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Olgu Sunumu / Case Report

Lipoid proteinozis (Urbach-Wiethe Hastalig1)

Lipoid proteinosis (Urbach-Wiethe’s Disease)
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6z

Yirmi bes yasinda kadin hasta dogumdan itibaren ses kisikhgi ile poliklinigimize basvurdu. Larenks ve dilalti bélgesinden alinan punch
biyopsi érneklerinde, hiperkeratoz paternli ¢ok katl yassi epitel ve epitel altinda amorf hiyalinize materyal birikimi izlendi. Bu birikim,
6zellikle damarlar etrafinda da izlendi. Histokimyasal incelemede bazal membranda periyodik asit-schiff ile pozitif boyanma, kongo
kirmizisi ile negatif boyanma elde edildi. Fizik muayenede tim vicutta papul benzeri kasintili lezyonlar ve ses kisikhgr saptandi. Goéz
muayenesinde iki tarafli blefarozis gérildl. Dislerde kayip ve agiz mukozasinda sari renkli papil olusumlari da dikkati ¢ekti. Olgumuz
tipik vokal kord tutulumu ve klasik histopatolojik ve klinik bulgular ile karakterize lipoid proteinozis ile tanilandi.

Anahtar Sézciikler: Blefarozis; larenks; lipoid proteinozis.

ABSTRACT

A 25-year-old female patient was admitted to our outpatient clinic with postpartum hoarseness. Punch biopsy specimens obtained
from the larynx and sublingual region revealed multi-folded squamous epithelium with a hyperkeratosis pattern and amorphous
hyaline material aggregation. This aggregation was also remarkable around the vessels. Histochemical examination showed periodic
acid-schiff-positive staining of the basal membrane with negative staining with Congo red. Physical examination revealed papule-like
itchy lesions in the whole body and hoarseness. Ophthalmological examination showed bilateral blepharitis. Tooth loss and yellowish
papule formation in the oral mucosa were remarkable. The patient was diagnosed with lipoid proteinosis characterized by typical vocal
cord involvement and conventional histopathological and clinical findings.

Keywords: Blepharitis; larynx; lipoid proteinosis.

Lipoid proteinozis (LP), ilk kez Urbach ve
Wiethe tarafindan 1929 yilinda “lipoidozis cutis
et mucosae” adi ile tanimlanmigtir.! Nadir gorii-
len ve otozomal resesif gecis gosteren kalitimsal
bir hastaliktir.4

Lipoid proteinozisin patogenezi bilinmemek-
tedir. Lipoidozis olarak adlandirilmig olmasina

karsin, biriken hyalen maddenin karbonhidrat—
protein kompleksi oldugu ve degisen dereceler-
de lipid icerdigi disiiniilmektedir."*! Yapilan
calismalarda LP'nin 1q21 kromozomda yer alan
ekstraseltiler matriks protein geninde (ECM-1)
mutasyon sonucunda gelisebilecegi gosterilmisg-
tir.*1 Karakteristik deri ve siklikla buna eglik
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eden oral mukoza, farenks ve larenks tutulum-
lar1 nedeni ile baglangicta bu bolgeler ile sinirli
gibi diistinilmiis olmasina karsin, giintimiizde
hastaligin tiim organlar: etkileyebilecegi bilin-
mektedir.”1%

Larenks tutulumu seste kabalasma ve
aglama sesinde cilizlik ile dogumdan itiba-
ren fark edilebilir ve genellikle hastaligin ilk
bulgusudur.?'* Histolojik olarak, tutulan organ-
larda, periyodik asit-schiff (PAS) ile pozitif (+)
boyama, amorf materyalin dermal ve submu-
kozal ekstraseliiler/perivaskiiler birikimi tipik-
tir.l'”! Ozellikle goz kapaklar1 kenar: boyunca
paptiller ve ses tellerinin tutulumuna baglh
olarak seste kabalasma ile kendini gosterir. Deri
ve ses tellerinin tutulumu disinda, agiz muko-
zasinda papiil, ve plaklar, kserestomi, disfaji,
dis kaybi, normal olmayan dis gelisimi, men-
tal retardasyon gibi anomaliler goriiliir.B31516-1%
Histopatolojik 6zelligi soluk, eozinofilik, PAS
(+), hyalen goriiniimlii maddenin papiller der-
miste, dermoepidermal bileskede, dermal kan
damarlar1 ve deri ekleri etrafinda, mukozalarda
ve i¢ organlarda depolanmasidir.l*-

OLGU SUNUMU

Dogumdan itibaren ses kisiklig1 ile polik-
linige bagvuran 25 yasindaki kadin hastanin
larenks ve dil altindan alinan punch biyopsi-
lerinde hiperkeratoz gosteren ¢ok katli yassi
epitel ve epitel altinda amorf hyalinize materyal
birikimi dikkati cekti. Bu birikimler 6zellikle

Sekil 1. Larenksten aliman punch biyopside hiperkeratoz
gosteren ¢ok katlt yassi epitel ile ortiilii epitel ve
epitel altinda amorf hyalinize materyal birikimi dikkati
¢cekti (H-E x 20).
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damarlar etrafinda da izlendi. Histokimyasal
incelemede bazal membranda PAS ile pozitif
boyanma, Kongo kirmizisi ile negatif boyanma
elde edildi. Hastanin fizik muayenesinde tiim
viicutta paptil benzeri kasintili lezyonlar, ses
kisiklig1 ve gdz muayenesinde iki tarafli blefa-
rozis, diglerde kayip ve agiz mukozasinda sar1
renkli papiil olusumlar1 dikkati gekti. Olgumuza
tipik vokal kord tutulumu, klasik histopatolojik
ve klinik bulgular1 ile LP tanis1 konuldu.

