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Resumo
Introducdo: A Sindrome de Urbach-Wiethe (SUW), ou Proteinose
Lipoidica, ¢ uma doenca autossdmica recessiva rara descrita em 1929
pelo Dermatologista Erich Urbach e pelo Otorrinolaringologista
Camilo Wiethe.
Caso clinico: Doente de 66 anos, sexo feminino e antecedentes

SGORL PCF pessoais irrelevantes. Recorre a urgéncia de otorrinolaringologia por
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ingestdo de corpo estranho, onde ¢ observada tumefaccdo e lesdes
leucoplasicas da parede posterior da orofaringe e laringe. A bidpsia das
lesdes revelou o diagnostico de SUW.

Conclusdes: A SUW tem manifestagdes otorrinolaringologicas tipicas,
que podem apontar para o diagnostico, posteriormente confirmado por

exame histologico, sem tratamento especifico.

Palavras chave: Sindrome de Urbach-Wiethe, Proteinose Lipoidica,

Genodermatoses.

Abstract
Introduction: Urbach-Wiethe syndrome (SUW), or Lipoidic Proteino-

sis, is a rare autosomal recessive disease described in 1929 by Derma-
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tologist Erich Urbach and Otolaryngologist Camilo Wiethe.

Clinical case: 66 years-old female patient with irrelevant personal history, reffered to the emergency de-
partment due to a foreign body ingestion. The physical examination showed swelling and leukoplakic le-
sions of the posterior wall of the oropharynx and larynx. The biopsy revealed the diagnosis of SUW.
Conclusions: The SUW has typical otolaryngological presentations, which may point to the diagnosis, lat-

er confirmed by histological examination, with no specific treatment.

Keywords: Urbach-Wiethe Syndrome, Lipoidic Proteinosis; Genodermatoses.

Introducéo
A Sindrome de Urbach-Wiethe (SUW), ou Proteinose Lipoidica, ¢ uma doenga autossémica recessiva rara
descrita em 1929 pelo Dermatologista Erich Urbach e pelo otorrinolaringologista Camilo Wiethe.'?
E uma genodermatose caracterizada pela deposi¢do de contetido hialino (4cido hialurénico e colesterol)
nos tecidos de varios orgos.'
As primeiras manifestagdes clinicas da SUW surgem em idade pediatrica, sendo a disfonia precoce o
sintoma inicial caracteristico nas criangas evoluindo para lesdes cutdneas que cicatrizam

espontaneamente.2

Caso Clinico

Doente de 66 anos, sexo feminino e antecedentes pessoais irrelevantes. Recorre a urgéncia de
otorrinolaringologia por ingestao de corpo estranho, onde ¢ observada tumefaccao e lesdo leucoplasica da
parede posterior da orofaringe, sendo a doente encaminhada para o IPO de Lisboa para posterior
diagnostico e orientagdo terapéutica.

Ao exame objectivo, destacavam-se: infiltrado de lesdes granulomatosas submucosas do palato mole e
polos superiores das amigdalas palatinas; lesdo leucoplasica da parede posterior da faringe, extendo-se da
naso a hipofaringe; lesdes do tipo papilomatoso dispersas na laringe e cordas vocais (Figura 1).

Ao exame de videofibronasofaringolaringoscopia apresentava espessamento epidérmico da epiglote,
hipertrofia de falsas cordas vocais, irregularidade da mucosa de cordas vocais, fenda gldtica fusiforme,
constri¢ao anteroposterior faringea e lingua endurecida. (Figura 2)

Apresentava igualmente lesdes cutaneas mais evidentes nos membros superiores, especialmente na regiao
dos cotovelos. (Figura 3).

A TC cervical revelou calcificagdes nos polos superiores das amigdalas palatinas, com irregularidade no
contorno mucoso da naso e orofaringe.

O diagndstico anatomopatologico das lesdes revelou o diagnostico de Proteinose Lipoidica.

A doente foi submetida a vaporizagdo a Laser CO2 das lesdes laringeas, com melhoria dos sintomas a 1

ano de follow-up.
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Figura 2: Lesdes laringeas caracteristicas da SUW, com espessamento da epiglote.

