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Urbach-Wiethe syndrome: a case report
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INTRODUÇÃO

A síndrome de Urbach-Wiethe, também conhecida como Lipoidopro-
teinose, Hialinose Cutâneo-Mucosa, Lipoglicoproteinose e Proteinose
cutâneo-mucosa é doença autossômica recessiva rara caracterizada pela
deposição de material hialino em laringe, membranas mucosas, pele, olhos,
cérebro e outros órgãos, causando manifestações sistêmicas típicas(1-8).
Manifestações oculares incluem depósitos hialinos em margem palpebral,
conjuntiva, córnea, trabeculado e membrana de Bruch. As lesões palpebrais
estão presentes na maioria dos casos e são patognomônicas, sendo impor-
tantes para um diagnóstico imediato(1,9-10).

A primeira descrição data de 1908, por Seibenmann, mas o primeiro
relato detalhado foi feito em 1929 pelo dermatologista Erich Urbach e pelo
otorrinolaringologista Camilo Wiethe(11).

Há, em todo o mundo, aproximadamente 300 casos relatados na literatura.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, 15 anos, branca, estudante, natural de Porto
Primavera-SP e procedência atual Marília-SP.

Vem encaminhada ao serviço de urgência e emergência do setor de
oftalmologia da Faculdade de Medicina de Marília com queixa de prurido em
ambos os olhos há alguns meses. Negava alteração de acuidade visual, dor,
hiperemia, lacrimejamento ou secreção; sem antecedentes de patologia
ocular prévia.

Segundo a mãe, a paciente apresenta, desde o nascimento, rouquidão,
dispnéia noturna e respiração bucal. Por volta dos 9 meses de idade iniciou
quadro de eritema em regiões subescapular e cervical posterior, evoluindo
com lesões de pele ertitêmato-crostosas disseminadas, acompanhadas de
prurido, com resolução do quadro em aproximadamente 5 anos, após trata-

Síndrome de Urbach-Wiethe: relato de caso

Apresentação de um caso de síndrome de Urbach-Wiethe com manifesta-
ções típicas, inclusive oculares. Paciente do sexo feminino, 15 anos, com
quadro de prurido ocular relacionado à presença de lesões papuliformes
em margens palpebrais (blefarose moniliforme), em associação com outras
alterações sistêmicas. O diagnóstico foi confirmado por meio de biópsia
cutânea e foi instituído uso de lágrimas artificiais, com alívio parcial do
sintoma. O objetivo do trabalho é relatar um caso com manifestações
características da doença atendido no Setor de Oftalmologia da Faculdade
de Medicina de Marília.
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mentos inespecíficos; permaneceu com cicatrizes e espessa-
mento cutâneo em área de cotovelos e joelhos e em região cervi-
cal (Fotos 1 e 2). Relata desenvolvimento neuropsicomotor
adequado; nega dificuldade de aprendizagem na escola.

Mantém acompanhamento psiquiátrico há alguns meses,
com diagnóstico de distimia. Faz uso de fluoxetina e bromazepam
diários.

Não há história de consangüinidade conhecida na família.
Pai, mãe, irmão e irmã são hígidos.

Ao exame oftalmológico apresentava acuidade visual sem
correção de 20/20 em ambos os olhos. À biomicroscopia foram
evidenciadas lesões papulosas ao longo das margens palpe-
brais superiores e inferiores, com estenose dos pontos lacri-
mais (Fotos 3, 4 e 5); não havia alterações em conjuntiva,
córnea, íris e cristalino ou reação inflamatória em câmara ante-
rior. A pressão intra-ocular era normal em ambos os olhos,
bem como o exame de fundo de olho.

Biópsias de pele de regiões de tórax, axila e cotovelo con-
firmaram o diagnóstico de Síndrome de Urbach-Wiethe, evi-
denciando dermatose com papilomatose e deposição de mate-
rial hialino na derme papilar (Fotos 6 e 7).

Ao exame de videofibronasofaringolaringoscopia apresenta-
va espessamento epidérmico da epiglote, hiopertrofia de falsas
cordas vocais, irregularidade da mucosa de cordas vocais, fenda
fusiforme, constrição anteroposterior e língua endurecida.

Foto 4 - Lesões papuliformes em pálpebra superior

Foto 3 - Lesões papuliformes (blefarose moniliforme) em margens
palpebrais

Foto 5 - Hipertrofia e estenose de ponto lacrimal inferiorFoto 2 - Espessamento cutâneo em região cervical posterior

Foto 1 - Espessamento cutâneo cicatricial em joelhos
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impacto na dinâmica de diferenciação dos queratinócitos, alte-
rando seu padrão normal de maturação e levando à hiper-
queratose. Na derme pode agir como “cola biológica” para
glicosaminoglicanos e como fator de crescimento(14). A perda
do ECM1 pode ter efeito na homeostase dermal causando
infiltração cutânea e as alterações dermatopatológicas da
hialinose.

Acomete igualmente homens e mulheres e é mais comum
em europeus, principalmente holandeses e alemães(1), e em
sul-africanos(10). Há alta incidência de consangüinidade(6,15).
Ocorre tipicamente na infância, mas alguns casos manifestam-
se na vida adulta.

