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ipoid proteinozis (LP) veya Urbach-Weithe hastalığı, otozomal rese-
sif geçişli, kronik seyirli bir depo hastalığıdır.1Deri, mukoz membran-
lar ve iç organlar dahil olmak üzere vücudun çeşitli bölgelerinde,

periyodik asit-Schiff (PAS) (+) hiyalen, amorf materyalin, ekstraselüler ve
perivasküler depolanması ile buna ikincil gelişen klinik bulgular LP’nin ti-
pik özelliğidir.1,2

OLGU SUNUMU
Otuz iki yaşında erkek hasta, göz kapaklarındaki siğil benzeri lezyonlar ne-
deni ile göz hastalıkları polikliniği tarafından dermatoloji polikliniğine kon-
sülte edildi.

Lipoid Proteinozis

ÖÖZZEETT  Urbach-Wiethe hastalığı veya ‘’hyalinosis cutis et mucosae’’ olarak da bilinen lipoid
proteinozis, deri, mukoz membranlar, beyin ve iç organlarda hiyalen madde birikimi ile karakterize,
nadir görülen, otozomal resesif geçişli, kronik seyirli bir depo hastalığıdır. Lipoid proteinozisin
klinik bulguları değişken olmakla birlikte, genellikle yenidoğan döneminde ses kısıklığı ile başlar.
Göz kapakları kenarında yerleşen papüller, akneiform skarlar ve siğil benzeri papül ve plaklar gibi
çeşitli deri belirtileri ise çocukluk döneminde ortaya çıkar. Bu makalede, 32 yaşında göz kapağı
kenarlarında şişlik, batma ve yanma şikâyetleri bulunan lipoid proteinozisli bir olgu, nadir görülmesi
ve lipoid protenozisin deri bulgularını özellikle de klinisyeni hızla tanıya götürebilecek göz kapağı
papüllerini vurgulamak amacıyla sunulmuştur.
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AABBSS  TTRRAACCTT  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.
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Öy kü sün den be bek lik dö ne min den iti ba ren
se si nin kı sık ol du ğu ve 4 yaş la rın da göz ka pak la -
rın da şiş lik le rin or ta ya çık tı ğı öğ re nil di. Göz ka pak-
la rın da ki lez yon la rın ço ğal ma sı göz de ra hat sız edi ci
yan ma ve bat ma la ra ne den ol muş tu.

Baş vur du ğu sağ lık ku rum la rı ta ra fın dan si ğil
ilaç la rı ve ril miş, an cak bir so nuç alı na ma mış tı. Ol-
gu mu zun an ne ve ba ba sı ara sın da ak ra ba lık iliş ki si
ve ai le de ben zer ya kın ma sı olan bi rey yok tu. Sis-
tem le rin sor gu lan ma sı nor mal di. Ol gu nun her iki
gö zün de gör me se vi ye le ri 10/10’du. Ön seg ment
mu a ye ne sin de kor ne a ve kon jonk ti va nor mal di.
Her iki göz fun dus mu a ye ne sin de pa to lo jik bul gu
sap tan ma dı. Der ma to lo jik mu a ye ne de; göz ka pak -
la rı nın kir pik hat tı bo yun ca li ne er di zi lim li, 2-3
mm çap la rın da sa rım sı renk li pa pül ler ve her iki el
dor sal yüz de çok sa yı da top lu iğ ne bo yut la rın da de -
ri ren gin de pa pül ler sap tan dı. Oral mu ko za mu a -
ye ne sin de dil de fre nu lum skle ro zu ve dil
ha re ket le rin de kı sıt lı lık iz len di (Re sim 1 A ve B ve
C ). Ko nu şur ken ses kı sık lı ğı mev cut olan ol gu muz
la renks mu a ye ne si nin ya pıl ma sı na izin ver me di.
Sis tem le rin mu a ye ne si nor mal di. Ol gu nun la bo ra -
tu var  in ce le me le rin de tam kan, se di men tas yon, bi-
yo kim ya sal tet kik ler, se rum kal si yum, li pop ro te in
elek tro fo re zi, plaz ma, id rar ve erit ro sit por fi rin dü-
zey le ri nor mal di. Bil gi sa yar lı be yin to mog ra fi sin -
de ka fa içi kal si fi kas yon sap tan ma dı. Göz
ka pa ğın da ki pa pül ler den alı nan ek siz yo nel bi yop -
si ör ne ği nin his to pa to lo jik in ce le me sin de pa pil ler
ve de rin der mi si dol du ran yer yer da mar du var la -

