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Ozet

Urbach-Wiethe hastaligi veya “hyalinosis cutis et mucosae” olarak da bilinen lipoid proteinozis, deri, oral kavi-
te ve digier konnektif dokularda hyalin madde birikimiyle karakterize, nadir gériilen, otozomal resesif gegisli bir
hastaliktir. Lipoid proteinozis ilk kez, bir dermatolog olan Urbach ile bir otolaringolojist olan Wiethe tarafindan
1929 yilinda ‘lipoidozis cutis et mucosae’ olarak tanimlanmistir. Ses kisikligi, g6z kapaginda ve dudakta, kiiciik
deri renginde papiiller ile travmaya ugrayan bélgelerde plaklar ve kraniografide kalsifikasyonlarla karakterizedir.
Bu makalede yeni bir olgu sunulmus ve Tirk Dermatoloji literatiiriinde bugiine kadar yayinlanan (¢ olgu ile
bildirilen yedi olgu da gézden gegirilerek lipoid proteinozisli olgularin 6zellikleri incelenmistir.
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Summary

Also known as Urbach-Wiethe disease and hyalinosis cutis et mucosae, lipoid proteinosis is a rare autoso-
mal recessive disease in which masses of hyaline-like materials are deposited in the skin, mucous membra-
nes, brain, and other internal organs. It was first described in 1929 by Urbach, a dermatologist, and Wiethe,
an otolaryngologist as ‘lipoidosis cutis et mucosae’. Characteristically, hoarseness, small flesh-colored papu-
les on the edges of eyelids and on lips, together with plaques in areas associated with mechanical trauma
and calcifications in temporal lobes in craniography are found. In this article, we present a case of lipoid pro-
teinosis in a 20-year-old man and review the cases in Turkish dermatological literature.
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Lipoid proteinozis (LP), ilk kez bir dermato-
log olan Urbach ve bir otolaringolojist olan
Wiethe tarafindan 1929 yilinda ‘lipoidozis
cutis et mucosae’ olarak tanimlanan nadir
goriilen otozomal resesif gegisli bir depo
hastaligidir. Urbach-Wiethe hastaligi veya
“hyalinosis cutis et mucosa” olarak da bilinir.
Karakteristik olarak, deri, oral kavite ve diger
konnektif dokularda hyalin madde birikimi
sonucu ses kisikligl, géz kapaginda ve du-
dakta, kiiglik deri renginde papiiller ile trav-
maya ugrayan bélgelerde atrofik plaklar ve
kraniografide kalsifikasyonlar géruliir™. Bu
makalede yeni bir olgu sunulmus ve Turk
Dermatoloji literattiriinde bugtine kadar ya-
yinlanan (¢ olgu ile kongrelerde sunulan ye-

di olgu da gozden gegirilerek lipoid prote-
inozisli olgularin ézellikleri incelenmistir.

Olgu

Yirmibir yasinda erkek olgu, yiiziinde ve
kollarinda 2-3 yasindan itibaren olan ve iyi-
lesirken iz birakan yaralar nedeniyle klinigi-
mize bas vurdu. Oz gegmisinde 10 yasin-
da ses kisikligi nedeniyle bir ameliyat ge-
cirmis oldugunu belirtiyordu. Soy gegmis-
te anne babasinin birinci dereceden akra-
ba oldugu &grenildi. Ancak ailesi ve kar-
deslerinde olgumuza benzer sikayetlerinin
olmadigi anlagildi. Sistemik muayenesinde
patolojik bir bulgu saptanmadi.
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Deri muayenesinde; yliz, g6z kapaklari, diz ve dir-
seklerde kiigiik sariya benzer, gok sayida, 1-3 mm
boyutlarinda papiiler lezyonlar ile yer yer akneiform
sikatrisyel alanlar saptandi (Sekil 1). Diz ve dirsek-
lerdeki lezyonlarin birleserek plaklar olusturduklar
gobzlendi. Makroglosi ve dil hareketlerinde kisithlik,
dislerde eksiklikler ve distrofiler saptandi.

Olgunun yapilan laboratuar incelemelerinde tam
kan, sedimentasyon, rutin biyokimyasal hematolojik
tetkikler, tam idrar,serum kalsiyum seviyesi, lipopro-
tein elektroforezi ve plazma, idrar ile eritrosit porfirin
duizeyleri normal sinirlar igindeydi. Kraniografide sfe-
noid kanat stiperiorunda simetrik iki adet 5x7 mm
boyutlarinda opasiteler izlendi. Batin ultrasonografisi
normal idi.

Deri lezyonlarindan alinan biyopsi drneginin derma-
topatolojik incelemesinde; epidermiste minimal hi-
perkeratoz ve akantoz ile papiller dermiste eozinofi-
lik boyanan bir materyalin biriktigi saptandi (Sekil 2).

Sekil 1: Olgunun yiiz bslgesindeki ve gz kapaklanndaki
lezyonlar.

