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CASO CLINICO
ENFERMEDAD DE URBACH WIETHE. A PROPOSITO DE UN CASO
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RESUMEN

La enfermedad de Urbach-Wiethe o lipoidoproteinosis, es una rara alteracién que se caracteriza por infiltrados blanco-
amarillentos y hialinos en la piel, cavidad oral y laringe. Existen tan solo300 casos aproximadamente descritos en la
literatura médica. Hallazgos mucocutaneos y los encontrados en estudios imagen, podrian dar un diagnéstico de soporte,
en un escenario de sintomas no especificos.El hallazgo de imagenes esencial en esta patologfa, es la aparicion de
calcificaciones intracraneales atipicas, que ocurre principalmente en los 1ébulos temporales mediales; la afectacion de la
amigdala se considera patognomonico, siendo mas prominente a medida que avanza la enfermedad. En imagenes de
Resonancia magnética las lesiones son hipointensas en todas las secuencias, especialmente en las imagenes de la secuencia
GRE T2*. Presentamos un caso clinico de paciente masculino de 31 afios de edad, quien refiere inicio de enfermedad
actual hace 2 afios aproximadamente cuando presenta primoconvulsién, se le realiza estudio de RM con gadolinio,
observando imdgenes nodulares a nivel del hipocampo, en relacién a nucleo amigdalino y cortical periamigdalina, de
forma bilateral, y que tienen un comportamiento hipointenso en secuencias ponderadas en T1, T2 y FLAIR, y que no
presentan ningun tipo de realce tras la administracién de gadolinio; Se compara con estudio tomografico realizado, donde
se evidencia area de calcificacion a nivel del hipocampo de forma bilateral, que se relacionan con las imagenes nodulares

hipointensas visualizadas en la RM, lo cual representan hallazgos tipicos, patognomonicos de esta enfermedad.

WIETHE URBACH DISEASE. A CASE REPORT
KEY WORDS: Urbach Wiethe. Imaging findings. MRI.

ABSTRACT

The disease Urbach-Wiethe or lipoidoproteinosis, is a rare disorder characterized by hyaline white-yellowish infiltrates
in the skin, oral cavity and larynx. There are only about 300 cases reported in the medical literature. Mucocutaneous
findings and image found in studies could give a diagnosis support, in a scenatio of non-specific symptoms. The finding
of essential images in this disease is the appearance of atypical intracranial calcification, which occurs mainly in the medial
temporal lobes; the involvement of the amygdala is considered pathognomonic, being more prominent as the disease
progresses. In images of MRI lesions are hypointense on all sequences, especially in the images of the sequence GRE T2
*. We report a case of male patient aged 31, who refers start of present illness about two years ago when presented first
seizure, you are done studying MRI with gadolinium, watching nodular level of the hippocampus, regarding amygdala
and peritonsillar cortex, bilaterally, and having a behavior hypointense on T1-weighted sequences, T2 and FLAIR, and do
not exhibit any enhancement after gadolinium administration; Compared to tomographic study where calcification area
level hippocampus bilaterally, that relate to the hypointense nodular lesions visualized on MRI, which represent typical
findings pathognomonic of this disease is evident.
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INTRODUCCION

La  enfermedad de  Urbach-Wiethe o
lipoidoproteinosis, descrita  inicialmente como
hialinosis cutdnea y mucosa por Urbach y Wiethe en
19291, es una rara alteracién que se caractetriza por
infiltrados blanco-amarillentos y hialinos en la piel,
cavidad oral y laringe (1). Estos infiltrados parecen
estar relacionado a la sintesis y el metabolismo de
colageno y es un resultado de una mutacién
autosémica recesiva, que conduce a la pérdida de la
funcién y la expresion de la protefna extracelular de
la matriz del gen 1 (ECM1) en el cromosoma 1q21
(2). Existen tan solo 300 casos aproximadamente
descritos en la literatura médica (3).

Hallazgos mucocutaneos y los encontrados en
estudios imagen, podrian dar un diagnéstico de
soporte, en un escenario de sintomas no especificos
como ronquera, talla baja, migrafia, pérdida de la
memoria, convulsiones, y manifestaciones
psiquiatricas (2). Los hallazgos caracteristicos son
papulas perladas alrededor de los parpados,
engrosamiento de la lengua y el frenillo, papulas en
piel, alopecia, distrofia ungueal y anomalias dentales.
De forma extracutinea puede aparecer epilepsia y
anomalias  neuropsiquidtricas, asociadas a la
calcificacion bilateral de los nicleos amigdalinos (4).

