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Pełnoobjawowy zespół Alporta jest występującą rodzinnie cho
robą, którą cechuje przewlekłe zapalenie nerek niepoddające się 
leczeniu i  prowadzące do śmierci z  powodu ich niewydolności. 
W zespole tym stwierdza się również zaburzenia słuchu o typie głu
choty neurogennej, a także rzadziej występujące objawy okulistycz
ne, takie jak: stożek przedni soczewki, zmiany na dnie oczu o typie 
plamek siatkówki przypominające retinitis albipunctata i zaćmę (6). 
Opisywano również wady rozwojowe w postaci nadmiernie długich 
palców, rozszczepienia podniebienia, hipoplazji nerek, nerki podko
wiastej. Zaburzenia neurologiczne, które mogą tu występować, to 
zapalenie wielonerwowe i padaczka fotogenna (5,7). 

Zespół Alporta objawia się początkowo krwinkomoczem i zmien
nym, niewielkim białkomoczem. Zmiany te mogą występować już 
w pierwszym tygodniu życia, chociaż zwykle stwierdza się je w 4. -5. 
roku życia, a w wieku 8-10 lat są już wyraźnie utrwalone. Wtedy też 
stwierdza się objawy narastającej niewydolności nerek, doprowadza
jącej do mocznicy i zgonu między 20. a 30. rokiem życia (5,13). 

Po kilku latach trwania objawów nefrologicznych u  osób 
z zespołem Alporta pojawia się zwykle obustronna głuchota neuro
genna, powodująca upośledzenie słuchu w zakresie wysokich czę
stotliwości. Natężenie objawów chorobowych u kobiet jest mniej
sze, a  schorzenie trwa u  nich dłużej niż u  mężczyzn, u  których 
postęp choroby jest szybszy, a jedynym skutecznym leczeniem jest 
przeszczep nerki. 

Opis przypadku
30-letni mężczyzna, z zawodu tokarz-ślusarz, zgłosił się na bada

nie okulistyczne z powodu obniżenia ostrości wzroku. Po zastosowa
niu korekcji niezborności krótkowzrocznej uzyskano ostrość wzroku 

oka prawego = 0,8, a  lewego = 0,9 w dal oraz 0,5/30 z bliska. 
Pozostałe badania funkcji – widzenie barw i pole widzenia były pra
widłowe. W badaniu przedmiotowym na dnie oka prawego i lewego 
stwierdzono w  biegunie tylnym blade, punkcikowate żółte plamki 
o lokalizacji okołodołkowej, widoczne od strony skroniowej (ryc. 1a,b). 

Badanie angiograficzne nie wykazywało żadnych odchyleń od 
normy. Przebieg faz wypełniania kontrastem naczyń siatkówki był 
prawidłowy. Struktura siatkówki w  obrazie angiofluorograficznym 
nie wykazała zmian patologicznych, chociaż plamki siatkówki 
dobrze uwidaczniały się w świetle bezczerwiennym (ryc. 2a-d). 

Z powodu podejrzenia zespołu Alporta wykonano audiogram, 
w którym stwierdzono symetryczne upośledzenie słuchu typu per
cepcyjnego. Badany podawał w wywiadzie od 8. roku życia krwin
komocz i białkomocz, z późniejszym rozpoznaniem kłębuszkowego 
zapalenia nerek. Narastające od około 15. roku życia kłopoty ze 
słuchem były przyczyną trzykrotnego zwolnienia pacjenta z zasad
niczej służby wojskowej przez komisję poborową. W  tym czasie 
chory używał już aparatu słuchowego. Od 24. roku życia z powodu 
niewydolności nerek był on poddawany dializoterapii, a przeszczep 
nerki wykonano u niego 2 lata później. Stężenia kreatyniny i mocz
nika w  surowicy krwi utrzymały się na poziomie górnych granic 
normy. W wywiadzie ustalono, że u matki i siostry pacjenta stwier
dzano w  przeszłości podwyższony poziom mocznika i  kreatyniny, 
a także białkomocz. Brat ma kłopoty ze słuchem. Osoby te nie zosta
ły przebadane okulistycznie, ponieważ przebywają za granicą. 

Omówienie
Etiologia zespołu Alporta nie jest znana. Obecnie wyróżnia się 

cztery formy schorzenia: 1) klasyczną, w której dziedziczenie zespołu 
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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, Müllers 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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związane jest z chromosomem X i współistniejącym krwinkomoczem, 
głuchotą oraz objawami okulistycznymi, 2) związaną również z chro
mosomem X, w  której dominuje mięśniakowatość gładkokomórko
wa, 3) autosomalnie recesywną, 4) autosomalnie dominującą (11). 

