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Lipoid Proteinozis: Bir Olgu Sunumu

Lipoid Proteinosis: A Case Report
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Sayin Editor,

Lipoid proteinozis deri, mukoza ve beyni de
iceren bircok organda hiyalin benzeri madde
depolanmasi ile karakterize nadir gorilen bir
hastaliktir. Otozomal resesif gecis gosterir.
Erken c¢ocukluk doneminde baslayan ses
kisikligi ve mukozal tutuluma epilepsi, mental
retardasyon ve psikiyatrik bulgular eslik
edebilir  (1). Lipoid proteinozisin  nadir
gorlilmesi ve hastalara genellikle ileri yasa
kadar tani konulamamasi nedeniyle bu olguyu
sunmaya karar verdik.

Resim 1. Hastanin goglis bolgesinde degisik
¢aplarda atrofik skarlar.

7 yasinda erkek hasta yiz, kol ve bacaklarinda
olusan yara ve izler nedeniyle poliklinigimize
basvurdu. Yapilan dermatolojik muayenesinde
yliz, govde ve ekstremitelerinde 2-5 mm
blylkliginde ¢ok sayida atrofik skar
gorilmekteydi (Resim 1, 2). Bilateral el
ekstensor vyizlerinde ¢ok sayida verriikoz
papul, goz kapagi palpebral sinirinda tek tek
dizilmis parlak papiller mevcuttu. Hasta yakini
sorgulandiginda dogumdan hemen sonra fark
ettikleri ses kisikhgl oldugu ve daha 6nce bu
sikayetleriyle doktora basvurmadiklari

ogrenildi. Hasta iki erkek kardesin en
blylguydi ve anne babasi amca c¢ocuklariydi.
Diger kardeste benzer bulgular olmadigl ifade
edildi. Sistemik sikayeti olmayan ve deri
bulgulari haricinde fizik muayenesi normal olan
hastanin  hematolojik ve  biyokimyasal
tetkiklerinde ozellik yoktu. Yapilan
laringoskopik muayenesinde vokal kordlar,
aritenoid kikirdaklar ve epiglotta kalinlasma
tespit edildi. Okul basarisi normal olan,
konvulsiyon ve baska bir nérolojik semptom
tariflemeyen hastanin  beyin tomografisi
normal olarak degerlendirildi. Biyopsi alindi.
Histopatolojik incelemede epidermiste hafif
papillamoz degisiklikler, siperfisial dermiste
kiicik caph damarlarin etrafinda eozinofilik
materyal birikimi izlendi (Resim 3). Periodik asit
schiff pozitif boyandi. Hastaya klinik ve
histopatolojik olarak lipoid proteinoz tanisi
kondu.

Resim 2. Hastanin yiz ve alin bdlgesinde
degisik ¢caplarda atrofik skarlar.
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Lipoproteinoz, hiyalinosis cutis et mucosae,
Urbach-Wiethe hastaligi olarak da bilinen lipoid
proteinozis nadir goriilen otozomal resesif
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Elmas OF ve ark.

gecisli bir genodermatozdur. Cilt, oral mukoza,
larinks ve beyin gibi bircok organda hiyalin
benzeri madde birikimi olusur (1). insidansi tam
olarak bilinmemekle birlikte simdiye kadar
literatiirde yaklasik 300 hasta bildirilmistir (2).
Lipoid proteinoz  dlinya Ulkeleri ile
karsilastirildiginda  tlkemizde  daha  sik
gorilmektedir. Bunda akraba evliliginin sik
olmasi ve cografik konumun rol oynadig
disinidlmektedir. Patogenezi heniiz
actklanamamis ve bu konuda iki goris One
surilmustdr. Birincisi multiple enzim defektini
iceren bir lizozomal depo hastaligi oldugudur.
ikincisi ise kollajen metabolizmasindaki bir
bozuklugun tip | /tip Il kollajen oraninda
azalmaya yol acgarak dermiste, deri ekleri ve
damar c¢evresinde depolanmaya neden
olabilecegidir. Sorumlu tutulan gen epidermal
diferansiasyon, anjiogenezis, dermal kollajen ve
proteoglikanlarin baglanmasinda 6nemli rol
oynayan ekstraselller matriks proteini 1(ECM1)
genidir. Fakat etyopatogenezi hala tam olarak
bilinmemektedir (3). Bircok hastadaki ilk belirti
vokal kordlardaki infiltrasyona bagli erken
cocuklukta gelisen ve 6mir boyu devam eden
boguk sesle konusmadir. Laringeal degisiklikler
nadiren solunum yetmezligine neden olarak
hayati tehdit edebilir. Deri lezyonlari iki evrede
ortaya cikar. ilk evrede cilt, oral mukoza ve
farinkste biil ve hemorajik kurutlar ortaya cikar.
Cilt lezyonlar oOzellikle yiz ve ekstremite
distallerinde vyerlesir ve akne skari benzeri
lezyonlar olusur (1). Bizim hastamizda da
vicutta yaygin atrofik skarlar ve ses kisiklig
bulunmaktaydi. ikinci evrede ise dermiste
hiyalin infiltrasyonunun artmasina baglh olarak
cilt kalin, sari ve mumsu bir gériiniim alir. Basta
ylz olmak Uzere aksilla ve skrotumda papdll,
plak ve nodiller meydana gelir. Dirsek ve el
Gzerinde verriikdz lezyonlar izlenebilir. Kirpik
diplerinde bir sira halinde dizilen papiller
oldukga karakteristiktir. Bizim olgumuzda da el
Uzerinde verrikoz paplller ve Ust goz
kapaginda tek sira halinde dizilmis papduller
gbze c¢arpmaktaydi. Dildeki infiltrasyon dil
hareketlerini  kisitlarken, dis etlerinde ve
tlkuruk bezlerindeki infiltrasyon dis kayiplarina
ve tekrarlayan parotit ataklarina neden
olabilir.(4) Bazi hastalarda epilepsi ve
noropsikiyatrik anomaliler gorilebilmektedir.
Tomografide bilateral temporal lob veya
hipokampus-amigdala  kompleksinde  orak

seklindeki kalsifikasyonlar patognomoniktir (5).
Hastamiz dilini ¢ikarmakta glgliik ¢ekiyordu

fakat  frenulum normal  goérinimdeydi.
Konvulsiyon  gegirme  oykisli  olmayan
olgumuzun okul basarisi iyidi.
Histopatolojisinde  dermis ve  damarlar
¢evresinde eozinofilik hiyalin madde
depolanmasi gozlenir. Etkin bir tedavisi

bulunmamaktadir (4). Retinoid, D-penisillamin,
dimetilstlfoksid ile tedavi edilen olgular
bildirilmistir. Plastik cerrahi, dermabrazyon,
CO02 lazeri kullanilabilmektedir (6).

Hastalar genellikle bircok kez doktora
basvurmalarina ragmen ileri yaslara kadar tani
almazlar. Ses kisikligi, ciltte atrofik bulgulari,
noropsikiyatrik bulgulari olan hastalarin lipoid
proteinozis acisindan degerlendirilmesi
gerekmektedir.

Resim 3. Histopatolojik incelemede
epidermiste hafif papillaméz degisiklikler,
superfisial dermiste kiiclik caph damarlarin
etrafinda eozinofilik materyal birikimi.
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