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Lipoid Proteinozis

Lipoid Proteinosis: Case Report

OZET Urbach-Wiethe hastaligi veya “hyalinosis cutis et mucosae” olarak da bilinen lipoid
proteinozis, deri, mukoz membranlar, beyin ve i¢ organlarda hiyalen madde birikimi ile karakterize,
nadir goriilen, otozomal resesif gecisli, kronik seyirli bir depo hastaligidir. Lipoid proteinozisin
klinik bulgular1 degisken olmakla birlikte, genellikle yenidogan doneminde ses kisiklig1 ile baglar.
Goz kapaklar kenarinda yerlesen papiiller, akneiform skarlar ve sigil benzeri papiil ve plaklar gibi
cesitli deri belirtileri ise ¢ocukluk doneminde ortaya ¢ikar. Bu makalede, 32 yasinda goz kapag:
kenarlarinda sislik, batma ve yanma sikayetleri bulunan lipoid proteinozisli bir olgu, nadir gériilmesi
ve lipoid protenozisin deri bulgularini 6zellikle de klinisyeni hizla taniya gétiirebilecek goz kapag:
papiillerini vurgulamak amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Urbach-Wieth lipoid proteinozisi; goz kapaklari

ABSTRACT Lipoid proteinosis also known as Urbach-Wiethe disease and hyalinosis cutis et mu-
cosae, is a rare autosomal recessive disease in which masses of hyaline-like materials are deposited
in the skin, mucous membranes, brain, and other internal organs. Clinical features of lipoid pro-
teinosis are protean, however it usually begins in early infancy with hoarseness of voice. Various
cutaneous manifestations including eyelid margins papules, acneiform scarring, warty papules and
plaques usually develop during childhood. Herein, a-32-year old patient with lipoid proteinosis
presenting with swelling on the lid margins and burning and stinging is reported because of rarity
of the disease and in order to emphasize the skin findings of lipoid proteinosis, especially the typ-
ical eyelid papules that they may help the clinician to make an early diagnosis.

Key Words: Lipoid proteinosis of urbach and wiethe; eyelids
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ipoid proteinozis (LP) veya Urbach-Weithe hastalig1, otozomal rese-

sif gecisli, kronik seyirli bir depo hastaligidir.'Deri, mukoz membran-

lar ve i¢ organlar dahil olmak iizere viicudun cesitli bolgelerinde,
periyodik asit-Schiff (PAS) (+) hiyalen, amorf materyalin, ekstraseliiler ve
perivaskiiler depolanmasi ile buna ikincil gelisen klinik bulgular LP’nin ti-
pik ozelligidir.!?

IOLGU SUNUMU

Otuz iki yasinda erkek hasta, goz kapaklarindaki sigil benzeri lezyonlar ne-
deni ile goz hastaliklar1 poliklinigi tarafindan dermatoloji poliklinigine kon-
siilte edildi.
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Oykiisiinden bebeklik déneminden itibaren
sesinin kisik oldugu ve 4 yaslarinda g6z kapakla-
rinda sisliklerin ortaya ¢iktig1 6grenildi. Goz kapak-
larindaki lezyonlarin ¢ogalmas: gozde rahatsiz edici
yanma ve batmalara neden olmustu.

Bagvurdugu saglik kurumlar: tarafindan sigil
ilaglar1 verilmis, ancak bir sonug alinamamisti. Ol-
gumuzun anne ve babasi arasinda akrabalik iligkisi
ve ailede benzer yakinmas: olan birey yoktu. Sis-
temlerin sorgulanmasi normaldi. Olgunun her iki
gdziinde gorme seviyeleri 10/10’du. On segment
muayenesinde kornea ve konjonktiva normaldi.
Her iki g6z fundus muayenesinde patolojik bulgu
saptanmadi. Dermatolojik muayenede; goz kapak-
larinin kirpik hatt1 boyunca lineer dizilimli, 2-3
mm caplarinda sarimsi renkli papiiller ve her iki el
dorsal ylizde ¢ok sayida toplu igne boyutlarinda de-
ri renginde papiiller saptandi. Oral mukoza mua-
yenesinde dilde frenulum sklerozu ve dil
hareketlerinde kisitlilik izlendi (Resim 1 A ve B ve
C). Konusurken ses kisikligi mevcut olan olgumuz
larenks muayenesinin yapilmasina izin vermedi.
Sistemlerin muayenesi normaldi. Olgunun labora-
tuvar incelemelerinde tam kan, sedimentasyon, bi-
yokimyasal tetkikler, serum kalsiyum, lipoprotein
elektroforezi, plazma, idrar ve eritrosit porfirin dii-
zeyleri normaldi. Bilgisayarli beyin tomografisin-
de kafa igi kalsifikasyon saptanmadi. Goz
kapagindaki papiillerden alinan eksizyonel biyop-
si 6rneginin histopatolojik incelemesinde papiller
ve derin dermisi dolduran yer yer damar duvarla-

