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~ipoied-proteinose

'n Bespreking van 4 gevalle

c. H. VAN ROOY, J. G. SWART, J. T. PIETRZAK

Summary

Four cases of lipoid proteinosis (Urbach-Wiethe disease) are
presented. The incidence, clinical features, relevant special
investigations and possible treatment of the disease are re
viewed. These patients present with hoarseness and lesions
of the skin and mucosa. The condition is often misdiagnosed
by general practitioners and otolaryngologists.

S Atr Med J 1991; 79: 160-162.

Gevall
'n Blanke 20-jarige man het met heesheid sedert geboorte,

'n gee! wasagrige vel vol littekens na herhaalde insidente van
impetigo en £wee episodes van stomatitis gepresenteer. Geen
familiegeskiedenis was teenwoordig nie. AlIe ander stelsels was
by navraag normaal.

Met ondersoek was sy ve! verdik, wasagtig en gelerig. Daar
was akneeagrige littekens op sy gesig, borskas en arms. Sy
ooglede se vry rande het 'n ivoorkleurige papulere neerslag
gehad. 'n Harde grys papulere neerslag was teenwoordig in sy
bolip, bukale mukosa en sagre verhemelte. Sy tong was be
sonder ferm met 'n afname in beweeglikheid. Die orofarinks
was normaal. Met Kleinsasser-laringoskopie is 'n grys, ferm
neerslag inter-aritenoied waargeneem en 'n monster is daarvan
geneem vir biopsie.

Die biopsie het die diagnose van lipoied-proteinose bevestig.
Radiografie van die skedel en rekenaartomografie het ver
kalkings in die hippokampus aangetoon. Die volbloedtelling,
lipogram, lewerfunksies, serum elektroliete en elektroforese
was normaal. Ondersoeke vir porfuie en sifilis was negatief.

Geval2
'n Blanke 56-jarige man het met die volgende geskiedenis

gepresenteer: heesheid, geheueverlies, 'n toe neus en 'n post
nasale afskeiding. Daar was geen farniliegeskiedenis van hees
heid nie.

Met ondersoek was daar 'n geel, papulere neerslag in die
ooglede se vry rande. Beide inferior turbinate was geswel. Met
indirekte laringoskopie was daar 'n geel neerslag in die larinks
en was die stembande verdik. Beide het egrer goed beweeg.

'n Biopsie van die neerslag het die diagnose van lipoied
proteinose bevestig. Lewerfunksie, tiroiedfunksie, serum
glukose, lipogram en volbloedtelling was normaal. Serologiese
toetse vir sifilis was negatief. Veltoetse het 'n allergie vir gras
aangetoon.
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Geval3
'n Blanke 14-jarige seun het met toenemende heesheid

sedert geboorte gepresenteer. As baba het hy reeds op 'n
metale wyse met 'n kenmerkende hoe toonhoogre gehuil. Hy
het as jong kind erge tandkaries gekry. Hy is 'n lidmaat van
die Gereformeerde Kerk. Die familiegeskiedenis was negatief.
Met ondersoek was sy vel wasagrig en verhard.

Motgevrete, akneeagrige littekens was op sy gesig, elmboe
en kniee teenwoordig. Beide ooglede se onderrande het 'n
papulere, kralestringagtige neerslag vertoon. Hy het 'n fyn
geel-wit granulere neerslag in sy bukale mukosa gehad asook
'n plaakagtige wit neerslag sublinguaal. Sy tong was ferm met
'n afname in mobiliteit.

Direkte laringoskopie het 'n wit, nodulere mukosale infil
traat vanaf die orofarinks tot by die ware stembande aangetoon.
Die stembande se vry rande was grof as gevolg van die
neerslag. Dit was egrer te min om chirurgies te verwyder.

'n Slymvliesbiopsie het 'n diagnose van lipoled-proteinose
bevestig. Die submukosale neerslae was PAS-positief, dias
tase-weerstandig en positief vir bindweefselmusienkleuring.
Radiografie van die skedel het bilaterale, hippokampale verkal
kings aangetoon. Rekenaartomografie het die verkalkings beves
tig en "Vorige degeneratiewe verandering uitgeskakel. Sy vas"
tende bloedglukose en lipogram was normaal.