Figura 3: Lesdes cutaneas caracteristicas da SUW, ao nivel da articulagdo do cotovelo.
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Discussio
A SUW ¢ uma rara entidade nosoldgica, havendo aproximadamente 300 casos descritos na literatura.”
Esta doenca nao tem preponderancia de género, afetando igualmente homens e mulheres, sendo mais
frequente na Europa, principalmente na Alemanha e Holanda. * Estd descrita uma alta incidéncia de
consanguinidade.’
Foi identificado como responsavel etiologico da SUW a mutacdo homozigotica Q276X no exon 7 do gene
ECMI (extracellular matrix protein 1).* Discute-se o papel do gene ECM1 na diferénciacdo queratinocitica
da epiderme humana, condicionando hiperqueratose pela disrup¢do do padrdo de maturagdo normal dos
queratinocitos. Ao nivel da derme, a ECM1 desempenha um papel de cola bioldgica nos glicosaminoglica-
nos, bem como de factor de crescimento, levando a sua perda de acgdo as alteragdes dermopatologicas da
hialione e infiltragdo da derme.’
Ilustrando-se pelo presente caso descrito, as primeiras manifestagcdoes da SUW ocorrem tipicamente na
infancia, diagnosticando-se raramente apenas na idade adulta.
As criancas apresentam geralemente disfonia precoce consequente da deposicdo do material hialino na
mucosa das cordas vocais, evoluindo progressivamente para lesdes cutdneas com cicatrizagdo expontanea,
processo esse que pode durar varios anos. Devido a deposi¢do de material hialino ao nivel do Sistema
Nervoso Central, as criangas podem exibir dificuldades de aprendizagem bem como alteracdes
comportamentais.’
A SUW tem como manifestacdes clinicas mais frequentes:
Manifestagoes cutaneas: vesiculas, bolhas e crostas hemorragicas recorrentes, especialmente na face e
extremidades; evolugdo gradual com infiltragdao difusa e espessamento da pele, principalmente nas regioes
extensoras dos membros superiores e inferiores.A pele fica mais suscetivel ao trauma e infe¢do, com
episodios recorrentes de impetigo bulhoso. °
Manifestagoes oculares: papulas palpebrais (blefarose moniliforme) descritas em 50% dos casos, com
infiltracao de glandulas de Zeiss, Moll e Meibomius podendo induzir a disfun¢do, perda ou alteragao do
direc¢do dos cilios, com consequente Ulcera corneal secundaria e uveite, para além de sindrome de olho
seco. Os depositos hialinos sdo igualmente encontrados na conjuntiva, cérnea e retina. "%’
Manifestagoes orais: papilas na lingua, labios e gengivas; endurecimento ¢ diminui¢do de mobilidade da
lingua, hipoplasia ou aplasia dentéria; '
Manifestagoes laringeas: disfonia, afonia e dificuldade respiratéria pela infiltragdo laringea e das cordas
vocais.'
Manifestagoes neurologicas: calcificagdes em “forma de feijao” nos lobos temporais associadas a sequelas
neuroldgicas, como crises convulsivas, ataxia ou alteragdes psiquiatricas.'
No diagnoéstico diferencial da SUW, devem ser incluidas as seguintes entidades: Acalasia; Coldide Mi-
llium; Lepra; Liquen Mixedematoso; Amiloidose Nodular localizada e Xantomas. 6
O diagnostico da SUW ¢ confirmado pelo exame anatomo-patoldgico de bidpsia cutanea, demonstrando
um espessamento dérmico com depositos extracelulares de material hialino homogéneo PAS positivo.'?

Os doentes carecem de uma abordagem multidisciplinar perante o envolvimento sist¢émico da SUW, nao
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havendo até ao presente tratamento especifico desta entidade. '

A SUW ¢ uma doenga com uma evolugao cronica e benigna, excepto se complicada com obstrugdo da via
aérea superior. 2

Conclusdes
A SUW tem manifestagdes otorrinolaringologicas tipicas, que podem apontar para o diagnostico,
posteriormente confirmado por exame histologico: labios, lingua e gengivas papiladas; diminui¢do da
mobilidade lingual; lesdes granulomatosas da laringe e cordas vocais condicionando disfonia progressiva.
Para do foro otorrinolaringologico, os principais sistemas afetados sdo: a pele, os olhos e o sistema nervoso
central.
Nao existe tratamento especifico, e a abordagem destes doentes tem como objectivo o tratamento

sintomatico.
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