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Summary:

The history and clinical findings of 30-year man with Alport's syndrome are presented. The main features of Alport's

syndrome are hereditary chronic nephritis leading to renal failure resulting in death and sensory-neural deafness.
Ocular features include anterior lenticonus, macular and peripheral flecks resembling fundus albipunctatus. The
etiology of this syndrome is unknown. It has been suggested that there may be a metabolic defect in the biosynthesis
of collagen with changes in the glomerular basement membrane, cochlea and capsule of the lens. The retinal flecks
may also be related to the different underlying glial cells, Miillers cells producing thick basement membrane. It is
concluded that diagnosis of fundus albipunctatus should not be made in the absence of full renal investigation and

audiometry.
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Petnoobjawowy zespét Alporta jest wystepujacg rodzinnie cho-
roba, ktéra cechuje przewlekte zapalenie nerek niepoddajace sie
leczeniu i prowadzace do $mierci z powodu ich niewydolnosci.
W zespole tym stwierdza sie rowniez zaburzenia stuchu o typie gtu-
choty neurogennej, a takze rzadziej wystepujace objawy okulistycz-
ne, takie jak: stozek przedni soczewki, zmiany na dnie oczu o typie
plamek siatkéwki przypominajace retinitis albipunctata i zacme (6).
Opisywano réwniez wady rozwojowe w postaci nadmiernie dtugich
palcéw, rozszczepienia podniebienia, hipoplazji nerek, nerki podko-
wiastej. Zaburzenia neurologiczne, ktére moga tu wystepowac, to
zapalenie wielonerwowe i padaczka fotogenna (5,7).

Zespdt Alporta objawia sie poczatkowo krwinkomoczem i zmien-
nym, niewielkim biatkomoczem. Zmiany te moga wystepowac juz
w pierwszym tygodniu zycia, chociaz zwykle stwierdza sie je w 4. -5.
roku zycia, a w wieku 8-10 lat sg juz wyraznie utrwalone. Wtedy tez
stwierdza sie objawy narastajacej niewydolnosci nerek, doprowadza-
jacej do mocznicy i zgonu miedzy 20. a 30. rokiem zycia (5,13).

Po kilku latach trwania objawéw nefrologicznych u oséb
z zespotem Alporta pojawia sie zwykle obustronna gtuchota neuro-
genna, powodujaca uposledzenie stuchu w zakresie wysokich cze-
stotliwosci. Natezenie objawéw chorobowych u kobiet jest mniej-
sze, a schorzenie trwa u nich dfuzej niz u mezczyzn, u ktérych
postep choroby jest szybszy, a jedynym skutecznym leczeniem jest
przeszczep nerki.

Opis przypadku

30-letni mezczyzna, z zawodu tokarz-$lusarz, zgtosit sie na bada-
nie okulistyczne z powodu obnizenia ostrosci wzroku. Po zastosowa-
niu korekcji niezbornosci krétkowzrocznej uzyskano ostros¢ wzroku

oka prawego = 0,8, a lewego = 0,9 w dal oraz 0,5/30 z bliska.
Pozostate badania funkcji — widzenie barw i pole widzenia byty pra-
widtowe. W badaniu przedmiotowym na dnie oka prawego i lewego
stwierdzono w biegunie tylnym blade, punkcikowate zéfte plamki
o lokalizacji okotodotkowej, widoczne od strony skroniowej (ryc. 1a,b).

Badanie angiograficzne nie wykazywato zadnych odchylen od
normy. Przebieg faz wypetniania kontrastem naczyn siatkéwki byt
prawidfowy. Struktura siatkéwki w obrazie angiofluorograficznym
nie wykazata zmian patologicznych, chociaz plamki siatkowki
dobrze uwidaczniaty sie w Swietle bezczerwiennym (ryc. 2a-d).

Z powodu podejrzenia zespotu Alporta wykonano audiogram,
w ktérym stwierdzono symetryczne uposledzenie stuchu typu per-
cepcyjnego. Badany podawat w wywiadzie od 8. roku zycia krwin-
komocz i biatkomocz, z pdzniejszym rozpoznaniem kiebuszkowego
zapalenia nerek. Narastajace od okoto 15. roku zycia kfopoty ze
stuchem byty przyczyna trzykrotnego zwolnienia pacjenta z zasad-
niczej stuzby wojskowej przez komisje poborowa. W tym czasie
chory uzywat juz aparatu stuchowego. Od 24. roku zycia z powodu
niewydolnosci nerek byt on poddawany dializoterapii, a przeszczep
nerki wykonano u niego 2 lata pézniej. Stezenia kreatyniny i mocz-
nika w surowicy krwi utrzymaty sie na poziomie gérnych granic
normy. W wywiadzie ustalono, ze u matki i siostry pacjenta stwier-
dzano w przesztosci podwyzszony poziom mocznika i kreatyniny,
a takze biatkomocz. Brat ma ktopoty ze stuchem. Osoby te nie zosta-
ty przebadane okulistycznie, poniewaz przebywajg za granica.

