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Az Alport-szindróma a bazálmembrán IV. típusú kollagénjének örökletes zavara, amely progresszív vesekárosodást, 
szenzorineurális hallásromlást, szaruhártya, szemlencse és retinaeltéréseket okozhat. A szem eltérései közül gyakori 
a visszatérő corneaerózió, az anterior lenticonus, a perifériás retinán megjelenő pigmentzavar: a „dot and fleck” reti-
nopathia.
Esetismertetés: 38 éves férfi betegünk két hónapja tartó foltlátás miatt jelentkezett klinikánkon. Anamnézisében 
krónikus glomerulonephritis talaján kialakult veseelégtelenség miatt vesetranszplantáció és hipertónia szerepelt. Sze-
mészeti vizsgálata során békés elülső szegmentum mellett a lencsében lenticonust nem láttunk, a retina középperi-
fériáján „dot and fleck” retinopathiát nem találtunk, de a makulában pigmentegyenetlenséget, pigmentzavart, atrófiát 
észleltünk. OCT-felvétel a makula atrófiáját megerősítette. FLAG-vizsgálat a makula területében hyperfluoreszcens 
pontszerű festékhalmozódást mutatott, szivárgás nélkül. A beteg szemészeti gondozásba vételét követően, mindkét 
oldali fülzúgás és hallásromlás miatt fül-orr-gégészeti vizsgálatra jelentkezett, amely során kétoldali szenzorineurális 
halláscsökkenést állapítottak meg. Ezzel teljessé váltak az Alport-szindróma tünetei.
Következtetés: A gyakori corneaerózió, anterior lenticonus, és a „dot and fleck” retinopathia mellett, a makuláris 
atrófia az Alport-szindróma szemészeti eltéréseinek egy ritkábban előforduló formája, amelynek ismerete fontos a 
látóélesség prognózisának megítélése céljából.

Rare macular manifestation of Alport syndrome. A case report
Alport syndrome is the hereditary disorder of type IV collagen of the basal membrane, characterized by progressive 
renal impairment, sensorineural hearing loss, cornea, lens, and retina disorders. Frequent manifestations in the eye 
are recurrent cornea erosion, anterior lenticonus, central and peripheral dot and fleck retinopathy.
Case Presentation: A 38 years old male patient visited our clinic due to blurred vision for 2 months. He had previ-
ously undergone renal transplantation in consequence of chronic glomerulonephritis and suffered from hypertension. 
Upon ophthalmic examination beside the Alport syndrome is the hereditary disorder of type IV collagen of the basal 
membrane, characterised by progressive renal impairment, sensorineural hearing loss, and corneal, lenticular, and 
retinal disorders. Frequent manifestations in the eye are recurrent corneal erosion, anterior lenticonus, and central 
and peripheral dot and fleck retinopathy.
Case Presentation: A 38-years-old male patient visited our clinic due to blurred vision for 2 months. He had previous-
ly undergone renal transplantation as a consequence of chronic glomerulonephritis and suffered from hypertension. 
Upon ophthalmic examination, besides the normal anterior segment, no lenticonus was discovered; the mid-periph-
eral retina did not show signs of dot and fleck retinopathy; however, we found pigment irregularities in the macula. A 
macula OCT scan was performed, which revealed macular atrophy. Fluorescein angiography showed perimacular and 
macular hyperfluorescent dots, without leakage. Later the patient visited an otorhinolaryngology clinic due to bilateral 
tinnitus and hearing impairment; the performed examinations proved bilateral sensorineural hearing loss.
Conclusion: Along with the frequently seen corneal erosions, anterior lenticonus, and dot and fleck retinopathy, mac-
ular atrophy can occur as a rare ocular manifestation in Alport syndrome. Awareness about this condition is crucial 
in predicting the prognosis of the vision. 
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Bevezetés
Az Alport-szindróma a bazálmemb-
rán IV. típusú kollagénjének örökle-
tes zavara. A IV. típusú kollagén a 
hálózatképző kollagének csoportjá-
ba tartozik, amely biztosítja a bazál-
membrán stabilitását, integritását. 
Amennyiben a COL4A5 (X-hez kö-
tött öröklés esetén) vagy a COL4A3 
és a COL4A4 (autoszomális recesz-
szív öröklés esetén) génekben mutá-
ció jön létre, akkor a testszerte meg-
található bazálmembrán-funkció 
romlása alakul ki (1, 3). Az érintett 
IV. típusú kollagén megtalálható a 
vese glomerulusaiban, a cochleában, 
a cornea Bowman-membránjában, 
a szemlencse tokjában, a retinában: 
az idegrost-rétegben, a membrana 
limitans internában, a pigmentepi-
th eliumban, a Bruch-membránban. 
Előfordulásának megfelelően a IV. 
típusú kollagén zavara progresszív 
vesekárosodást, szenzorineurális 
halláscsökkenést, és sokrétű ocu-
laris eltéréseket okoz (1, 2). Az Al-
port-szindróma incidenciája 1/5000 
élve született csecsemőre viszonyít-
va (3).
Az alábbiakban az Alport-szindróma 
gyakoribb szemészeti megjelenési 
formáit foglaljuk össze.

