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W artykule przedstawiono opis przypadku obustronnego stozka przedniego soczewki u 28-letniego mezczyzny chorujacego na
zespot Alporta. Zespdt Alporta jest uwarunkowang genetycznie postepujgcg chorobg nerek wspotistniejgcg z niedostuchem i
zaburzeniami narzadu wzroku. Przyczyng zespotu Alporta jest mutacja w genach COL4A3-5 kodujacych kolagen alfa typu IV.
Postac pefnoobjawowa wystepuje u mezczyzn, kobiety natomiast sg nosicielkami genu lub choroba ma u nich tagodny przebieg.
Stozek przedni soczewki obserwuije sie u okofo 50% chorych na zesp6t Alporta. Objawia sie on postepujaca krétkowzrocznoscia
wymagajaca zastosowania korekcji okularowej o coraz wigkszej mocy. Leczeniem z wyboru u pacjentéw z przednim stozkiem
soczewki jest fakoemulsyfikacja z wszczepieniem sztucznej soczewki do torebki.

stozek przedni soczewki, zespét Alporta, fakoemulsyfikacja soczewki.

The article presents a case of a bilateral anterior lenticonus in a 28-year-old patient with Alport syndrome. Alport syndrome is
an inherited condition characterized by progressive renal failure, hearing loss, and ocular abnormalities, due to mutations in the
COL4A3-5 genes, which result in absence of the collagen alfa—IV. Homozygote males are usually severely affected but females
tend to have a mild form. Anterior lenticonus occurs in approximately 50% patients with Alport syndrome. It manifests as pro-
gressive deterioration of vision due to progressive myopia, and astigmatism, requiring frequent changes in spectacle prescrip-
tion. Clear lens phacoemulsification with foldable intraocular lens implantation is a safe and efficient procedure in the anterior

lenticonus secondary to Alport syndrome.
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Wstep

Zespot Alporta (ang. Alport syndrome — AS) jest uwarunko-
wang genetycznie choroba. Po raz pierwszy w 1927 roku opisat
ja Cecil na podstawie obserwacii trzech pokolen rodziny, w kté-
rej wystepowaly przypadki postepujacej niewydolnosci nerek,
gtuchoty i nieprawidfowos$ci ocznych. Zespdt Alporta wyste-
puje z czesto$cig 1/ 5000 oséb. Jest dziedziczony dominujaco
w sprzezeniu z chromosomem X, rzadziej autosomalnie recesyw-
nie (AR) (1). Dyskusyjne jest, czy mozliwe jest dziedziczenie tej
choroby w sposéb autosomalny dominujgcy. Przyczyng AS jest
mutacja genéw COL4A3-5 kodujacych tancuchy alfa kolagenu
typu IV, ktéry wystepuje w btonie podstawnej ktebuszkdw nerko-
wych, uchu wewnetrznym ($limak — prazek naczyniowy), rogéw-
ce (warstwa Bowmana i biona Descemeta), torebce soczewki
i siatkdwce (btona graniczna wewnetrzna i btona Brucha) (2, 3).
Charakterystyczna dla AS triada objawdw to postepujace uszko-
dzenie nerek, neurogenny ubytek stuchu oraz zmiany oczne, z kto-
rych patognomoniczny jest przedni stozek soczewki (4, 5). Inne
czesto wystepujgce nieprawidiowos$ci oczne to retinopatia typu
~dot and fleck” (punkcikowate kropki i plamki) oraz tylna polimor-
ficzna dystrofia rogdwki. Rzadziej stwierdza sie nawracajgce ero-
zje rogowki, tylny stozek soczewki, $cienczenie siatkdwki w cze-
$ci skroniowej, otwdr warstwowy lub otwdr olbrzymi w plamce
oraz odwarstwienie siatkdwki (6—12).

Celem pracy jest przedstawienie przypadku pacjenta z obu-
stronnym pogorszeniem ostro$ci wzroku z powodu szybko nara-
stajacej wady refrakcji w przebiegu stozkéw soczewek.