Castelman i Kibbee po raz pierwszy opisali żółte plamki siat
kówki w tylnym biegunie, zlokalizowane okołodołkowo (2), które 

nie dawały żadnych zmian w  angiografii fluoresceinowej (10). 
Peterson i  Albert opisali również plamki na średnim obwodzie 
dna, których obecność ma związek ze zmianami w  nabłonku 
barwnikowym siatkówki. Zmiany te w  angiografii dają efekt 
okienka. Rozmieszczenie zmian wydaje się mieć związek z grubo
ścią błony wewnętrznej granicznej (bgw.) siatkówki. Foos wyka
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Ryc. 1a, b.	 Żółte, blade plamki siatkówki umiejscowione skroniowo od dołka 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. 

Ryc. 2 (a-d).	Okołodołkowe plamki siatkówki widoczne od skroni na zdjęciach bezczerwiennych nie wykazują żadnych 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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zał, że grubość błony granicznej wewnętrznej wzrasta od obwodu 
do tylnego bieguna (4). Na brzegu dołka, w obszarze o średnicy 
1,5 mm, grubość bgw. ulega stopniowemu zmniejszeniu do 0,2 
mikrometra lub mniej (14). Plamki siatkówki mogą też być przy
czynowo związane ze znajdującymi się pod nimi komórkami gle
jowymi i komórkami Müllera, które wytwarzają grubą bgw. siat
kówki, a  także z astrocytami odpowiedzialnymi za powstawanie 
cienkiej bgw. (3). 

Zmiany w zespole Alporta są prawdopodobnie uwarunkowa
ne defektem metabolizmu w biosyntezie kolagenu typu IV, będą
cego głównym elementem strukturalnym wszystkich błon pod
stawnych. Gen COL4A5 kodujący powstawanie tego typu kolage
nu jest zlokalizowany w  chromosomie X (9). Przemawia za tym 
fakt, że 3 różne mutacje tego genu zostały wykryte u 3 członków 
rodzeństwa z rozpoznanym zespołem Alporta (1,7). Tak więc zmia
ny jakościowe kolagenu typu IV lub niedobór w  obrębie błony 
podstawnej kłębuszków nerkowych, części ślimakowej ucha 
wewnętrznego, torebki soczewki oraz w obrębie błony podstaw
nej komórek glejowych, komórek Müllera i bgw. siatkówki mogą 
być odpowiedzialne za obecność objawów występujących 
w zespole Alporta. 

Ostatnio Shaikh doniósł po raz pierwszy o przypadku zwyrod
nienia szklistkowo-siatkówkowego i przedarciowego z odwarstwie
niem siatkówki u 49-letniego mężczyzny z rozpoznanym zespołem 
Alporta. Nieprawidłowa budowa kolagenu typu IV, który jest głów
nym elementem strukturalnym bgw. siatkówki i błony Brucha, może 
na granicy siatkówki i ciała szklistego przyczyniać się do patologicz
nych trakcji, będących przyczyną przedarciowego odwarstwienia 
siatkówki i/ lub otworów w plamce (12). Mete, badając pacjentów 
z  zespołem Alporta, opisał przypadek z  obustronnym otworem 
w plamce (8). Uważa on, że zwiększony przepływ płynu tkankowe
go przez nieprawidłową błonę Brucha i zanikowy nabłonek barwni
kowy siatkówki przy nadciśnieniu tętniczym i/ lub zwiększonej 
przepuszczalności naczyń w niewydolności nerek może powodować 
tworzenie się mikrotorbieli w warstwie zwojowej zewnętrznej siat
kówki. Torbiele te, łącząc się ze sobą, mogą pękać i tworzyć pełno
ścienny otwór w plamce. 

Opisywano również plamki siatkówki u osób z początkowo pra
widłową czynnością nerek, u których dopiero po kilku latach docho
dziło do ich niewydolności. Yasuzumi zaobserwował u  14-letniej 
dziewczynki obustronne surowicze odwarstwienie siatkówki 
w  plamce, towarzyszące narastającej niewydolności nerek, które 
jednak wycofało się po intensywnej hemodializie (15). 

Tak więc rozpoznanie zmian o charakterze fundus albipunctatus 
w pierwszych dekadach życia powinno stanowić wskazanie do okre
sowego badania nefrologicznego i audiometrycznego w celu potwier
dzenia lub wykluczenia zespołu Alporta. Postępowanie takie może 
przesądzić o leczeniu i zdecydować o rokowaniu co do życia chorego. 
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