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Resumen

La lipoiproteinosis o Sindrome de Urbach-Wiethe és un desordre poc freqiient autosomic recessiu que es caracteritza
pel dipdsit de material hiali a la pell, mucoses i cervell. S'associa a diferents manifestacions oftalmolégiques. El
glaucoma cronic d'angle obert no ha estat descrit associat a aquest sindrome. Presentem un cas clinic de
lipoidoproteinosis amb glaucoma cronic bilateral d'inici a I'infancia.

Resum

La lipoidoproteinosis o Sindrome de Urbach-Wiethe es un raro desorden autosémico recesivo que se caracteriza por
el depdsito de material hialino en piel, mucosas y cerebro. Se asocia a diferentes manifestaciones oftalmolégicas. El
glaucoma cronico de angulo abierto no ha sido descrito en este sindrome. Presentamos un caso de lipoidoproteinosis
con glaucoma crénico bilateral de inicio juvenil.

Summary

Lipoid proteinosis (Urbach-Wiethe syndome) is a rare, autosomic recessive disorder that is characterized by the
deposit of hyaline material in the skin, mucous membranes and brain. Ocular manifestations have been described.
Bilateral chronic open-angle glaucoma has not been described in this disorder. We present a case of lipoid proteinosis

with bilateral open-angle glaucoma.

La lipoidoproteinosis es un desorden raro que tiene
un posible origen genético autosdmico recesivo, sin
predilecciéon por sexos. Fue descrito por Urbach y
Wiethe en 1929 como “lipoidosis cutis et mucosae”.
La clinica se inicia en edad temprana con voz ronca
que puede llevar hasta la afonia completa, sin dis-
nea'?. En la piel se encuentran mdultiples lesiones
disqueratdsicas de color amarillo en forma de placas
confluentes, que suelen localizarse en las zonas de
flexion®#. La exploracion de las mucosas revela le-
siones en labios y paladar, con una lengua fija e
ineléstica’®. Se han descrito calcificaciones intrace-
rebrales y alteraciones morfoldgicas en el hipocampo.
Los afectados pueden experimentar crisis epilépti-
cas*.

Las manifestaciones oftalmoldgicas recogidas en la
literatura incluyen la “blefarosis moniliforfe”, papulas
disqueratésicas en el margen de los parpados,

triquiasis, sindrome ojo seco, infiltrados corneales y
conjuntivales®, depdsitos trabeculares y corectopia
bilateral**>. El glaucoma crénico de angulo abierto y
de inicio juvenil no ha sido descrito.

Presentamos el caso de una mujer de 35 afios, sin
historia familiar, con glaucoma cronico bilateral re-
fractario al tratamiento farmacolégico y quirdrgico.
Presentaba desde el nacimiento una dermopatia
hiperqueratosica que afectaba a codos, manos, rodi-
llas y axilas (Figura 1); diagnosticandose a los 16
afios de lipoidoproteinosis a través de biopsia de las
lesiones, obteniendo aciimulos de material eosindfilo,
PAS positivo en la dermis papilar, asi como en forma
de manguitos perivasculares. La paciente presenta-
ba disfonia constatada desde el inicio del habla,
amigdalas, mucosa bucal, faringea y laringea blan-
guecina e indurada, con lengua engrosada. La epi-
glotis era gruesa con cuerdas vocales normales y
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moviles. A los 18 afios presenté crisis epilépticas
parciales complejas, siendo tratada con carbamaze-
pina y sin crisis desde hace 12 afios.

Su clinica oftalmoldgica se inici6 a los 10 afios con
una perdida de vision gradual AO. A los 16 afios fue
intervenida de glaucoma crénico de angulo abierto,
se realizé trabeculectomia e iridectomia en ambos
ojos. Desde entonces la paciente ha estado en trata-
miento con timolol cada 12 horas hasta ser remitida
a nuestro servicio con una agudeza visual de 0.4 en
OD y percepcion luminosa en Ol. En la exploracién
se observaron mdltiples placas disqueratésicas en el
margen palpebral, con una leve disminucion del tiem-
po de rotura de la lagrima (Figura 2).

En el ojo derecho la cérnea era transparente, con
camara anterior amplia, iridectomia a las 11 horas y
ampolla formada. La presién intraocular era de 24
mmHg en tratamiento con timolol cada 12 horas.
No se veian depdsitos trabeculares ni sinequias an-
teriores en la gonioscopia (Figura 3). La excavacion
papilar era de 5/10 sin otras alteraciones. El campo
visual del ojo derecho muestra una pérdida de sensi-
bilidad periférica leve.

El ojo izquierdo se encontraba en exotropia de unos
100, con leve opacificacion difusa de la cornea, ca-
mara anterior amplia, corectopia hacia la zona de la
trabeculectomia y una ampolla plana de aspecto no
filtrante (Figura 4). La PIO era de 30 mmHg en tra-
tamiento con timolol cada 12 horas. Hubo dificultad
para la visualizacion del fondo de ojo por la catarata
cortico-nuclear. Se observd una excavacion papilar
de 10/10. No se pudo valorar el campo visual del
o0jo izquierdo debido a su baja vision.

La paciente actualmente esta controlada con trata-
miento tdpico con Latanoprost y timolol, presentado
unas presiones de 16 mmHg en ojo derecho y de 24
mmHg en ojo izquierdo, en el cual no se consideran
nuevas intervenciones debido al mal pronéstico fun-
cional y la ausencia de dolor. No ha experimentado
progresion en los campos visuales del ojo derecho.

Los estudios histoldgicos y bioquimicos de la lipoido-
proteinosis han demostrado que se trata de una alte-
racién en el metabolismo de lipidos y proteinas,
caracterizado por el depésito extracelular en piel
y mucosas de un material hialino eosindfilo, PAS
positivo y amilasa resistente. El glaucoma cronico
de inicio juvenil podria explicarse por depdsitos de
tales sustancias en el trabéculo. Pese a que el signo
oftalmoldgico princeps es la “blefarosis moniliforme”,
progresivamente se van describiendo en la literatura
mas hallazgos que acompafian a la lipoproteinosis.
En el caso que presentamos serian necesarias prue-

Figural.
Placas disqueratdsicas
en las manos

Figura 2.
Blefarosis moniliforme

Figura 3.
Ojo derecho

Figura4.
Ojoizquierdo
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bas anatomopatolédgicas del trabéculo para estudiar
la implicacion de la lipoidoproteinosis en el cuadro
glaucomatoso.
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