RESIM 1A: Goz kapaklan kenarinda, lineer dizilimli 2-3 mm capli, sarmsi
ve parlak papiiller.
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RESIM 1B: El dorsal yiiziinde, ¢ok sayida, 1-2 mm ¢apli, deri renginde pa-
piiller.

RESIM 1C: Dilde frenulum sklerozu.

rin1 konsantrik sekilde ¢evreleyen soluk, eozinofi-
lik, hiyalen madde birikimi saptandi. Hiyalen mad-
de birikimine bagl olarak deri eki bez yapilarinda
atrofi gozlendi.Uygulanan histokimyasal boyama-
larda dermiste biriken maddenin PAS (+), kristal
viyole ve kongo red boyalari (-) oldugu goézlendi ve
LP ile uyumlu bulundu (Resim 2 A ve B). Olgumuz
oyki, klinik ve histopatolojik bulgularla LP tanis
aldi. G6z kapaklar kenarindaki papiiller lokal anes-
tezi altinda konjonktiva makasi ve bistiiri yardi-
miyla eksize edilip koterizasyon uygulandi ve
ginlik pansumanla iyilesmeye birakildi. Operas-
yon sonrast dénemde komplikasyon gelismeyen ol-
gunun gozle ilgili yakinmalarn diizeldi.
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L

RESIM 2A: Dermal papillalar timiiyle dolduran hiyalen madde birikimi
(HE, x100).

I TARTISMA

LP, ilk kez bir dermatolog olan Urbach ve bir oto-
laringolojist olan Weithe tarafindan 1929 yilinda
“lipoidozis cutis et mocosae” olarak tanimlanmis-
tir.'Etiyopatogenezi tam olarak bilinmemekle bir-
likte bazal
membraninda tip IV ve V kollajenlerin sentezinde

kan damar1 endotel hiicreleri
artis, fibroz kolajen tip I ve III'in sensentezinde
azalma ve kollajenez yapisinda olmayan glikopro-
teinlerin sentezinde de artis oldugu diistiniilmek-
tedir.?* Son yillarda, LP’nin birinci kromozomda
yer alan ekstraseliiler matriks protein geninde eks-
presyon azalmasi sonucu gelisebilecegi diisiiniil-
mektedir?

LP’nin klinik bulgular: ve siddeti kisiden kisi-
ye ¢ok farkli olup genellikle ilk bulgusu ses kisikli-
g1 veya bebeklikte ince ve zayif sesle aglamadir. 3°
Deri ve mukoza lezyonlar: genellikle yagsamin ilk
iki yilinda ortaya ¢ikar. Dilde kalinlagma, bliylime,
dil hareketlerinde kisithilik, frenulum sklerozu,
epiglottiste ve vokal kordlarda kalinlagma goriiliir.®
Olgumuzda ses kisiklig1, frenulum sklerozu ve dil
hareketlerinde kisithlik mevcuttu. Ilk dénem deri
lezyonlar biller, piistiiller ve tilserler seklinde go-
riliir. Bu lezyonlar kiiciik atrofik, varioliform skar-
larla sonlanir. Tkinci dénem deri lezyonlari sarimst,
balmumu renginde siklikla yiiz, boyun, dirsek, el
ve parmaklara yerlesen papiillerle karakterize-
dir.”
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RESIM 2A: Biyiik bilyiitmede, dermal papillalari dolduran hyalen madde
birikimi (HE, x 200).

