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Sindrome de Urbach-Wiethe: relato de caso

Urbach-Wiethe syndrome:a case report

Ellen Carrara Fonseca!

Ligia Issa De Fendi?* RESUMO

Paulo Sérgio Andretta® Apresentacdo de um caso de sindrome de Urbach-Wiethe com manifesta-
Rosana Teresa Alves Lois Martin* ¢des tipicas, inclusive oculares. Paciente do sexo feminino, 15 anos, com
José Augusto Alves Ottaiano® quadro de prurido ocular relacionado a presenca de lesdes papuliformes

em margens palpebrais (blefarose moniliforme), em associacdo com outras
alteragdes sistémicas. O diagnéstico foi confirmado por meio de biépsia
cutanea e foi instituido uso de lagrimas artificiais, com alivio parcial do
sintoma. O objetivo do trabalho € relatar um caso com manifestacdes
caracteristicas da doenga atendido no Setor de Oftalmologia da Faculdade
de Medicina de Marilia.

Descritores: Proteinose lipdide de Urbach e Wiethe; Lipidoses; Palpebras; Sindrome;
Manifestacdes oculares; Relatos de casos [Tipo de publicacao]

INTRODUGAO

A sindrome de Urbach-Wiethe, também conhecida como Lipoidopro-
teinose, Hialinose Cutdneo-Mucosa, Lipoglicoproteinose e Proteinose
cutaneo-mucosa é doenga autossdmica recessiva rara caracterizada pela
deposi¢do de material hialino em laringe, membranas mucosas, pele, olhos,
cérebro e outros 6rgaos, causando manifestacdes sistémicas tipicas!™®.
Manifestagdes oculares incluem depdsitos hialinos em margem palpebral,
conjuntiva, cérnea, trabeculado e membrana de Bruch. As lesdes palpebrais
estdo presentes na maioria dos casos e sdo patognomonicas, sendo impor-
tantes para um diagnéstico imediato*19),

A primeira descri¢do data de 1908, por Seibenmann, mas o primeiro
relato detalhado foi feito em 1929 pelo dermatologista Erich Urbach e pelo
otorrinolaringologista Camilo Wiethe'V.

H4, em todo o mundo, aproximadamente 300 casos relatados na literatura.

Trabalho realizado no Departamento de Oftalmologia
da Faculdade de Medicina de Marilia - FAMEMA - RELATO DE CASO
Marilia (SP) - Brasil.

! Residente do 2° ano do Departamento de Oftalmologia

da Faculdade de Medicina de Marilia - FAMEMA - Paciente do sexo feminino, 15 anos, branca, estudante, natural de Porto
Marilia (SF) - Brasil. _ Primavera-SP e procedéncia atual Marilia-SP.
2 Residente do 22 ano do Departamento de Oftalmologia . . .. o .
da FAMEMA - Marilia (SP) - Brasil. Vem encaminhada ao servigo de urgéncia e emergéncia do setor de
> Académico do 5° ano de Medicina da FAMEMA - oftalmologia da Faculdade de Medicina de Marilia com queixa de prurido em
Marilia (SP) - Brasil. L, - . .
4 Médica assistente do Setor de Estrabismo da FAMEMA ambos os olhos hd alguns meses. Negava alteracdo de acuidade visual, dor,
- Marilia (SP) - Brasil. ] _ hiperemia, lacrimejamento ou secre¢do; sem antecedentes de patologia
3 Professor Titular do Departamento de Oftalmologia da L.
FAMEMA - Marilia (SP) - Brasil. ocular prévia.
Enderego para correspondéncia: Ellen Carrara Fonseca Segundo a mae, a paciente apresenta, desde o nascimento, rouquidao,

Rua 24 de dezembro, 250 - Marilia (SP) CEP 17500-090 dispnéia noturna e respiragio bucal. Por volta dos 9 meses de idade iniciou
E-mail: le_carrara@hotmail.com