rı nı kon san trik şekil de çev re le yen so luk, eo zi no fi -
lik, hiya len mad de bi ri ki mi sap tan dı. Hiya len mad -
de bi ri ki mi ne bağ lı ola rak de ri eki bez ya pı la rın da
at ro fi göz len di.Uy gu la nan his to kim ya sal bo ya ma -
lar da der mis te bi ri ken mad de nin PAS (+), kris tal
vi yo le ve kon go red bo ya la rı (-) ol du ğu göz len di ve
LP ile uyum lu bu lun du (Re sim 2 A ve B). Ol gu muz
öy kü, kli nik ve his to pa to lo jik bul gu lar la LP ta nı sı
al dı. Göz ka pak la rı ke na rın da ki pa pül ler lo kal anes-
te zi al tın da kon jonk ti va ma ka sı ve bis tü ri yar dı -
mıy la ek si ze edi lip ko te ri zas yon uy gu lan dı ve
gün lük pan su man la iyi leş me ye bı ra kıl dı. Ope ras -
yon son ra sı dö nem de komp li kas yon ge liş me yen ol-
gu nun göz le il gi li ya kın ma la rı dü zel di.
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RESİM 1A: Göz kapakları kenarında, lineer dizilimli 2-3 mm çaplı, sarımsı
ve parlak papüller.

RESİM 1B: El dorsal yüzünde, çok sayıda, 1-2 mm çaplı, deri renginde pa-
püller.

RESİM 1C: Dilde frenulum sklerozu.
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TARTIŞMA
LP, ilk kez bir der ma to log olan Ur bach ve bir oto-
la rin go lo jist olan We it he ta ra fın dan 1929 yı lın da
‘’ lipo i do zis cu tis et mo co sa e’’ ola rak ta nım lan mış -
tır.1Eti yo pa to ge ne zi tam ola rak bi lin me mek le bir-
lik te kan da ma rı en do tel hüc re le ri ba zal
mem bra nın da tip IV ve V kol la jen le rin sen te zin de
ar tış, fib röz ko la jen tip I ve II I ’ün sen sen te zin de
azal ma ve kol la je nez ya pı sın da ol ma yan gli kop ro -
te in le rin sen te zin de de ar tış ol du ğu dü şü nül mek -
te dir.2-4 Son yıl lar da, LP’nin bi rin ci kro mo zom da
yer alan eks tra se lü ler mat riks pro te in ge nin de eks-
pres yon azal ma sı so nu cu ge li şe bi le ce ği dü şü nül -
mek te dir.2

LP’nin kli nik bul gu la rı ve şid de ti ki şi den ki şi -
ye çok fark lı olup ge nel lik le ilk bul gu su ses kı sık lı -
ğı ve ya be bek lik te in ce ve za yıf ses le ağ la ma dır. 3,5

De ri ve mu ko za lez yon la rı ge nel lik le ya şa mın ilk
iki yı lın da or ta ya çı kar. Dil de ka lın laş ma, bü yü me,
dil ha re ket le rin de kı sıt lı lık, fre nu lum skle ro zu,
epig lot tis te ve vo kal kord lar da ka lın laş ma gö rü lür.6

Ol gu muz da ses kı sık lı ğı, fre nu lum skle ro zu ve dil
ha re ket le rin de kı sıt lı lık mev cut tu. İlk dö nem de ri
lez yon la rı bül ler, püs tül ler ve ül ser ler şek lin de gö-
rü lür. Bu lez yon lar kü çük at ro fik, va ri o li form skar-
lar la son la nır. İkin ci dö nem de ri lez yon la rı sa rım sı,
bal mu mu ren gin de sık lık la yüz, bo yun, dir sek, el
ve par mak la ra yer le şen pa pül ler le ka rak te ri ze -
dir.7

Mo ni li form bleb ha ro sis ola rak ad lan dı rı lan
sa rım sı, bal mu mu ren gin de pa pül le rin göz ka pak -
la rı ke na rın da bon cuk di zi si şek lin de sı ra lan ma la -
rı ti pik tir.4 Göz ler de şiş lik, bat ma, yan ma, kir pik
kay bı gi bi be lir ti le re ne den ola bi lir.5 Bi zim ol gu -
mu zun da dok to ra baş vur ma şikâ ye ti göz ler de ki
bat ma lar ve şiş lik ler di. LP’nin na dir gö rü len göz
bul gu la rı ara sın da lens sub luk sas yo nu, psö do -
mem bra nöz kon jonk ti vit, kaş lar da dö kül me, se-
kon der glo kom, ma kü la de je ne ras yo nu, re ti na da
gra nü ler de ği şik lik ler yer alır.5,8-10 Ol gu muz da göz
ka pa ğı pa pül le ri dı şın da pa to lo jik göz bul gu su na
rast lan ma dı. Ol gu la rın ya rı sı na ya kı nın da in trak -
ra ni yal kal si fi kas yon lar ve epi lep si bil di ril miş tir.3

