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Lipoid proteinozis (Urbach-Wiethe hastaligr): Bir olgu sunumu
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Lipoid proteinosis (Urbach-Wiethe disease): A case report
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"Urbach-Wiethe hastaligi” olarak da bilinen Lipoid proteinozis; ilk kez Urbach ve Wiethe tarafindan 1929 yilinda “lipoidozis cutis et mucosae”
ismi ile tanimlanmistir. Nadir gorllen ve otozomal resesif gegis gosteren genodermatozdur. Deride, mukozada ve i¢ organlarda PAS-pozitif
hiyalen madde birikimi bulunmaktadir. Yirmi U¢ yasinda erkek olgu, alt dudaktaki sislik ve dudagin i¢ yiizinde olusan catlak nedeniyle
poliklinigimize bagvurdu. Dermatolojik muayenesinde; alt dudakta 6dem ve infiltrasyon, dilde ise makroglossi vardi. Bilateral kirpik hatti
boyunca lineer dizilimli, sarimsi renkli papuller gézlendi. G6z bulgular igin, cocukluk déneminde trikiyazis tanisiyla tedaviler aldigi égrenildi.
Yizde ¢ok sayida olmak Uzere dirseklerde, dizlerde, koltuk altlarinda, sirtta spindz gikintilar izerindeki deride atrofik skarlar mevcuttu. Ses
kisikligi yoktu. Olgumuzun anne ve babasi arasinda akrabalik iliskisi yoktu. Sistem muayeneleri normaldi. Olgumuzun dil, dudak ve dirseginden;
lipoid proteinozis, Melkerson -Rosenthal sendromu, fokal epitelyal hiperplazi, amiloidoz, granilomatéz keilit, atrofoderma ve anetoderma 6n
tanilari ile 3 adet punch biyopsi alindi. Histopatolojisinde; deride PAS-pozitif hiyalen madde birikimi gozlendi. Olgumuza klinik ve histopatolojik
bulgularla lipoid proteinozis tanisi konuldu. Bu nadir durumu; kulak burun-bogaz, goz hastaliklari, dermatoloji, noroloji hekimleri ayirici tanida
akilda bulundurmalidirlar. (Ttrkderm 2014; 48: Ozel Sayi 2: 114-6)
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Summary

Lipoid proteinosis, which is known as “Urbach-Wiethe disease”, was first described in 1929 as “lipoidosis cutis et mucosae” by Urbach and
Wiethe. It is a rare autosomal recessive inherited genodermatosis. There are PAS-positive hyaline material deposits in the skin, mucosa and
visceral organs. A 23-year-old man, who was suffering from swelling of the lower lip and a fissure on the inner side of the lip, presented
to our outpatient clinic. On dermatological examination, there were lower lip edema and infiltration, as well as macroglossia. There were
bilateral yellowish papules along his eyelashes. For his ocular findings; it was learned that he had been treated for trichiasis at his childhood.
There were multiple atrophic scars on his face, elbows, axilla, knees, and the skin overlying his spinous processes. He had no hoarseness.
There was no consanguinity between his mother and father. Physical examination was normal. Three punch biopsies were carried out from
his tongue, lips and elbow with the preliminary diagnoses of lipoid proteinosis, Melkersson-Rosenthal syndrome, focal epithelial hyperplasia,
amyloidosis, granulomatous cheilitis, atrofoderma, and anetoderma. Deposition of hyaline PAS-positive materials was observed on his
histopathological examination. According to the clinical and histopathological findings, the patient was diagnosed as having lipoid proteinosis.
Otorhinolaryngologists, ophthalmologists, dermatologists, and neurologists should keep this rare condition in mind in the differential diagnosis.
(Turkderm 2014; 48: Suppl 2: 114-6)
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Giris gosteren kaltimsal bir metabolik depo hastaligidir. Deri,

mukdz membranlar, beyin, i¢ organlar dahil olmak Uzere
Lipoid proteinozis (LP), ik kez Urbach ve Wiethe tarafindan viicudun cesitli bélgelerinde, periyodik asit-Schiff (PAS)
1929 yilinda “lipoidozis cutis et mucosae” ismi ile (+) boyanan hiyalen, amorf materyalin, ekstraseliiler ve
tanimlanmistir’-3. Nadir gorilen ve otozomal resesif gecis perivaskiler depolanmasi ve buna ikincil klinik bulgularin
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varligi tipik ozelligidir2.46. Her iki cinsiyeti esit oranda etkileyen hastalik,
isvec ve Gliney Afrikada daha sik gériiliir?. Etiyopatogenezi tam olarak
bilinmemektedir. Kan damari endotel hlcreleri bazal membraninda,
tip 4 ve 5 kollajenlerin sentezinde artis, fibroz kollajen tip 1 ve 3'Un
sentezinde azalma ve kollajenez yapisinda olmayan glikoproteinlerin
sentezinde de artis oldugu dustnilmektedir4. Son vyillarda, LP'nin
birinci kromozomda yer alan ekstraselller matriks protein genindeki
ekspresyonun azalmasi sonucu gelisebilecedi duistiniimektedir8. Burada
nadir gorilen LP'li erkek olguyu sunmaktayiz.

