egzonu 6. Kod drugog pacijenta, kao i kod dva člana njegove obitelji, molekularna analiza pokazala je novu besmislenu mutaciju zametne loze u egzonu 8 (c.1148 C>A). 
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