El hallazgo de imagenes esencial en esta
patologia, es la aparicion de calcificaciones
intracraneales atipicas, que ocurre principalmente en
los 16bulos temporales mediales; la afectacion de la
amigdala se considera patognoménico, siendo mas
prominente a medida que avanza la enfermedad (3).
En imagenes de Resonancia magnética las lesiones
son hipointensas en todas las secuencias,
especialmente en las imagenes de la secuencia GRE
T2* (3). Los hallazgos en imagenes de tomografia
computarizada o de resonancia magnética en
pacientes con enfermedad de Urbach Whiete pueden
pasar desapercibidos, en aquellos casos donde haya
ausencia de estas calcificaciones (3).

Cabe destacar que la mayoria de los casos
publicados sobre esta enfermedad, se encargan de la
valoracion de las lesiones a nivel de piel y mucosas;
son muy pocos los casos reportados en la literatura
donde se evalian los hallazgos extracutaneos que
muestran los pacientes. Presentamos un caso de esta
enfermedad tan rara y poco frecuente, donde se
observan los hallazgos clasicos de esta patologia,
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cutineos y extracutaneos, haciendo énfasis en el
valor de los estudios de imdigenes tanto para su
diagndstico, como para la evaluacion del progreso de
la enfermedad y sus posibles secuelas.

RESUMEN DEL CASO CLINICO

Paciente masculino de 31 afos de edad, quien
refiere inicio de enfermedad actual hace 2 afios
aproximadamente cuando presenta primoconvulsion,
motivo por el cual indican TC de craneo simple, el
cual reporta como unico hallazgo positivo surcos
corticales no acordes a la edad del paciente; aunado a
esto, le realizan electroencefalograma que muestra
trazado de vigilia dentro de limites normales. La
sintomatologfa persiste, la cual se caracteriza por
cuadros convulsivos ténico cloénicos que  se
presentan su mayoria durante el sueflo, por lo que le
indican en el presente afio estudio de RM con
gadolinio, observando imagenes nodulares a nivel del
hipocampo, en relacién a nucleo amigdalino y
cortical periamigdalina, de forma bilateral, y que
tienen un comportamiento  hipointenso  en
secuencias ponderadas en T1, T2 y FLAIR, y que no
presentan ningin tipo de realce tras la
administracién de gadolinio; ademds se observa
aumento de profundidad y de amplitud de los surcos
corticales, asociado a aumento de calibre del sistema
ventricular, cisternas de la base, y espacio
subaracnoideo a predominio temporofrontal, en
relacion a cambios involutivos no acordes a la edad
del paciente. Se compara con estudio tomografico
realizado en el afio 2012, donde se evidencia area de
calcificacién a nivel del hipocampo de forma
bilateral, que se relacionan con las imagenes
nodulares hipointensas visualizadas en la RM.

Se le realiza interrogatorio exhaustivo y examen
fisico al paciente, en donde se observan multiples
papulas perladas de aparicion simétrica, en diferentes
zonas del cuerpo, incluyendo alrededor de los
parpados, extremidades superiores e inferiores,
manos, regiéon nucal y cuero cabelludo, asociado a
hiperqueratosis a nivel de los codos. El paciente
refiere comienzo de los sintomas cutaneos desde la
infancia, siendo valorado  previamente por
Dermatologia y médico  Genetista  quienes
diagnosticaron Enfermedad de Urbach Wiehte.



Boletin Médico de Postgrado. Vol. XXX N° | Enero — Marzo. Afio 2014

Figura 1. Multiples papulas perladas de
distribucion simétrica en las manos.
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Figura 2. TC de craneo simple. Calcificacion del
hipocampo de forma bilateral y simétrica

Figura 3. RM cerebral. Imagenes axiales ponderadas en T1y T2. Importante hipointensidad a nivel
de los nucleos amigdalinos y cortical periamigdalina de forma bilateral y simétrica.

DISCUSION

Durante el afio 2010, Goncalves et al (3)
presentaron una serie de 3 casos de enfermedad de
Urbach Wiethe o proteinosis lipoidea, con breves
datos clinicos y los hallazgos en estudios de imagen.
Los autores encontraron que la calcificacion selectiva
del parénquima cerebral es el sello de esta
enfermedad, con afectacion de sitios muy
especificos, como la amigdala, la circunvolucién del
hipocampo y el cuerpo estriado, tales lesiones
pueden explicar muchos de los variadas sintomas
neurolégicos en estos pacientes, y el reconocimiento

de este patrén de lesion patognomonica, puede
apoyar el diagnostico correcto en pacientes de
sospecha.

