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Os autores apresentam um caso doenga de Urbach-Wiethe (Proteinose Lipoidica), doenga
autossdénica recessiva pouco frequente, numa doente de 49 anos de idade, com alteraCdes radi-
olégicas cranianas patognomonicas, que foram demonstradas por Radiologia Convencional e
Tomografia Assistida por Computador. Referem ainda a dificuldade no diagnéstico desta patolo-
gia devido a sua raridade.

Urbach-Wiethe’s Disease / Lipoid Proteinosis: A Case Report

The authors present a case of Urbach-Wiethe’s disease (Lipoid Proteinosis), a rare autoso-
mal recessive disorder, in a 49 year-old female patient with pathognomonic cranial radiological
findings demonstrated by Radiology and Computed Tomography. The rarity of this pathology
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made radiological diagnosis difficult.

INTRODUCAO

A Doenga de Urbach-Wiethe ou Proteinose Lipoidica
também conhecida pelo nome de Hialinose Cutineo-
Mucosa é uma doenga muito rara, multissistémica, de
transmissdo autossémica recessival:2, encontrando-se
referidos na literatura mundial cerca de 300 casos até
19922, com maior incidéncia na Africa do Sul e na
Suécia e sem aparente predilec¢io do sexo!. Admite-se
hoje pertencer ao grupo de doengas de armazenamento
lisossémico por defeito enzimdticol:2. Caracteriza-se
pela deposi¢iio de material hialino, amoifo, a nivel da
pele e membranas mucosas, ao redor dos pequenos
vasos, com redugdo no no e tamanho das fibras de
colagéneo e na fase final pode ser observado espessa-
mento da ldmina basal3. Ishibashi descreveu alteragoes
nas zonas de jun¢do da epiderme e notou acumulagéio em
camadas, de material fibrogranular ao redor dos vasos
sanguineos, pericitos, miofibroblastos e células de
Schwann!, pelo que se encontram casos atingindo o
Sistema Nervoso Central, os Aparelhos Digestivo,
Respiratério e Génito-Urindrio e ainda lesdes auditivas,
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oftalmolégicas, dentarias e do misculo estriado3-5.

A sintomatologia inicia-se na infancia, nas primeiras
semanas de vida com rouquiddo por depésitos hialinos
na laringe3-56. Com a idade, observam-se outras altera-
¢Oes nas membranas mucosas € mais tardiamente na
pele. A evolugdo da doenga é progressiva, sendo mais
agressiva quanto mais precoces forem as manifes-
tagBes>-0,

A localizagdo cerebral traduz-se pela presenga de cal-
cificagGes intra-axiais bilaterais e simétricas com locali-
zacdo supra, retro e latero selar, junto as apofises
clinéides posteriores e que em Tomografia Assistida por
Computador TAC) se encontram no lobo temporal, na
transi¢do hipocampico-amigdalina nas circunvolugdes
hipocampicas. Esta localizagdo anatémica das calcifi-
cagdes circunscritas aos niicleos amigdalinos confere-lhe
caricter patognoménico*5:7. Tendo a amigdala papel
importante na memoria e na modulagdo do comporta-
mento social e emocional, em alguns casos foram
descritos défices na memodria visual ndo verbal, nas
flingGes de controlo executivo e ainda epilepsia, admitin-
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Fig. la, 1b, Ic - Calcificagdes ovalares, bilaterais, simétricas, projectando-se em situagdo latero-selar

do-se as calcificagdes como focos epileptogénicos7:8. gramas de crinio (trés planos) que revelaram duas calci-

ficagdes intra-cranianas, nio fisioldgicas, pelo que foi

CASO CLINICO efectuada TAC crinio-encefélica para esclarecimento da
Doente do sexo feminino, 49 anos de idade, raga cau- correcta topografia das alteragdes encontradas.

casiana, que recorreu a consulta de Dermatologia por i
alteragdes cutdneas, tipo p4pulas, indolores, sem altera- ~ EXAMES IMAGIOLOGICOS

¢do significativa da coloragio. A doente apresentou Radiogramas de crénio:
queixas de cefaleias e o exame neurolégico sumério No estudo efectuado, sdo visiveis nas incidéncias de
efectuado ndo mostrou alteragdes. Foram pedidos radio- perfil, antero-posterior e Watters duas calcificagGes

Fig. 2a, 2b - Calcificagoes bilaterais justa-corticais, adjacente a por¢do anterior dos cornos temporais dos ventriculos laterais, com situagdo intra-
axial no corpo amigdalino, adjacentes as circunvolugbes hipocampicas.
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ovalares, bilaterais, simetricas projectando-se em situa-
¢do latero e retro selar a nivel da face interna da por¢do
anterior dos lobos temporais (figuras 1a, 1b, ic).

TAC Cranio-encefilica:

O exame revela duas pequenas calcificagdes bilaterais,
arredondadas, a nivel justacortical nas circunvolugdes
hipocAmpicas adjacentes aos cornos temporais dos ven-
triculos laterais, com situa¢do intra-axial junto aos
nicleos de substincia cinzenta da amigdala nos lobos
temporais, sem edema ou efeito de massa sobre as estru-
turas adjacentes (figuras.2a e 2b).

Bidépsia Cutiinea:

Doenga de Urbach-Wiethe ou Proteinose Lipoidica
confirmada por estudos imunohistoquimicos.

DISCUSSAO

Doenga de Urbach-Wiethe ou Proteinose Lipoidica €
uma doenga rara, do grupo das doengas do armazena-
mento lisossémico por defeito enzimatico, que para além
das manifestagSes laringeas e cutineas de aparecimento
precoce!,23,5 se associa a calcificagdes intra-cranianas
com localizagdo circunscrita a transi¢do hipocampico-
amigdalina,5.7-8 tornando os seus aspectos imagiol6gicos
em Radiologia convencional e TAC patognoménicos.

Estas calcificagGes estdo associadas com manifes-
tagcbes neurolégicas e psiquidtricas pelo que o seu

reconhecimento é importante. Embora hoje o diagndsti-
co histopatoldgico seja feito muitas vezes ainda na
primeira infancia, as calcificagGes intra-Cranianas apesar -
de patognoménicas poderdo ser mal interpretadas pelo
radiologista devido & sua raridade.

Salientamos ainda o interesse da TAC porque permite
em caso de diivida esclarecer a verdadeira localizagdo
das alteragdes imagiolGgicas encontradas.
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