Olgu Sunumu

Yirmi Ug yasinda erkek olgu, alt dudaktaki sislik ve dudagin i¢ ylizinde
olusan catlak nedeniyle poliklinigimize basvurdu. On iki yildir 6zellikle alt
dudakta sislik ve i¢ ylizde catlak olusumu 6ykisu vardi. Dilinde blyime
ve kabarikliklar tarifliyordu. Dermatolojik muayenesinde; alt dudakta
6dem, infiltrasyon ve mukozasinda 3 adet ragat, dilde makroglossi, dil
lUzerinde noduler gorinim mevcuttu. Bilateral kirpik hatti boyunca lineer
dizilimli, 2-3 mm caplarinda, sarimsi renkli papuller gdzlendi. Yizde ¢ok
sayida olmak Uzere, dirseklerde, dizlerde, koltuk altlarinda, sirtta spinéz
cikintilar Gzerindeki deride atrofik varioliform skarlar mevcuttu (Resim 1,
2). G6z bulgulari icin, cocukluk doneminde trikiyazis tanisiyla tedaviler
aldigr 6grenildi. Olgumuz; yuzdeki skarlarinin akne veya nonspesifik
dokuntiler sonucunda olustugunu dustinlyordu. Viicudundaki atrofik
skarlarin farkinda degildi. Ses kiskligi yoktu. Olgumuzun anne ve
babasi arasinda akrabalik iliskisi yoktu. Ailede benzer sikayeti olan birey
yoktu. Sistem sorgulanmasi normaldi. Rutin laboratuvar testleri normal

Resim 1. Ylzde atrofik skarlar, kirpik diplerinde sari renkli papdiller, alt
dudakta makrokeilit

sinirlarda olan hastanin oftalmolojik, psikiyatrik ve nérolojik muayeneleri
normaldi. Olgumuzun dil, dudak ve dirseginden lipoid proteinozis,
Melkerson-Rosenthal sendromu, fokal epitelyal hiperplazi, amiloidoz,
grantlomatoz keilit, atrofoderma ve anetoderma 6n tanilari ile 3 adet
punch biyopsi alindi. Olgumuzun yapilan histopatolojik incelemesinde;
epidermiste hiperkeratoz, akantoz, Ust dermiste yogunlasan amorf,
eozinofilik hiyalen madde birikimi gérildi. Histokimyasal boyamalarda
dermiste biriken madde; PAS (+) olarak saptandi (Resim 3).

Klinik ve histopatolojik bulgular esliginde olgumuza lipoid proteinozis
tanisi konuldu.

Tartisma

Lipoid proteinozisin klinik bulgulari degisken olmakla birlikte, genellikle
yenidogan déneminde ses kisikligi ile baslar. G6z kapaklari kenarinda
yerlesen paplller, akneiform skarlar, sigil benzeri papul ve plaklardan
olusan cesitli deri belirtileri ise cocukluk déneminde ortaya ¢ikar2.8.9.
Deri ve mukoza lezyonlari genellikle yasamin ilk iki yilinda ortaya ¢ikar.
Dilde kalinlasma, blylime, epiglot ve kord vokallerde kalinlasma,
frenulum sklerozu sonucu dil hareketlerinde kisitllik géraldr. Vural
ve ark. 17 yasinda ses kisikigi, ses tonunda kabalasma ve kord
vokal tutulumu olan bir kadin olgu bildirmislerdir2. Mainali ve ark.
12 yasinda tipik deri bulgulari ve ses kisikligi olan bir olgu sunarken
cesitli oral mukoza bulgularinin yaninda dental bulgularinda hastaliga
eslik edebilecegine dikkat ¢ekmislerdir3. Olgumuzda erken ¢ocukluk
déneminden itibaren alt dudakta ve dilde buyime vardi. Ses kisikligi
ve frenulum sklerozu yoktu. Gingiva ve dislerle ilgili anormallik