Opis przypadku

Do Poradni Okulistycznej Wojewddzkiego Szpitala Podkar-
packiego im. Jana Pawta Il w Kro$nie zostat skierowany 28-let-
ni mezczyzna z postepujgcym pogorszeniem ostro$ci wzroku
do dali i blizy, u ktérego wystapity trudno$ci z doborem korekcji
soczewkami okularowymi. W wywiadzie podawat przeszczep
prawej nerki w 2014 roku z powodu schytkowej niewydolno-
$ci nerek w przebiegu glomerulopatii pierwotnej. W badaniu
audiometrycznym stwierdzono obustronny niedostuch czucio-
wo-nerwowy. Wywiad rodzinny nie byt obcigzony istotnymi
chorobami uktadowymi i okulistycznymi. Badanie refrakcji oka
prawego (OP) wykazato: -19,25 Dsph/+5,25 Dcyl ax 106°, oka
lewego (OL) — niemozliwe do wykonania. Najlepsza skorygowa-
na ostro§¢ wzroku (ang. Best Corrected Visual Acuity — BCVA)
do dali wedtug tablic Snellena wynosita w OP 0,4, w OL 0,3,
do blizy: OP - 1,0, OL - 1,5. Ci$nienie wewnatrzgatkowe (ang.
Intraocular Pressure — IOP) mierzone tonometrem Goldmanna
wynosito w obojgu oczach 16 mmHg. W badaniu biomikrosko-
powym aparat ochronny oka i spojowki prawidiowej budowy,
rogéwki prawidiowe bez uchwytnych znieksztatcen, soczewki
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przejrzyste ustawione prawidfowo z centralnym sferycznym,
dobrze ograniczonym uwypukleniem (ryc. 1a., b.), widocznym
w retroiluminacji na tle czerwonego refleksu z dna jako tzw. ob-
jaw ,kropli oleju”. Podobny objaw obserwuje sie min. w stoz-
ku rogéwki. Oftalmoskopowo w tylnym biegunie obojga oczu
widoczne byty cechy retinopatii ,dot and fleck” (ryc. 2a., b.).
W obrazie badania optycznej koherentnej tomografii domeny
spektralnej (ang. Spectral Domain Optical Coherence Tomogra-
phy — SD-0CT) stwierdzono $cienczenie skroniowej czesci siat-
kéwki w obojgu oczach (ryc. 3a., b.).

Na podstawie objawdéw okulistycznych, wywiadu choro-
bowego i wynikéw wykonanych dodatkowo badan rozpoznano
obustronne przednie stozki soczewek w przebiegu zespotu Al-
porta. W zwigzku z szybko narastajacg wysokg krétkowzrocz-
noscig nie udato sie uzyska¢ zadowalajgcej ostro$ci wzroku
za pomocg korekcji soczewkami okularowymi. Pacjent zostat
zakwalifikowany do zabiegu fakoemulsyfikacji przejrzystej so-
czewki z wszczepieniem sztucznej soczewki (ang. Intraocular
Lens — I0L) w obojgu oczach.

Operacje OP wykonano w znieczuleniu ogdlnym z powodu
niedostuchu pacjenta oraz konieczno$ci uzyskania skutecznej

Ryc. 1a., b. Stozek przedni soczewki.
Fig. 1a., b.  Anterior lenticonus.

Ryc. 3a., b. Obraz badania SD-OCT — $cienczenie skroniowej cze$ci
Ryc. 2a., b. Cechy retinopatii ,dot and fleck”. siatkdwki.
Fig. 2a., b. Dot and fleck retinopathy. Fig. 3a., b. SD-OCT scan — temporal retinal thinning.
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akinezji. Kolejne etapy operacji obejmowaly: ciecie rogéwkowe
2,2 mm na godz. 12., podanie do komory przedniej wiskoelasty-
ku o niskim ciezarze czasteczkowym w celu ochrony $rddbfon-
ka rogdwki, a nastepnie wiskoelastyku o wysokim cigzarze. Ze
wzgledu na zwigkszone ryzyko tworzenia sie przedaré obwodo-
wych torebki do wykonania kapsuloreksji przedniej uzyto diater-
mii. Wykonano hydrodyssekcje, hydrodelineacje oraz aspiracje
mas soczewkowych bez uzycia ultradzwigkéw. Wszczepiono
sztuczng zwijalng soczewke wewnatrzgatkowg do torebki.