Recebido para publicagio em 29.09.2006 quadro de eritema em regioes subescapular' e cerylcal posterior, evoluindo

Ultima verso recebida em 11.12.2006 com lesdes de pele ertitémato-crostosas disseminadas, acompanhadas de

A do em 08.01.2007 . = . .
provagdo em prurido, com resolu¢do do quadro em aproximadamente 5 anos, apds trata-
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mentos inespecificos; permaneceu com cicatrizes e espessa-
mento cutdneo em drea de cotovelos e joelhos e em regido cervi-
cal (Fotos 1 e 2). Relata desenvolvimento neuropsicomotor
adequado; nega dificuldade de aprendizagem na escola.

Mantém acompanhamento psiquidtrico hd alguns meses,
com diagnéstico de distimia. Faz uso de fluoxetina e bromazepam
didrios.

Nao ha histéria de consangiiinidade conhecida na familia.
Pai, mie, irmao e irma sdo higidos.

Ao exame oftalmoldgico apresentava acuidade visual sem
correcdo de 20/20 em ambos os olhos. A biomicroscopia foram
evidenciadas lesdes papulosas ao longo das margens palpe-
brais superiores e inferiores, com estenose dos pontos lacri-
mais (Fotos 3, 4 e 5); ndo havia alteragdes em conjuntiva,
cornea, iris e cristalino ou reacdo inflamatéria em cimara ante-
rior. A pressdo intra-ocular era normal em ambos os olhos,
bem como o exame de fundo de olho.

Bidpsias de pele de regides de tdérax, axila e cotovelo con-
firmaram o diagndstico de Sindrome de Urbach-Wiethe, evi-
denciando dermatose com papilomatose e deposicao de mate-
rial hialino na derme papilar (Fotos 6 e 7).

Foto 1 - Espessamento cutaneo cicatricial em joelhos

Foto 2 - Espessamento cutaneo em regiao cervical posterior
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Ao exame de videofibronasofaringolaringoscopia apresenta-
va espessamento epidérmico da epiglote, hiopertrofia de falsas
cordas vocais, irregularidade da mucosa de cordas vocais, fenda
fusiforme, constri¢do anteroposterior e lingua endurecida.

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

Foto 4 - LesGes papuliformes em palpebra superior

Foto 5 - Hipertrofia e estenose de ponto lacrimal inferior
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Nao houve alteracio no eletroencefalograma.
Atualmente em uso de lagrimas artificiais, com alivio parcial
dos sintomas.

DISCUSSAO

A Doenca de Urbach-Wiethe € uma rara desordem autos-
sOmica recessiva, de fisiopatologia ainda desconhecida,
caracterizada por deposi¢do de material hialino em varios 6r-
gdos. Este material € composto por dcido hialurénico e
colesterol. Estudo realizado com varios pacientes na Africa do
Sul identificou como responsavel pela doenga a mutacio
homozigética Q276X no exon 7 do gene ECM1 (extracellular
matrix protein 11%12). O papel do gene ECM1 na pele de huma-
nos nao esté esclarecido!'?, entretanto, na epiderme, pode ter

Foto 6 - Exame histopatoldgico evidenciando deposicdo de material
hialino em derme papilar

3 5 BN NG
Foto 7 - Material hialino homegéneo PAS positivo
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impacto na dindmica de diferencia¢do dos queratindcitos, alte-
rando seu padrdo normal de maturacdo e levando a hiper-
queratose. Na derme pode agir como “cola biolégica” para
glicosaminoglicanos e como fator de crescimento'¥. A perda
do ECM1 pode ter efeito na homeostase dermal causando
infiltragdo cutidnea e as alteragdes dermatopatolégicas da
hialinose.

Acomete igualmente homens e mulheres e € mais comum
em europeus, principalmente holandeses e alemdes”, e em
sul-africanos'”. H4 alta incidéncia de consangiiinidade®'”.
Ocorre tipicamente na infincia, mas alguns casos manifestam-
se na vida adulta.