Derin dermiste de 6zellikle ekrin glandlar gevresinde
ayni materyalin birikimi gézlendi. Biriken bu materyal
PAS pozitif boyanma gostermekteydi ve diastaza da
direncliydi (Sekil 3). Bu materyal Kongo red ve kris-
tal viyole boyamalarinda ise negatifti.

karakterize, yer yer diizensiz epitelyal proliferasyon izlen-
mektedir (x25, Hematoksilen eosin).

mise uzanan PAS (+) proteinaz madde birikimi (x100, HE).
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Olgunun yapilan KBB, géz, kardiyoloji ve dahiliye
konsiiltasyonlarinda herhangi bir patolojik bulgu
saptanmadi.

Olguya klinik, radyolojik ve histopatolojik bulgularla
lipoid proteinozis tanisi kondu.

Tartisma

Lipoid proteinozis nadir gériilen genetik gegisli bir
deri hastaligidir. Etyopatogenezi tam olarak agiklan-
mamistir. Fakat kan damarlari endotel hiicreleri tara-
findan bazal membran kollajenlerinin (Tip IV ve tip V)
asini Uretildigi ve fibroblastlar tarafindan fibréz kolla-
jenin (tip | ve tip Ill) az tretildigi, ayni zamanda kolla-
jenaz yapisinda olmayan glikoproteinlerin sentezin-
de artis oldugu diistiniilmektedir®“.

Lipoid proteinoziste deri lezyonlari genellikle yasa-
min ilk iki yilinda ortaya gikar. iki dénem seklinde lez-
yonlar vardir. Ozellikle ik dénemde gocuklarda deri
lezyonlari biiller, pustiiller ve bunlar takip eden dl-
serler seklinde gorilirler. Bunlar gok sayida kiigiik
atrofik veya varioliform skarlarla sonlanirlar*#s. ikinci
dénemde deri lezyonlar sarmsi balmumu renginde
papliller ile karakterizedir. Bu lezyonlar ytiz, boyun,
dirsek, el ve parmaklara yerlesmeye meyillidirler. Pa-
ptllerin g6z kapaklarinin kenarlarinda boncuk dizisi
gibi siralanmalari tipiktir'*®. Diz ve dirseklerde hiper-
keratotik lezyonlar gelisebilir’. Literatirde bahsedi-
len bu deri belirtileri olgumuzda mevcuttu.

Mukoza lezyonlari genellikle deri lezyonlarindan 6n-
ce gikar. LPde en erken bulgu ses kisikligi ya da be-
beklik dénemlerinde ince ve zayif aglamadir'. Olgu-
muz ses kisikligi nedeniyle opere edilmistir.

Olgularin yansina yakin kisminda intrakranial kalsifi-
kasyonlar ve epilepsi bildirilmistir: Hipokampusta
sella tursikanin her iki tarafinda yarim ay seklindeki
kalsifikasyonun patognomik oldugu bildirilmigtir'“®.
Olgumuzda kraniografide opasiteler tespit edilmis,
ama epilepsi saptanmamistir.

Deriden yapilan biopsilerin dermatopatolojik incele-
mede epidermiste hiperkeratoz ve diizensiz akantoz,
st dermiste amorf, eozinofilik hyalin materyal biriki-
mi vardir. Ozellikle dermal kan damarlari ve ter
glandlar gevresinde yogunlasmis olup PAS (+) ola-

|T

rak boyanir**®, Bu dermatopatolojik ézellikler bizim
olgumuzun biopsi 6rneginde de saptand..

Hastaligin ayirici tanisinda eritropoetik protoporfiria,
amiloidozis, ksantoma disseminatum, grantilomatdz
hastaliklar g6z 6niine alinmalidir'*.

Hastalarin % 20'sinde kendilerinde ve aile bireyle-
rinde DM vardir®’. Olgumuzda DM saptanmadi.

Literatiirde yaklagik 300 kadar LP'lu olgu bildirilmis-
tir. Tim dinyada gorilebilirse de Avrupa ve Giiney
Afrika'da daha yiiksek sayida bildirimektedir. Ozel-
likle Alman irkinda daha sik goriilmektedir”. Ulkemiz-
de 1993-2001 yillan arasinda l¢ adet LP®° olgusu
yayinlanmis ve yedi adet olgu'®'® ise gesitli kongre
ve sempozyumlarda bildirilmistir. Bu olgularin 6zel-
likleri Tablo1'de gosteriimektedir.

