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Sindrome em questio

Vocé conhece esta sindrome?”

Do you know this Syndrome”

Luciana Baptista Pereira’

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 17 anos, com histo-
ria de bolhas e formagio de cicatrizes nos locais de
trauma desde o primeiro ano de vida. A primeira
bolha ocorreu aos seis meses de idade, no local de
aplicagao de vacina BCG. O parto foi normal, a termo,
sem outras intercorréncias, € ja a0 nascimento apre-
sentava choro rouco. Auséncia de consangiiinidade ou
outros casos familiares.

Apresenta lesoes cicatriciais, algumas circulares
e atroficas, varioliformes, na face (Figura 1), membros
superiores (Figura 2) e, em menor nimero, nos mem-
bros inferiores e tronco (Figura 2). Infiltracio difusa
de toda a superficie cutinea, mais intensa na face,
cavidade oral, pescoco e axilas. Presenca de papulas
agrupadas em rosario nas palpebras superiores (blefa-

FIGURA 1: Face infiltrada, cicatrizes atréficas, papu-

las em rosario nas palpebras
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rose moniliforme) (Figuras 1 e 3). Presenca de lesoes
verrucosas nos cotovelos (Figura 2).

Cavidade oral com limitagao da abertura, labios e
lingua muito infiltrados, auséncia de papilas gustativas e
marcas dos dentes nas bordas da lingua (Figura 4). A
fibronasolaringoscopia demonstrou infiltragao da epiglo-
te e aritendides. A avaliagao da motilidade e do transito
gastrointestinal nio apresentou alteragoes pela radiogra-
fia contrastada do esofago, estdbmago e duodeno.

O desenvolvimento neuropsicomotor sempre
foi normal. A radiografia simples de cranio nio
demonstrou alteragoes. A paciente nunca realizou
tomografia ou ressoniancia magnética do crinio em
virtude da auséncia de sintomas neurolégicos.

Durante a infincia observaram-se varios episo-
dios de impetiginizagio secundaria, e, em um desses,
aos sete anos, desenvolveu glomerulonefrite difusa
aguda.

FIGURA 2: Cicatrizes nos membros superiores e regiao do decote,
placa verrucosa no cotovelo direito
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FIGURA 3: Lingua infiltrada, sem papilas, com marca dos dentes e
diminuicao da mobilidade. Libios também infiltrados

Biopsia cutinea demonstrou deposicao de
material PAS positivo na juncao dermoepidérmica, em
volta dos vasos sangiiineos da derme e anexos cuta-
neos.

QUE SINDROME E ESTA?
Sindrome Urbach-Wiethe (Lipoidoproteinose)

A sindrome de Urbach-Wiethe, também deno-
minada lipoidoproteinose ou hialinose cutinea e
mucosa (OMIM 247100), ¢ genodermatose rara, de
heranca autossOmica recessiva, caracterizada por infil-
tragcio de material hialino na pele, mucosa e 6rgaos
internos (trato respiratorio e gastrointestinal altos, sis-
tema nervoso central, linfonodos e musculos estria-
dos)."” O conjunto de alteracoes caracteristicas inclui
a rouquidao, blefarose moniliforme, infiltracao de
tonalidade amarelada cutineo-mucosa e cicatrizes
atréficas varioliformes.' Foi descrita em 1929 pelo
dematologista Urbach em conjunto com um otorrino-
laringologista, Wiethe, que originalmente a denomi-
naram lipoidose cutineo-mucosa.

Papulas e ndédulos amarelados, com espessa-
mento generalizado da pele, sio bastante tipicos, e
pode ocorrer hiperceratose com formacao de lesoes
verrucosas em areas de friccio como maos, cotovelos,
joelhos, nadegas e axilas.” Durante a infincia, a fragi-
lidade da pele resulta na formacio de bolhas e cicatri-
zes, raramente hipertréficas ou queloideanas. Embora
o envolvimento do couro cabeludo possa levar a
perda de cabelos, pouco se observam quadros signifi-
cativos de alopecia.>*

A deposicio de material hialino nas cordas
vocais pode levar a rouquidao ou afonia de instalagao
precoce, ao nascimento ou no primeiro ano de vida,
ainda que eventualmente demore alguns anos para se
tornar evidente.”> As mucosas da faringe, lingua,
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FIGURA 4: Detalhe das papulas em rosario na pélpebra
superior esquerda

palato mole, tonsilas e labios também estao infiltradas
e podem levar a dificuldade respiratoria e de degluti-
¢do.> Hipertrofia gengival pode instalar-se, e a lingua
geralmente esta encurtada pelo espessamento do
freio sublingual, levando a dificuldade de sua protru-
sd0.’