Criangas costumam apresentar rouquiddo precoce conse-
qliente ao depdsito de material hialino na membrana mucosa
das cordas vocais®, evoluindo gradualmente com lesdes
cutdneas que cicatrizam espontaneamente em alguns anos;
pode haver distirbios de aprendizagem e alteracdes compor-
tamentais decorrentes da presenca de depdsitos hialinos no
sistema nervoso central.

As principais manifestacdes clinicas encontradas sao:

 Pele: apresentagdo precoce com vesiculas, bolhas e cros-
tas hemorréagicas recorrentes, especialmente em face e ex-
tremidades; evolugdo gradual com infiltragdo difusa e es-
pessamento da pele, que adquire aparéncia amarelada e
serosa, especialmente em regides extensoras de membros
superiores ¢ inferiores. A pele fica mais suscetivel a trau-
ma e infecg@o, com ataques recorrentes de impetigo, geral-
mente bolhoso®. H4 relatos de alopecia, hipohidrose e
crescimento ungueal lento em alguns pacientes®;

Olhos: papulas em margens palpebrais (blefarose monili-
forme) sdo descritas em 50% dos casos®*!9, inclusive com
infiltracdo de glandulas de Zeiss, Moll e Meibomius poden-
do induzir a disfunco, perda ou alteragdo do direciona-
mento dos cilios e tlcera corneal secundaria”, além de
sindrome de olho seco'*!”. Dep6sitos hialinos também sido
encontrados em conjuntiva, cérnea, trabeculado e retina.
Pode haver perda de sobrancelhas associada®” e h4 relatos
de apresentagdes com corectopia® e uveite® presentes,
levando a diminui¢@o da fungdo visual;

Cavidade oral: papilas na lingua, labios e gengivas; endu-
recimento e diminui¢do de mobilidade da lingua® hipopla-
sia ou aplasia dentdria;

Vias aéreas superiores: envolvimento da laringe e cordas
vocais pode causar dificuldade respiratéria e afonia®%!%;
Sistema nervoso central: calcificagdes em “forma de feijao”
nos lobos temporais? podem estar associadas a seqiielas
neurolégicas, como crises convulsivas, ataxia, psicose®”,
com seqiielas psiquidtricas e psicoldgicas, mas ainda sem
correlagao direta?.

O diagnéstico € confirmado através de bidpsia cutanea. O
exame histopatoldgico evidencia espessamento da derme com
extensos depdsitos de material hialino homogéneo extra-
celular PAS positivos e didstase-resistentes, caracterizados
por acantose, hiperqueratose e paraqueratose da pele®?". A
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reduplicagdo da lamina basal perivascular sugere aumento da
producdo de coldgenos tipos IV e V pelas células endoteliais
vasculares e tipos I e II pelos fibroblastos.

Pacientes portadores da doenca devem ser acompanhados
por equipe multidisciplinar, ndo havendo tratamento especifico.
Procedimentos cirtrgicos como ressecgdo de cordas vocais e
dermoabrasdo em lesdes cutineas podem ser realizados a fim
de amenizar sintomas. Ha relato de um caso em que foi realiza-
da dermoabrasao em regido palpebral com laser de didxido de
carbono, com bons resultados a curto prazo”. Nio h4 relatos
de seguimentos de pacientes a longo prazo, principalmente na
area oftalmolégica.

O curso da doenga € geralmente cronico e benigno®. A
evolugdo € compativel com curso de vida normal, exceto quan-
do complicada por obstrugio de vias aéreas®®. A qualidade
de vida dos pacientes pode ser afetada pelas lesdes desfigu-
rantes e pela rouquiddo permanente®.

O conhecimento das lesdes tipicas oculares pode ser de
grande auxilio no diagnéstico precoce da doenca, que, na
maioria das vezes, € confirmado tardiamente.

ABSTRACT

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 Marilia.

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