Bindokuzytizdoksantii¢ yilindan bugiine kadar Tiirk
dermatoloji literatiiriinde bildirilen 11 olgudan altisi
erkek, besi kadin olup yaslan 3-32 arasinda degis-
mektedir. Tiim olgularda ses kisikhigi ve géz kapakla-
rinda boncuk tanesi seklinde kiiiik papdiller gozlen-
mistir. Iki olguda radyolojik bulgular belirtimis ancak
epilepsi gibi norolojik bir bulgu tim olgularda belir-
tilmemistir. Kaya ve ark, siddetli oral tlserasyonlar
ve tlim viicutta yaygin eroziv lezyonlarla karakterize
ve hospitalize edilen ¢ yasinda bir kiz gocugu bildi-
rerek LP'nin nadir de olsa hayat tehdit edebilen y6-
niine dikkat ¢ekmislerdir. Olgular arasinda ailelerin-
de akraba evliligi oldugu dort olguda, olmadigi ise
bir olguda bildirilmis olup, dért olguda bahsedilme-
mistir. Ozarmagan ve ark. yurtdisinda yaptiklari bir
yayinla akraba evliliginden olan 16 ve 19 yaslarinda
LP'li iki kadin olgu bildirmislerdir"’.

Hastalik kronik ve nispeten iyi seyirlidir. Radikal te-
davisi yoktur. Hastaligin tedavisi esasen semptoma-
tik olup, vokal kordlarin baglanmasi, dermabrazyon,
kimyasal peeling ve blefaroplasti bazi vakalarda uy-
gulanmigtir. Dimetil sulfoksit®'®'®, karbondioksit la-
zer”™ ve etretinate™ ile iyi sonuglar alindigi bildirilmis-
tir. Ancak Ozkaya-Bayazit ve ark, 3 LP'u olguya (¢
yil boyunca 60 mg/kg/gtin dozunda oral dimetil sul-
foksit tedavisi uygulamislar ancak bir iyilesme gére-
mediklerinden dolayi tedaviyi kesmislerdir'®.

Ulkemizde gériilen olgu sayisinin bu rakamlardan
fazla oldugu ve bazi olgularin yabanci literatiirlerde
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Tablo I: Olgulann kiinik ézellileri

Kiinik Ozellikler
Yazarlar |Yas- | Ses Yiiz Dil Deri Radyolojik Diger
cinsiyet
Ozgéztast | 11-E | Ses kisiklig, | Yiiz ve boyun bélgesinde sanmsi | Dil sert, Deri kury, Hipokampusta fastilye AEY
ve ark’® vokal kord, |infiltre plaklar, pitted skarlar. Her | tizeri tlsere, ekstansér yiizde gériiniimiinde kalsifikasyon;
epiglottiste |iki goz kapaginda saydam sarmsi | hareketi kisitli hiperkeratotik ve CT'de orta hattin her ki
infiltre paptiller deskuame alanlar yaninda lokalize
Alpayve |19-E | Ses kiskig |Goz kapaklannda papiiller, Diz ve dirseklerde ?
ve ark’ agiz késelerinde hipertrofik eritemli papiiller,
vejetatif plaklar sirtta hipopigmente
makill, atrofik skar
20-E | Seskisikligi | G6z kapaklannda papiiller. Her iki dirsekte ve sirtta AE

atrofik skatris, dizde
eritemli, skuamli plak

Bozdag |20-E | Ses kiskigi | Goz kapaklarinda kirpik Dilde kalinlagma | El, dirsek, diz ve AE
ve ark™"' diplerine dizilmis papiiller ve hareket ayaklarda verriikéz
kistthligi papiiller

Given 9K | Ses kisikligi | Yiizde sar-beyaz renkli infiltre AE
Yimaz papiiller, atrofik ve akneiform
ve ark™ skarlar ile palpebral kenarlardaki

kiigiik paptiller

11-K | Ses kisiklig | Yiizde sar-beyaz renkli infiltre AE

papiiller, atrofik ve akneiform

skarlar ile palpebral kenarlardaki

kiigiik papliller
Akarve |21-E | Ses kisikligi | Yiiz ve g6z kapaklarinda kiigiik Dil biyiik, Ust ekstremitelerde | Sfenoid kemikte ?
ve ark.® sanmtrak papliller hareketleri kisitl | sanmsi papiiller ve kalsifikasyonlar. CT'de

akneiform lezyonlar sellanin her iki tarafinda
kalsifik lar
Ozkan  |25K | Ses kiskiigi | Goz kapaginda papiiller Dil ve frenulumda | Her iki alt
ve ark."* papiil tarznda | ekstremitede atrofik ?
lezyonlar skatrisler

Sezer 32:E | Seskiskiigr | Yiizde sanmsi infiltrasyon, El ve ayaklar, diz ?
ve ark.® papiiler lezyonlar ve dirseklerde

sakral bolgede
papiler lezyonlar

Kaya 3K | Seskiskiigi |Oral iilserler
ve ark.”®

Yaygin ertiptif,
eroziv lezyonlar

AEY: Akraba evlg yok, AE: Akraba evligi, : Biinmiyor

yayimlandigi dustinilebilir. Bu makaleyi Tiirk derma- 2.
toloji literaturiinde yayimlanan ve bildirilen olgularin
ozellikleri inceleyerek, bundan sonra yapilacak ¢alis-
malara epidemiyolojik yonden katki saglamaya galis-

tik ve olgunun nadir goriilmesi nedeniyle sunmayi
uygun bulduk.
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