W pierwszej dobie od operacji BCVA do dali na tablicy Snel-
lena wynosita 0,9 s.c., a IOP 14 mmHg.

W OL zabieg chirurgiczny wykonano w analogiczny sposéb
3 miesigce pozniej.

Po miesigcu od operacji BCVA do dali wg tablic Snellena
wynosita: w OP 1,0 s.c., w OL 1,0 s.c.

Omowienie

Zmiany w narzadzie wzroku w zespole Alporta poczatkowo
sq subtelne i nie wigzg sie ze spadkiem ostro$ci wzroku, dlate-
go tatwo je przeoczy¢ w badaniu okulistycznym. Wychwycenie

Czestos$¢ wystepowania/
Prevalence

Zmiany w narzadzie wzroku/
Ocular abnormalities

Powierzchowne erozje/

0,
Superficial erosions =

Dystrofia polimorficzna tylna/
Posterior polymorphous corneal
dystrophy

rzadko/ rare

u mezezyzn/ in men: 50% (x-linked)
u kobiet/ in women: 5% (x-linked)
75% — dziedziczenie autosomalne
recesywne/ autosomal recessive
inheritance

Stozek przedni soczewki/
Anterior lenticonus

Stozek tylny soczewki/

Posterior lenticonus * il T

u mezczyzn/ in men: 50% (x-linked)

Centralna lub okotoplamkowa
retinopatia/ Central or macular
outer fleck retinopathies

Obwodowa retinopatia/
Peripheral retinopathy

Scieficzenie siatkdwki w czesci
skroniowej/ Temporal retinal
thinning

Otwor w plamce/ Macular hole

u kobiet/ in women: 20% (x-linked)
75% — dziedziczenie autosomalne
recesywne/ autosomal recessive
inheritance

u mezczyzn/ in men: 80% (x-linked)
u kobiet/ in women: 50% (x-linked)
75% — dziedziczenie autosomalne
recesywne/ autosomal recessive
inheritance

u mezczyzn/ in men: 50% (x-linked)
u kobiet/ in women: 30% (x-linked)
90% — dziedziczenie autosomalne
recesywne/ autosomal recessive
inheritance

<5%

tych zmian jest niezwykle pomocne w procesie diagnostyki,
okresleniu dziedziczenia i postawieniu rozpoznania zespotu Al-
porta.

Stozek przedni soczewki obserwuje sie u okoto 50% mez-
czyzn i 5% kobiet chorych na zespét Alporta dziedziczony
w sprzezeniu z chromosomem X, z tego w 75% obustronnie
(13-15). Nie stwierdza sie go od urodzenia ani w dziecinstwie,
objawia sie w 2.-3. dekadzie zycia postepujaca krétkowzrocz-
noscig, ktéra wymaga zastosowania korekcji soczewkami
okularowymi o coraz wigkszej mocy. Poczatkowo dochodzi do
zwigkszenia grubo$ci soczewki, a nastepnie do sferycznego,
dobrze ograniczonego uwypuklenia centralnej cze$ci przedniej
torebki i kory soczewki (16, 17).

Charakterystyke objawéw ocznych stwierdzanych w prze-
biegu zespotu Alporta przedstawiono w tabeli .