Geval4
'n Blanke 4-jarige dogrertjie het met heesheid sedert geboorte

en uitgesproke akneeagrige vellittekens sedert 2-jarige ouder
dom gepresenteer. Sy het herhaalde kere impetigo gehad asook
erge tandkaries. Geen familiegeskiedenis is gevind nie. Haar
ouers is beide lidmate van die Gereformeerde Kerk.

Met ondersoek was haar tong fermer as normaal en wit
plaakagtige infiltrate was aanwesig in die orale slymvlies.
Indirekte laringoskopie kon nie uitgevoer word nie. Alopesie
was teenwoordig. Etlike vergrote neklimfkliere was in die
anterior en posterior driehoek teenwoordig.

Met direkte laringoskopie was die epiglottis normaal. Die
linker-valsstemband se posterior derde het 'n wit plaakagtige
neerslag gehad. Die regrer-valsstemband was edemateus. Die
linker-aritenoied se vokale proses was srug met 'n afname in
beweging. Die ware stembande was normaal.

'n Biopsie van beide die ~ondslymvlies en limfklier het
PAS-positiewe materiaal in en om die bloedvate aangetoon
soos by lipoled-proteinose gesien word. Radiografie van die
skedel het geen verkalkings aangetoon nie. .

Bespreking

Lipoied-proteinose (hyalinosis cutis et mucosae, Urbach
Wiethe se siekte) is 'n seldsame, outosomaal-oordraagbare
siekte. Blanke Suid-Mrikaners toon 'n verhoogde insidensie as
gevolg van 'n hoe mate van onderrrouery vroeer jare, asook
vanwee hul Europese herkoms. Onder die oorspronklike voor
ouers was Jacob Cloete en sy suster Elsje. 1 Hy het horn in
ongeveer 1652 aan die Kaap gevestig, en sy het 8 jaar later by
horn aangesluit. Lipoied-proteinose is ook meer algemeen
onder lidmate van die Gereformeerde Kerk.



-

Ewe veel mans as vroue kry die siekte. Alle gevalle in Suid
Afrika was blankes, behalwe 2 kleurlinge wie se grootoupa van
Duitse herkoms was. 2 (Sien addendum.)

Tipiese ve1- en slymvliesveranderings asook heesheid kom
voor, soos gevind is by al 4 ons gevalle. Gedurende die eerste
pflar lewensjare word die jong kind se vel maklik beskadig en
ge.1nfekteer. Vesikels omstaan wat oopbreek, rowe vorm en dan
stlldig genees. 3 Akneeagtige of motgevrete linekens omstaan
(Afb. I). Veral die gesig, die ulnare aspek van die voorarms en
die anterior aspek van die onderbene word betrek:

Afb. 1. Akneeagtige en motgevrete littekens op die gesig van 'n
pasient met lipo"ied-prote"inose.

'n Wydverspreide neerslag van ekstrasellulere hialienagtige
materiaal omstaan wat uit glikoproteIene en klein lipieddrup
pe1s bestaan. 5 Die oorsaak van die neerslag is onbekend. Veral
areas van beweging, blootstelling en druk soos byvoorbeeld die
gesig, ooglede, elmboe, aksilla, kniee en skrotum word aangetas.

Hierdie neerslae is geel of geelwit wasagtige papules, nodules
of vratagtige plake. Die vel is later verdik, geel en wasagtig.
VerJaagde pynsensitiwiteit is soms in aangetaste areas teen
woordig. Klein knoppieagtige neerslae met 'n deursnit van
ongeveer I mm word langs die ooglede se vry rande gevind,
wat die sg. kralestringvoorkoms het (Afb. 2). Alopesie, soos
gevind by geval4, kom soms voor.

Neerslae in die slymvlies varieer van wit, ivooragtige of geeI
knoppies tot plake (Afb. 3). Die mukosa van die lippe, die hele
intra-orale gebied, farinks en larinks kan betrek word. Die
graad van aamasting en die ligging van neerslae varieer. Die
mukosa en tong se konsistensie is ferm. Die frenulum linguae
is verkon, met 'n gevolglike afname in beweeglikheid van die
tong. Dit was veral demonstreerbaar by ons 3 ouer gevalle. 'n
Afname in smaaksensasie en erge tandkaries kom soms voor.
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Afb. 2. Kenmerkende knoppieagtige neerslae langs die ooglede
se vry rande.

Afb. 3. Wit knoppies en plake igv. neerslag van ekstrasellulere
hialienagtige materiaal in die slymvlies.