En el mismo orden de ideas, Claeys K. et al (5),
en el afio 2007, presentaron los hallazgos genéticos,
clinicos, y de neuroimagen encontrados en una
paciente con proteinosis lipoidea o enfermedad
Urbach-Wiethe, en la que curiosamente los sintomas
de epilepsia y migrafia que presentaba la paciente
fueron los que condujeron al diagnéstico de la
enfermedad, al contrario de la mayorfa de los
pacientes en los que las anormalidades de la piel son
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los primeros sintomas reconocidos. En cuanto a los
estudios de imagen observaron en la TC de craneo
calcificaciones como cuernos, simétricas y bilaterales,
dentro los l6bulos temporales medios, que implican
el hipocampo, circunvoluciéon del hipocampo y la
amigdala. Las imdgenes de RM evidenciaron que

estas  lesiones tenfan un  comportamiento
hipointenso.
Los resultados encontrados en los estudios

anteriormente expuestos, muestran similitudes en los
hallazgos extracutaneos que presentaba nuestra
paciente. Hamada T. en el afio 2003 (6), publicé que
la enfermedad de Urbach Wiethe o proteinosis
lipoidea, presenta dentro de los hallazgos
extracutineos, epilepsia y anormalidades
neuropsiquiatricas, asociadas a calcificaciones en el
hipocampo o en el I6bulo temporal. Esta patologia
neuropsiquidtrica puede reflejar una disfuncién de la
amigdala, que condiciona una anormalidad en la
percepcién del miedo (6). Nuestro paciente, present
caracteristicamente calcificaciones en el parénquima
cerebral, a nivel amigdalino y periamigdalino, que
conducen a las convulsiones ténico clonicas que
forman parte de la sintomatologia del paciente.

Bianco M. y da Rocha J. en el afio 2013 (2),
describieron los hallazgos encontrados en una mujer
de 21 aflos de edad con epilepsia y déficit amnésico,
observando calcificaciones selectivas, simétricas y
bilaterales en forma de cuerno uncal en la TC sin
contraste y RM multiplanar realizada a la paciente.
Ademais evidenciaron alteraciones cutdneas, tales
como papulas en cuenta a nivel de los parpados e
hiperqueratosis con lesiones verrugosas en las
superficies de extension de los codos.

En el afio 2008, Samiullah, J. et al (4) evaluaron
un total de cinco casos presentados durante el
periodo de estudio. Los investigadores encontraron
que de Estos 4 casos el 80,0% eran mujeres y un
20.0% hombres. Las edades oscilaban entre los 5
afios y 52 afios, mientras que la edad media fue de
21,20 £ 18,5 anos. Todos los casos estudiados
tuvieron la aparicién de la enfermedad en edades
tempranas. El Sintoma inicial de la enfermedad fue la
ronquera de voz en 2 casos (40,0%) lesiones en la
piel asociado a ronquera en 2 pacientes (40,0%) y
solo las lesiones cutineas en 1 de los pacientes
evaluados  (20.0%). Dos casos también tenian
ulceraciones en la lengua y se observé un aspecto de
cuentas en los margenes de los parpados en 3
pacientes (60,0%).
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En Maracaibo, Venezuela, Ruano D. et al (1)
describieron el caso de una mujer de 21 afios de edad
que consulté por presentar desde la infancia disfonfa
y por lesiones vesiculosas multiples, no dolorosas ni
pruriginosas, sin secrecion, localizadas en la region
lumbo-sacra, que posteriormente se generalizaron.
Con anterioridad habia acudido a maltiples centros
hospitalarios, donde le diagnosticaron enfermedad
mixta del coliageno, y desde ese momento recibia
tratamiento con glucocorticoides orales, sin mejorfa
del cuadro clinico. En vista de la persistencia del
cuadro, acudié a la consulta y en el examen fisico, los
autores evidenciaron, voz ronca y lesiones
hipertréficas en ambos parpados y labios, paladar
con lesiones rojizas y de color marrén, lengua rojiza
con aumento del grosor sobre todo en las papilas y
piel con zonas de hiperqueratosis en los codos y
hombros, y axilas con pequefios nédulos.

Por otro lado, tenemos los hallazgos cutaneos
encontrados al examen fisico del paciente, que
muestran clasicamente la morfologia de papulas
perladas en diferentes zonas del cuerpo, asociado a la
hiperqueratosis y que son muy similares a los
hallazgos tipicos de la enfermedad de Urbach Wiethe
descritos en la literatura, al igual que con las lesiones
encontradas en los casos presentados por Samiullah
J. y col. (4) y por Ruano D. (1).
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