Omowienie
Etiologia zespotu Alporta nie jest znana. Obecnie wyréznia sie
cztery formy schorzenia: 1) klasyczng, w ktérej dziedziczenie zespotu
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Ryc. 1a, b. Zétte, blade plamki siatkowki umiejscowione skroniowo od dotka plamki na dnie oka prawego i lewego.
Fig. 1a, b. White-yellow macular fleks located in temporal perifoveal macular area in right and left fundus eye.

zwigzane jest z chromosomem X i wspotistniejacym krwinkomoczem,
gluchotq oraz objawami okulistycznymi, 2) zwigzang réwniez z chro-
mosomem X, w ktorej dominuje mie$niakowatos¢ gtadkokomoérko-
wa, 3) autosomalnie recesywna, 4) autosomalnie dominujacg (11).
Castelman i Kibbee po raz pierwszy opisali zétte plamki siat-
kéwki w tylnym biegunie, zlokalizowane okotodotkowo (2), ktore

nie dawaly zadnych zmian w angiografii fluoresceinowej (10).
Peterson i Albert opisali réwniez plamki na $rednim obwodzie
dna, ktérych obecno$¢ ma zwigzek ze zmianami w nabtonku
barwnikowym siatkowki. Zmiany te w angiografii dajg efekt
okienka. Rozmieszczenie zmian wydaje sie mie¢ zwigzek z grubo-
$cig btony wewnetrznej granicznej (bgw.) siatkdéwki. Foos wyka-
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Ryc. 2 (a-d). Okotodotkowe plamki siatkdwki widoczne od skroni na zdjeciach bezczerwiennych nie wykazuja zadnych zmian w badaniu angiofluorograficz-

nym.

Fig. 2 (a-d). Temporal perifoveal retinal flecks seen in redfree frames do not cause any changes in fluorescein angiography.
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zat, ze grubos¢ bfony granicznej wewnetrznej wzrasta od obwodu
do tylnego bieguna (4). Na brzegu dotka, w obszarze o $rednicy
1,5 mm, grubo$¢ bgw. ulega stopniowemu zmniejszeniu do 0,2
mikrometra lub mniej (14). Plamki siatkéwki moga tez by¢ przy-
czynowo zwigzane ze znajdujgcymi si¢ pod nimi komérkami gle-
jowymi i komérkami Miillera, ktére wytwarzajg gruba bgw. siat-
kéwki, a takze z astrocytami odpowiedzialnymi za powstawanie
cienkiej bgw. (3).

Zmiany w zespole Alporta sa prawdopodobnie uwarunkowa-
ne defektem metabolizmu w biosyntezie kolagenu typu IV, beda-
cego gtéwnym elementem strukturalnym wszystkich bton pod-
stawnych. Gen COL4A5 kodujacy powstawanie tego typu kolage-
nu jest zlokalizowany w chromosomie X (9). Przemawia za tym
fakt, ze 3 r6zne mutacje tego genu zostaty wykryte u 3 cztonkéw
rodzenstwa z rozpoznanym zespotem Alporta (1,7). Tak wiec zmia-
ny jakosciowe kolagenu typu IV lub niedobér w obrebie btony
podstawnej ktebuszkéw nerkowych, czesci $limakowej ucha
wewnetrznego, torebki soczewki oraz w obrebie btony podstaw-
nej komarek glejowych, komérek Miillera i bgw. siatkéwki mogg
by¢ odpowiedzialne za obecno$¢ objawdw wystepujacych
w zespole Alporta.

Ostatnio Shaikh doniést po raz pierwszy o przypadku zwyrod-
nienia szklistkowo-siatkéwkowego i przedarciowego z odwarstwie-
niem siatkdwki u 49-letniego mezczyzny z rozpoznanym zespotem
Alporta. Nieprawidfowa budowa kolagenu typu IV, ktory jest gtow-
nym elementem strukturalnym bgw. siatkdwki i bfony Brucha, moze
na granicy siatkéwki i ciata szklistego przyczyniac sie do patologicz-
nych trakgji, bedacych przyczyng przedarciowego odwarstwienia
siatkowki i/ lub otworéw w plamce (12). Mete, badajac pacjentow
z zespotem Alporta, opisat przypadek z obustronnym otworem
w plamce (8). Uwaza on, ze zwigkszony przeptyw ptynu tkankowe-
go przez nieprawidtowg btone Brucha i zanikowy nabtonek barwni-
kowy siatkéwki przy nadcisnieniu tetniczym i/ lub zwiekszonej
przepuszczalnosci naczyn w niewydolnosci nerek moze powodowac
tworzenie sie mikrotorbieli w warstwie zwojowej zewnetrznej siat-
kowki. Torbiele te, taczac sie ze sobg, mogg pekac i tworzy¢ petno-
$cienny otwor w plamce.

Opisywano réwniez plamki siatkdwki u 0séb z poczgtkowo pra-
widfowg czynnoscig nerek, u ktorych dopiero po kilku latach docho-
dzito do ich niewydolnosci. Yasuzumi zaobserwowat u 14-letniej
dziewczynki obustronne surowicze odwarstwienie siatkdwki
w plamce, towarzyszace narastajacej niewydolnosci nerek, ktére
jednak wycofato sie po intensywnej hemodializie (15).

Tak wiec rozpoznanie zmian o charakterze fundus albipunctatus
w pierwszych dekadach zycia powinno stanowi¢ wskazanie do okre-
sowego badania nefrologicznego i audiometrycznego w celu potwier-
dzenia lub wykluczenia zespotu Alporta. Postepowanie takie moze
przesadzi¢ o leczeniu i zdecydowac o rokowaniu co do zycia chorego.
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