Crianças costumam apresentar rouquidão precoce conse-
qüente ao depósito de material hialino na membrana mucosa
das cordas vocais(5), evoluindo gradualmente com lesões
cutâneas que cicatrizam espontaneamente em alguns anos;
pode haver distúrbios de aprendizagem e alterações compor-
tamentais decorrentes da presença de depósitos hialinos no
sistema nervoso central.

As principais manifestações clínicas encontradas são:

• Pele: apresentação precoce com vesículas, bolhas e cros-
tas hemorrágicas recorrentes, especialmente em face e ex-
tremidades; evolução gradual com infiltração difusa e es-
pessamento da pele, que adquire aparência amarelada e
serosa, especialmente em regiões extensoras de membros
superiores e inferiores. A pele fica mais suscetível a trau-
ma e infecção, com ataques recorrentes de impetigo, geral-
mente bolhoso(2). Há relatos de alopecia, hipohidrose e
crescimento ungueal lento em alguns pacientes(5);

• Olhos: pápulas em margens palpebrais (blefarose monili-
forme) são descritas em 50% dos casos(3,4,16), inclusive com
infiltração de glândulas de Zeiss, Moll e Meibomius poden-
do induzir a disfunção, perda ou alteração do direciona-
mento dos cílios e úlcera corneal secundária(7), além de
síndrome de olho seco(16-17). Depósitos hialinos também são
encontrados em conjuntiva, córnea, trabeculado e retina.
Pode haver perda de sobrancelhas associada(2,9) e há relatos
de apresentações com corectopia(18) e uveíte(9) presentes,
levando à diminuição da função visual;

• Cavidade oral:  papilas na língua, lábios e gengivas; endu-
recimento e diminuição de mobilidade da língua(8) hipopla-
sia ou aplasia dentária;

• Vias aéreas superiores: envolvimento da laringe e cordas
vocais pode causar dificuldade respiratória e afonia(6,8,10);

• Sistema nervoso central: calcificações em “forma de feijão”
nos lobos temporais(19) podem estar associadas a seqüelas
neurológicas, como crises convulsivas, ataxia, psicose(20),
com seqüelas psiquiátricas e psicológicas, mas ainda sem
correlação direta(10).
O diagnóstico é confirmado através de biópsia cutânea. O

exame histopatológico evidencia espessamento da derme com
extensos depósitos de material hialino homogêneo extra-
celular PAS positivos e diástase-resistentes, caracterizados
por acantose, hiperqueratose e paraqueratose da pele(5,21). A

Foto 6 - Exame histopatológico evidenciando deposição de material
hialino em derme papilar

Foto 7 - Material hialino homegêneo PAS positivo

Não houve alteração no eletroencefalograma.
Atualmente em uso de lágrimas artificiais, com alívio parcial

dos sintomas.

DISCUSSÃO

A Doença de Urbach-Wiethe é uma rara desordem autos-
sômica recessiva, de fisiopatologia ainda desconhecida,
caracterizada por deposição de material hialino em vários ór-
gãos. Este material é composto por ácido hialurônico e
colesterol. Estudo realizado com vários pacientes na África do
Sul identificou como responsável pela doença a mutação
homozigótica Q276X no exon 7 do gene ECM1 (extracellular
matrix protein 1(10,12)). O papel do gene ECM1 na pele de huma-
nos não está esclarecido(13), entretanto, na epiderme, pode ter
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reduplicação da lâmina basal perivascular sugere aumento da
produção de colágenos tipos IV e V pelas células endoteliais
vasculares e tipos I e II pelos fibroblastos.

Pacientes portadores da doença devem ser acompanhados
por equipe multidisciplinar, não havendo tratamento específico.
Procedimentos cirúrgicos como ressecção de cordas vocais e
dermoabrasão em lesões cutâneas podem ser realizados a fim
de amenizar sintomas. Há relato de um caso em que foi realiza-
da dermoabrasão em região palpebral com laser de dióxido de
carbono, com bons resultados a curto prazo(7). Não há relatos
de seguimentos de pacientes a longo prazo, principalmente na
área oftalmológica.

O curso da doença é geralmente crônico e benigno(8). A
evolução é compatível com curso de vida normal, exceto quan-
do complicada por obstrução de vias aéreas(6,8). A qualidade
de vida dos pacientes pode ser afetada pelas lesões desfigu-
rantes e pela rouquidão permanente(2).

O conhecimento das lesões típicas oculares pode ser de
grande auxílio no diagnóstico precoce da doença, que, na
maioria das vezes, é confirmado tardiamente.

ABSTRACTABSTRACTABSTRACTABSTRACTABSTRACT

We present a case of Urbach-Wiethe syndrome with typical
findings, including ocular lesions. A 15-year-old girl was
referred to our department complaining of itchy eyelid lesions
(moniliform blepharosis) associated with other systemic mani-
festations. Diagnosis was confirmed by performing skin biop-
sy. Artificial tears were prescribed, with partial relief of the
symptom. The objective of the present study is to describe a
typical case of Urbach-Wiethe syndrome attended at the Oph-
thalmologic Sector of the Medical School of Marília.

Keywords: Lipoid proteinosis of Urbach and Wiethe; Lipido-
ses; Eyelids; Syndrome; Eye manifestations; Cases report
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