Rozpoznanie stawia sie na podstawie wyniku badania kli-
nicznego w lampie szczelinowej. W badaniu histopatologicznym
sq widoczne $cienczenie centralnej czesci przedniej torebki so-
czewki, zmniejszenie liczby komdrek nabtonka soczewki i ich
atypowe utozenie oraz znaczna liczba osadéw zawierajgcych

Leczenie/
Treatment

Objawy/
Symptoms

czesto nawracajg/ frequent recurrence | objawowe/ symptomatic

pecherzykowate, geograficzne lub
pasmowate zmiany na $rédbtonku/
vessicular, geographic or bands-sha-
ped endothelial changes

objawowe/ symptomatic

chirurgiczne — fakoemulsyfika-
cja soczewki/ surgical treat-
ment — phacoemulsification

postepujacy spadek ostro$ci wzroku/
vision loss

chirurgiczne — fakoemulsyfika-
cja soczewki/ surgical treat-
ment — phacoemulsification

postepujacy spadek ostro$ci wzroku/
progressive vision loss

okotoplamkowe biate punkcikowate
kropki i plamki. Nie wptywa na ostro$¢
wzroku/ Scattered whitish dots

and flecks with normal visual acuity.

nie wymaga leczenia/ no treat-
ment required

biate punkcikowate kropki i plamki
zlewajace sie w duze ogniska na
obwodzie. Nie wptywa na ostro$¢
wzroku/ Peripherial dense whitish dots
and flecks with normal visual acuity

nie wymaga leczenia/ no treat-
ment required

zmieniony refleks w plamce. Nie
wplywa na ostro$c wzroku/ Altered
macular reflex with normal visual
acuity.

nie wymaga leczenia/ no treat-
ment required

otwor warstwowy lub petnoscienny/
lamellar or full — thickness macular
hole

chirurgiczne — witrektomia/
surgical — vitrectomy

* Stozek tylny soczewki nie zawsze jest zaliczany do objawéw systemowych zespotu Alporta (20), (21)/ posterior lenticonus is not usually associated with a systemic disease of Alport Syndrome.

Tab. I
Tab. I.

Zmiany w narzadzie wzroku w przebiegu zespotu Alporta.
Ocular abnormalities in Alport syndrome.
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widknisty materiat i wakuole (18-20). Leczeniem z wyboru u pa-
cjentéw z przednim stozkiem soczewki jest fakoemulsyfikacja.
Ze wzgledu na wystepujace w przebiegu tego zespotu ostabie-
nie struktury torebki soczewki nalezy zachowaé¢ duzg ostrozno$é
podczas wykonywania kapsuloreksji przedniej (21-23). Zaleca
sie w tym przypadku uzycie $rodka wiskoelastycznego o wyso-
kiej masie czasteczkowej w celu zmniejszenia ryzyka powstania
obwodowych peknigé torebki. Skuteczne hydrodyssekcja i hydro-
delineacja umozliwiajg tatwa rotacje jadra w trakcie procedury fa-
koemulsyfikacji, ale nalezy wykonywac je ze szczegdlng ostrozno-
$cig w zwigzku ze zwigkszonym ryzykiem pekniecia tylnej torebki
soczewki. Usuwanie mas korowych powinno si¢ odbywaé obwo-
dowo, aby unikng¢ niepotrzebnego naprezenia wigzadetek Zinna.
Wszczepienie zwijalnej soczewki akrylowej hydrofobowej daje
mniej przypadkéw wtérnego zmetnienia tylnej torebki soczewki
(24). Zalecenia i rehabilitacja wzrokowa po operacji usunigecia
soczewki ze stozkiem przednim sg takie same jak po zabiegach
fakoemulsyfikaciji z powodu usunigcia zaémy starczej.

Podsumowanie

U kazdego pacjenta, u ktdérego stwierdza sie przedni stozek
soczewki, nalezy podejrzewaé zespot Alporta. Szybko postepu-
jaca wysoka krétkowzroczno$¢ sprawia, ze korekcja soczew-
kami okularowymi staje sie bardzo trudna, a czasami niemoz-
liwa. Prezentowany przypadek potwierdza, ze fakoemulsyfikacja
soczewki z wszczepieniem sztucznej soczewki do torebki jest
bezpieczng i skuteczng metoda leczenia pacjentéw ze stozkiem
przednim soczewki w zespole Alporta.
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