Ha fı za prob lem le ri, dav ra nış bo zuk luk la rı ve ze ka
ge ri li ği, bil di ri len di ğer nö ro lo jik ve psi ki yat rik
semp tom lar ara sın da yer al mak ta dır.8 LP’ li has ta -
la rın de ri lez yon la rı ve kon jonk ti va la rın dan ya pı -
lan his to pa to lo jik in ce le me ler de, epi der mis te
hi per ke ra toz, akan toz, üst der mis de özel lik le kan
da mar la rı ve ter bez le ri çev re sin de yo ğun la şan
amorf, eo zi no fi lik hiya len ma ter yal bi ri ki mi var-
dır. His to kim ya sal bo ya ma lar da der mis te bi ri ken
mad de PAS (+) ola rak bo ya nır.2,5 Li po id pro te i no -
zi sin ayı rı cı ta nı sın da erit ro po ie tik pro to por fi ri a,
ami lo i do zis, ksan to ma dis se mi na tum, gra nü lam töz
has ta lık lar dü şü nül me li dir.1,2LP, kro nik ve ge nel -
lik le iyi se yir li dir ve te da vi si genelde semp to ma -
tik tir. Vo kal kord la rın bağ lan ma sı, der mab raz yon,
kim ya sal pe e ling, kar bon di ok sit la zer, ble fa rop las -

RESİM 2A: Dermal papillaları tümüyle dolduran hiyalen madde birikimi
(HE, x100).

RESİM 2A: Büyük büyütmede, dermal papillaları dolduran hyalen madde
birikimi (HE, x 200).
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ti, di me til sül fok sit, et re ti nat ve d-pe ni si la min has-
ta nın bul gu la rı na gö re uy gu la nan te da vi ler ara sın -
da dır.2,11 Ge le cek te, eti yo lo ji de so rum lu tu tu lan
eks tra selü ler mat riks pro te in ge ni mu tas yo nu ile
iliş ki li ye ni te da vi ler ge liş ti ri le bi le ce ği dü şü nül -
mek te dir.9

Ol gu muz da cid di sis te mik tu tu lu mun ol ma -
ma sı ne de ni ile sis te mik te da vi plan lan ma dı ve ka -
pak ke na rı yer le şim li pa pül le rin ek siz yo nu
ya pı la rak semp to ma tik iyi leş me sağ lan dı.

Bu gü ne ka dar li te ra tür de yak la şık 300 LP’li ol -
gu bil di ril miş tir.7 Bay kal ve ark. 15 yıl lık sü reç te 37
ol gu tes pit et miş ler  ve ül ke miz de sık ya pı lan ak ra -
ba ev li lik le ri nin so nu cu ola rak da ha faz la sa yı da ol -
gu gö rül dü ğü ne dik kat çek miş ler dir.12 Türk
li te ra tü rün de ki ol gu la rın önem li ço ğun lu ğu der ma-
to lo ji ve ku lak bu run bo ğaz ana bi lim dal la rı nın
der gi le rin de yer al mak ta dır.3,6 Se rin ve ark.nın Türk
of tal mo lo ji li te ra tü rün de ya yın la dık la rı 4 ol gu luk

se ri nin de ilk 3’ü kar deş ti ve an ne ba ba la rı bi rin ci
de re ce den ak ra ba ev li li ği yap mış lar dı.5 Dör dün cü
ol gu nun kar deş le ri sağ lık lı ol mak la bir lik te an ne ve
ba ba ara sın da ak ra ba lık var dı.

Ol gu mu zun ise an ne ve ba ba sı ara sın da ak ra -
ba lık iliş ki si yok tu ve di ğer ai le bi rey le ri sağ lık lıy -
dı.

So nuç ola rak; LP na dir gö rü len bir has ta lık tır.
Has ta lar ilk şikâ yet le ri nin ses kı sık lı ğı ve de ri bul-
gu la rı ol ma sı ne de niy le ön ce lik le ku lak bu run bo -
ğaz ve ya der ma to lo ji dok tor la rı na baş vur mak la
bir lik te ilk kez göz has ta lık la rı po lik li nik le ri ne baş-
vu ra bil mek te dir ler. Bu ol gu lar da ise ol gu muz da ol-
du ğu gi bi ta nı da ge cik me ler ya şa na bil mek te dir.
Göz ler de yan ma, bat ma gi bi şikâ yet ler le baş vu ran
ve göz ka pak la rın da kü çük, de ri ren gin de, sa rım sı
pa pül ler tes pit edi len has ta lar da LP ayı rı cı ta nı da
dü şü nü le rek di ğer bul gu la rın var lı ğı araş tı rıl ma lı
ve uy gun te da vi ler plan lan ma lı dır.
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