Moniliform blebharosis olarak adlandirilan
sarimsi, balmumu renginde papiillerin géz kapak-
lar1 kenarinda boncuk dizisi seklinde siralanmala-
r1 tipiktir.* Gozlerde sislik, batma, yanma, kirpik
kaybi gibi belirtilere neden olabilir.’ Bizim olgu-
muzun da doktora basvurma sikayeti gozlerdeki
batmalar ve sisliklerdi. LP’nin nadir goriilen goz
bulgular1 arasinda lens subluksasyonu, psddo-
membrandz konjonktivit, kaslarda dokiilme, se-
konder glokom, makiila dejenerasyonu, retinada
grantiler degisiklikler yer alir.>#1° Olgumuzda goz
kapag: papiilleri disinda patolojik géz bulgusuna
rastlanmadi. Olgularin yarisina yakininda intrak-
raniyal kalsifikasyonlar ve epilepsi bildirilmistir.?
Hafiza problemleri, davranis bozukluklari ve zeka
geriligi, bildirilen diger norolojik ve psikiyatrik
semptomlar arasinda yer almaktadir.®? LP’]i hasta-
larin deri lezyonlar1 ve konjonktivalarindan yapi-
lan histopatolojik incelemelerde, epidermiste
hiperkeratoz, akantoz, iist dermisde 6zellikle kan
damarlar1 ve ter bezleri ¢evresinde yogunlasan
amorf, eozinofilik hiyalen materyal birikimi var-
dir. Histokimyasal boyamalarda dermiste biriken
madde PAS (+) olarak boyanir.?® Lipoid proteino-
zisin ayiric1 tanisinda eritropoietik protoporfiria,
amiloidozis, ksantoma disseminatum, graniilamtoz
hastaliklar digiiniilmelidir."?LP, kronik ve genel-
likle iyi seyirlidir ve tedavisi genelde semptoma-
tiktir. Vokal kordlarin baglanmasi, dermabrazyon,
kimyasal peeling, karbondioksit lazer, blefaroplas-
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ti, dimetil siilfoksit, etretinat ve d-penisilamin has-
tanin bulgularina gore uygulanan tedaviler arasin-
dadir.>!! Gelecekte, etiyolojide sorumlu tutulan
ekstraseliiler matriks protein geni mutasyonu ile
iligkili yeni tedaviler gelistirilebilecegi diistiniil-
mektedir.’

Olgumuzda ciddi sistemik tutulumun olma-
mas1 nedeni ile sistemik tedavi planlanmad: ve ka-
pak kenan

yerlesimli papiillerin eksizyonu

yapilarak semptomatik iyilesme saglanda.

Bugiine kadar literatiirde yaklagik 300 LP’li ol-
gu bildirilmistir.” Baykal ve ark. 15 yillik siiregte 37
olgu tespit etmisler ve tilkemizde sik yapilan akra-
ba evliliklerinin sonucu olarak daha fazla sayida ol-
gu goruldugine dikkat c¢ekmiglerdir.'? Tirk
literatiirtindeki olgularin 6nemli cogunlugu derma-
toloji ve kulak burun bogaz anabilim dallarinin
dergilerinde yer almaktadir.*¢ Serin ve arknin Tirk
oftalmoloji literatiiriinde yayinladiklar1 4 olguluk
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serinin de ilk 3’ kardesti ve anne babalar1 birinci
dereceden akraba evliligi yapmiglardi.> Dérdiinci
olgunun kardesleri saglikli olmakla birlikte anne ve
baba arasinda akrabalik vardi.

Olgumuzun ise anne ve babas1 arasinda akra-
balik iligkisi yoktu ve diger aile bireyleri saglikliy-
du.

Sonug olarak; LP nadir goriilen bir hastaliktar.
Hastalar ilk sikayetlerinin ses kisiklig ve deri bul-
gulari olmasi nedeniyle 6ncelikle kulak burun bo-
gaz veya dermatoloji doktorlarina bagvurmakla
birlikte ilk kez g6z hastaliklar1 polikliniklerine bas-
vurabilmektedirler. Bu olgularda ise olgumuzda ol-
dugu gibi tanida gecikmeler yasanabilmektedir.
Gozlerde yanma, batma gibi sikayetlerle bagvuran
ve goz kapaklarinda kiiciik, deri renginde, sarimsi
papiiller tespit edilen hastalarda LP ayirici tanida
diisiiniilerek diger bulgularin varlig: arastirilmal
ve uygun tedaviler planlanmalidir.
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