Do ponto de vista oftalmolégico, a alteracao
mais caracteristica é a blefarose moniliforme, consti-
tuida pelo agrupamento de papulas, em forma de
contas de um rosario, nas palpebras superiores.
Uveite, depdsitos hialinos na conjuntiva, cérnea, tra-
bécula e membrana de Bruch podem ocorrer.’

Sintomas neurolégicos como epilepsia e distir-
bios neuropsiquiatricos também sao relatados, algu-
mas vezes associados com calcificagao nos lobos tem-
poral ou complexo amigdala e hipocampo.’

Histologicamente ha espessamento da mem-
brana basal, com depdsitos PAS positivos no nivel da
juncao dermoepidérmica, derme e em volta de vasos
e anexos. Pela imunofluorescéncia direta é possivel
determinar o aumento do coligeno tipo IV na mem-
brana basal, fator possivelmente responsavel por seu
espessamento.’

Foi detectada expressio reduzida do gene da
proteina 1 da matriz extracelular (ECM 1) nas células
de pacientes com lipoidoproteinose. Varias mutacoes
no gene ECM 1, localizado no fragmento 1q21, sio
relatadas, evidenciando heterogeneidade genética.’”” A
ECM 1 é uma glicoproteina com varias fungdes na
diferenciacao epidérmica e na coesao dos queratiné-
citos, na formagao do colageno dérmico e na regula-
¢io da angiogénese."” Talvez sua principal acio seja a
de uma “supercola” que liga os constituintes da subs-
tancia fundamental amorfa e, portanto, regula a ativi-
dade biolégica dos componentes da matriz, influen-
ciando virios aspectos da homeostase dérmica.”’



Vocé conbece esta sindrome?

A lipoidoproteinose deve ser considerada no
diagnostico diferencial das doencas vesicobolhosas
presentes ao nascimento, como a epidermolise bolho-
sa, protoporfiria eritropoiética e a hiperceratose epi-
dermolitica."*

Até o momento, o tratamento é bastante limita-
do. Ha relatos de uso de dimetilsulféxido oral, D-
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penicilinamina,” corticéides orais e acitretina com
resultados varidveis.”> O tratamento das lesbes faciais
pode ser feito com dermoabrasao, peelings quimicos,
blefaroplastia e laser de CO2," Na paciente aqui rela-
tada, nenhum tratamento especifico foi tentado até o
momento. A doenca apresenta curso benigno, mas
progressivo. Ha relatos de melhora espontinea apds

0s 50 anos."

Resumo: A sindrome de Urbach-Wiethe, também conhecida como lipoidoproteinose ou hialinose cutanea e
mucosa (OMIM 247100), é rara genodermatose de heranga autossdmica recessiva, de patogénese desconhecida,
que se caracteriza pela deposicio de material hialino na pele, mucosa oral e 6rgaos internos. Alteracoes
caracteristicas incluem a rouquidao, papulas e nédulos na face, especialmente na borda das palpebras, cicatrizes
varioliformes, espessamento difuso e aspecto amarelado da pele e lesdes verrucosas em areas de atrito.
Palavras-chave: Dermatopatias genéticas; Doengas genéticas inatas; Proteinose lipdide de Urbach e
Wiethe

Abstract: Urbach-Wiethe disease, also named lipoproteinosis or hyalinosis cutis et mucosae (OMIM
247100), is a rare autosomal recessive disorder of unknown pathogenesis with byaline-like
material deposition in the skin, oral mucosa and internal organs. Typical features include hoarseness,
papules and nodules on the face, characteristically along the eyelid margins, pitted scars, diffuse
thickening and yellow discoloration of the skin, and verrucous lesions in areas subjected to trauma.
Keywords: Genetic diseases, inborn; Lipoid proteinosis of Urbach and Wiethe; Skin diseases, genetic
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