Gingivitis is 'n algemene klagte. Neerslae in die wand kan
obstruksie van die parotisbuis se opening veroorsaak met
gevolglike chroniese parotitis. Waar die neeerslag die farinks
betrek, kan disfagie omstaan.5

Die mees promineme en lastige simptoom is heesheid. Dit
kom by alle gevalle van lipoied-proternose voor en is reeds by
geboone teenwoordig as 'n hees huil, of omstaan kon daarna.
Keratienagtige neerslae in die stembande se vry rande veroor
saak onvolledige sluiting en lug omsnap dan met fonasie, met
gevolglike heesheid. Soms praat die pasiem deur middel van
sy valsstembande, soos geval 3. Die graad van heesheid en
neerslagformasie neem selde toe. Uiters selde is daar so 'n
progressie" van neerslae dat lugwegobstruksie ontstaan wat_
trageostomie benodig.6

Dokters diagnoseer dikwe1s die siekte verkeerdelik as chro
niese laringitis of sangersnodules, of skryf die heesheid toe aan
oorgebruik van die stem. Geval I is eers op 20-jarige ouderdom
gediagnoseer, nadat die toestand verskeie kere verkeerdelik
gediagnoseer is.

'n Biopsie van die neerslag toon 'n verdikte, PAS-positiewe,
diastase-weerstandige neerslag in die bloedvatwande. In klinies
aangetaste areas is die neerslag ook ekstravaskuler in die
interstisiele bindweefsel teenwoordig. Dit is bleek, hialienagtig
onder ligmikroskopie en Sudan III-positieC

Radiografie en rekenaanomografie toon by die helfte van die
gevalle die sogenaamde engelvlerk of boontjievormige hippo
kampale verkalkings aan8 (Afb. 4). Dit omstaan as gevolg van
die neiging van die intraserebrale hialienmateriaal om te ver
kalk. Dit sal imeressant wees om te sien of geval 4 ook soos die
ander 3 op 'n later ouderdom verkalkings gaan kry. VeIstande-
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Afb. 4. Boontjievormige hippokampale verkalkings van 'n pasienl
mellipoTed-proleinose.

like vertraging kom soms voor, maar geval 3 is juis in 'n
spesiale klas vir kinders wat uitsonderlik presteer.

Lipoi"ed-protelnose ontstaan nie as gevolg van 'n abnormale
lipiedmetabolisme nie. Die lipogram is normaal, soos ook die
geval was by geval 2. Die behandeling van lipoIed-protei"nose
is wyduiteenlopend. Indien impetigo herhaaldelik voorkom,
kan 'n profilaktiese orale antibiotikum gegee word tesame met
antiseptiese baddens. Velwegskuring, chemiese afskilfering of
blefaroplastiek kan gedoen word.9 Stembandstroping kan in
gevalle van erge neerslag gedoen word, maar neerslag neig om

te herhaal. Waar die valsstembande vir fonasie gebruik word,
soos by geval 3, is spraakterapie aangedui. Hierdie pasient het
dan ook daarby baatgevind.

Lugwegobstruksie is uiters skaars maar noodsaak dan trageo
stomie en verwydering van 'n stemband. Parotisbuisobstruksie
word chirurgies herstel. Genetiese raadgewing is noodsaaklik.
'n Positiewe selfbeeld moet opgebou word, aangesien depressie
dikwels in die later jare volg, met 'n verhoogde selfmoordrisiko.

Onlangs is die eerste geval van behandeling van lipoIed
protelnose met orale dimetielsulfoksied (DMSO) beskryf.10
Die pasient is 3 jaar lank behandel, en daar was 'n afname in
heesheid en 'n verbetering in disfagie en velletsels. Geen
·newe-effekte soos lensveranderings of nieraantasting is gevind
nie, maar die pasient se asem het 'n knoffelagtige reuk
aangeneem. Onsekerheid bestaan egter of die pasient 'n terug
val sal ontwikkel wanneer die DMSO gestaak word. Verdere
srudie en opvolg van hierdie pasient is dus nodig om die
wenslikheid van DMSO-terapie te bepaal en die langrermyn
effektiwiteit daarvan te evalueer.

Addendum
Onlangs is 'n geval gepubliseer van 'n jong swan vrou met

lipoi"ed-protelnose (Sirkin LL, Ebrahim N. Urbach-Wiethe's
syndrome (lipoid proteinosis cutis et mucosae) (Case of the
Month). S AfrJ Com Med Educ 1989; 7: 1394 - 1396).
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