Resim 2. Dirsekte ve spinal hatta yerlesmis multiple atrofik skarlar
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saptanmadi. ilk dénem deri lezyonlari; biiller, pustiller ve Ulserler
seklinde gorllur. Bu lezyonlar kicuk, atrofik, varioliform skarlarla
sonlanir. Olgumuzda ¢ocukluk déneminde baslayan, ylzde ve
dirseklerde daha belirgin olup tim viicuda yayilan atrofik skarlar vardi.
Olgumuz bunlarin nonspesifik deri dokuntileri sonucunda gelistigini
distiniip ®nemsemedidini belirtti. ikinci ddnem deri lezyonlari sarimsi,
bal mumu renginde olup siklikla ylz, boyun, dirsek, el ve parmaklara
yerlesen paplllerle karakterizedir4.6.7.10, ““Moniliform blepharosis”
olarak adlandirilan sarimsi, balmumu renginde papullerin g6z kapaklari
kenarinda dizi seklinde siralanmasi tipiktir3.4.7.10, Durusoy ve ark. ilk
kez 4 yasinda gbzlerde yanma, batma, sisme sikayetleri ile baslamis 12
yasinda lipoid proteinozisli bir erkek olgu bildirmislerdir. Olgunun kirpik
boyunca lineer dizilmis, sarimsi papdlleri, dilde frenulum sklerozu, ses
kisikhdgr mevcuttur. Bu olgu basvurdugu doktorlar tarafindan sigil
tedavileri almig fakat basarili sonug alamamistir4. Olgumuzun bilateral
kirpik hatti boyunca, lineer dizilimli, 2-3 mm c¢aplarinda sarimsi renkli
papllleri mevcuttu ve cocukluk déneminde bu lezyonlar icin coklu
kez oftalmologlar tarafindan trikiyazis tanisiyla tedavi edilmeye
calisiimisti. Olgularin yarisina yakininda intrakraniyal kalsifikasyonlar
ve epilepsi bildirilmistir. Hafiza problemleri, davranis bozukluklari, zeka
geriligi bildirilen diger nérolojik ve psikiyatrik semptomlar arasinda
yer almaktadir411. Sirlci ve ark. 18 ve 22 yaslarinda ses kisikligi
olan ve g6z kapaklarinda, dudaklarinda kiclk papulleri bulunan iki
olgu sunmuslardir. Yirmi iki yasinda olanin kraniyal tomografisinde
opasiteler saptanmakla birlikte, klinik olarak epilepsi saptanmamistir>.
Olgumuzda nérolojik ve psikiyatrik bozukluk saptanmadi. Olgumuz
tanisal amagli nérolojinin istedigi gértntileme tetkiklerini yaptirmak
istemedi, sikayeti olmadidi icin tetkiksiz takibe alindi.
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Resim 3. Histokimyasal dPAS boyama x40

o

wsa
NEG

" benneci

e

LP’lihastalarinderilezyonlarive konjonktivalarindanyapilan histopatolojik
incelemelerde, epidermiste hiperkeratoz, akantoz, st dermiste ¢zellikle
kan damarlari ve ter bezleri cevresinde yogunlasan amorf, eozinofilik
hiyalen madde birikimi vardir. Histokimyasal boyamalarda; dermiste
biriken madde PAS (+) olarak boyanir411. Olgumuzun histopatolojik
incelemesinde; epidermiste hiperkeratoz, akantoz vardi. Ust dermiste
yogunlasan, PAS (+) boyanan eozinofilik hiyalen madde birikimi
oldugu gdrildu. Lipoid proteinozisin ayirici tanisinda; eritropoietik
protoporfiria, amiloidozis, ksantoma disseminatum, grantlamatéz
hastaliklar distntlmelidir4. Olgumuza, klinik ve histopatolojik bulgular
esliginde lipoid proteinozis tanisi konuldu. LR kronik ve genellikle iyi
seyirlidir. Tedavisi genelde semptomatiktir. Vokal kordlarin baglanmas,
dermabrazyon, kimyasal peeling, karbon dioksit lazer, blefaroplasti,
dimetilstlfoksit, etretinat ve d-penisilamin hastanin bulgularina gére
uygulanan tedaviler arasindadir4. Olgumuz hastaligini 6grendiginde
tedavi istemedigini belirtti. Ciddi tutulumu olmayan olgumuzu tedavisiz
izlem altina aldik.

Olgumuzda nadir gorilen metabolik depo hastaligi bulunmaktadir.
Bu nadir durumu; kulak burun-bogaz, gbéz hastaliklar, dermatoloji,
noroloji hekimleri ayirici tanida akilda bulundurmalidirlar. Hastalik akla
gelmediginde olgunun tani almasinin zaman alabilecegini vurgulamak
amaciyla olgumuzu sunduk.
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