TARTISMA

Lipoid proteinozis otozomal resesif gecis gos-
teren nadir bir kalitimsal hastaliktir.”! Ozellikle
goz kapaklar1 kenar1 boyunca goriillen boncuk
benzeri papiiller ve ses tellerinin tutulumuna
bagli olarak seste kabalasma ile kendini belli
eden klinik bulgular genellikle erken c¢ocuk-
luk doneminde ortaya ¢ikar.®1% Bazi hastalar-
da belirtiler dogumdan itibaren de goriilebilir.
Yenidogan doneminde seste kabalasma oldu-
gunda dogustan disfoni ve dogustan hipotiroidi
ile birlikte akla gelmesi gereken ti¢ antiteden
biridir.

Deri tutulumu, klasik goértiniimii disinda,
akne, varisella ve impetigoya benzer sekilde
farkli morfolojilerde de olabilir.”! Deri ve ses tel-
lerinin tutulumu disinda, solunum yolu tikanik-
l1g1, ag1z mukozasinda papiil ve plaklar seklinde
infiltrasyon, kserostomi, disfaji, hipoosmi, dis
kayb1 ya da normal olmayan dis gelisimi, kalin-
lasmaya ikincil olarak dil hareketlerinde azalma,
temporal lob kalsifikasyonuna ikincil oldugu
diistiniilen epilepsi ve mental retardasyon gibi
anomalilerin de bu hastalarda goriilebildigi bil-
dirilmigtir.[-11
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Sekil 2. Bu birikimler ozellikle damarlar etrafinda izlendi

(H-E x 40).
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Sekil 3. Histokimyasal incelemede bazal membranda periyodik
asit-schiff ile pozitif boyanma (H-E x 20).

Klasik histopatolojik 6zelligi soluk, eozinofi-
lik, PAS (+), hiyalen goriintimlii maddenin papil-
ler dermiste, dermoepidermal bileskede, dermal
kan damarlar1 ve ekrin ter bezleri ¢evresinde,
mukozalarda ve i¢ organlarda depolanmasidir.*!

Eritropoetik protoporfiri, papiiler miisinoz,
lepra, amiloidozis ve kiitanoz ksantomatozis
deride go6zlenen bu birikim ic¢in ayirici tanida
distintilmesi gereken diger antiteler olmakla
birlikte, karakteristik deri degisikliklerine eglik
eden seste kabalagma lipoid proteinozis icin
patognomonik kabul edilmektedir.

Histopatolojik bulgularla larengeal amiloi-
doz ilk akla gelen antitedir. Amiloid hiicre disi,
amorf, eozinofilik materyalden olusan nodiiler
kitle veya subepitelyal depolanma seklinde izle-
nir. Kongo kirmizisi ile polarize 1s1k altinda elma
yesili ya da farkli renklere kirilim en giivenilir
bulgudur. Larengeal amiloidoz siklikla 5. ve 6.
dekadlarda goriilmektedir. Az sayida pediat-
rik olgu da bildirilmistir.”! Erkeklerde ti¢ kat
daha siktir*”) Ses kisiklig1 en sik kargilagilan
bulgudur.l¥ Etyoloji ve patogenezi heniiz bilin-
memektedir. Sigara kullanimi, alkol kullanimi
veya tekrarlayan enfeksiyon ile larengeal amilo-
idoz arasinda bir iligki saptanmamuigtir.®! Bizim
olgumuz geng bir kadin hasta olup yakinmalar:
dogumdan itibaren vardi. Histopatolojik olarak
Kongo kirmizis ile negatif boyanma elde edildi.
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Olgumuzda belirgin konusma bozuklugu ve
cilt lezyonlari, diste kayiplar ve gozde bleferozis
vardi. Olgumuza genetik calisma 6nerildi ancak
ailesi kabul etmedi.

Lipoid proteinozisli hastalarin prognozu
erken yetigkinlige kadar hastaligin ilerleyici
dogasina ragmen genellikle iyidir. Ancak, su
anda etkili tedavisi yoktur. Ancak sesi artirmak
icin lazer mikrolarengoskopi ve eksizyon yapi-
labilir. Solunum tikaniklig: nadirdir ve nadiren
trakeostomi gerektirir. Dermabrazyon ve kimya-
sal deri soyma bazi durumlarda gerceklestirile-
bilir.[222

Sonug olarak, hastamiz klasik deri tutulumu,
gozde blefarozis ile literatiirde yaklasik 300 olgu
igerisinde yer aldi. Olgumuzun hastalig1 klinik
ve histopatolojik bulgularla akilda tutulmas:
gereken nadir bir durumdur.

Cikar cakismasi beyani

Yazarlar bu yazinin hazirlanmas: ve yayin-
lanmas: asamasinda herhangi bir ¢ikar ¢akigsmasi
olmadigini beyan etmislerdir.

Finansman

Yazarlar bu yazinin arastirma ve yazarlik
stirecinde herhangi bir finansal destek almadik-
larini beyan etmislerdir.
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