Cornea
A visszatérő corneaeróziók, ame-
lyek az X-hez kötött Alport-szindró-
ma esetén kb. 10%-os gyakorisággal 
fordulnak elő, a Bowman-membrán 
diszfunkciójára vezethetőek vissza: 
megfelelő struktúrájú kollagén hiá-

nyában a membrán gyenge, nem ta-
pad kellő mértékben az epithelium-
hoz. Jellemzően olyan betegekben 
fordul elő, akiknél korai vesekároso-
dás figyelhető meg (1).

Lencse
A lencsében létrejövő anterior lenti-
conust (1. ábra), a lencse középső ré-
szének kúp alakú elődomborodását, 
az elülső lencse tokjának gyengesé-
ge okozza; megjelenése Alport-szind-
rómára diagnosztikus értékű (9). Az 
X-hez kötött szindrómákban 50% 
gyakorisággal fordul elő. Az elül-
ső lencsetok sebezhetősége miatt 
spontán rupturák alakulhatnak 
ki, amelyek kataraktaképződéshez 
vezetnek (1). A törési myopia és a 
szövődményes lencsehomály miatt 
kialakult látóélesség-romlás intra-
ocularis műlencse-beültetésével ja-
vítható (1, 4, 5, 10).
A műtét azonban a lencsetok töré-
kenysége, és megnövekedett rugal-
massága miatt kiemelt óvatosságot 
igényel. Femtolézer alkalmazásával 
azonban jó eredményeket értek el: 
a módszer lehetővé teszi a capsulo-
rhexis precízebb kivitelezését, így 
kikerülhető a tok sérülékenyebb ré-
sze, és az esetleges spontán tokrup-
tura (4, 5, 10).

Retina
A membrana limitans interna ren-
dellenessége „dot and fleck” (retina 
pettyezettsége) retinopathiát okoz-
hat a periférián (70% gyakoriság 

X-hez kötött formában), illetve a 
középperiférián (80% gyakoriság 
X-hez kötött formában), megjelené-
sük igen szenzitív Alport-szindrómá-
ra. Az elváltozások a látóélességet 
nem befolyásolják, terápiát nem igé-
nyelnek (1, 9). A corneaeróziókhoz 
hasonlóan, azonban a retina elté-
rései is gyakrabban fordulnak elő 
korai vesefunkció-romlással együtt 
(1).
A Bruch-membrán és a membrana 
limitans interna anomáliája együtt 
járul hozzá a temporális retina el-
vékonyodásához (55% X-hez kötött 
formákban). A manifesztáció szen-
zitivitása Alport-szindrómára kisebb, 
mind a perifériás „dot and fleck” re-
tinopathiának, a látóélességet azon-
ban szintén nem befolyásolja (1, 9).
Ezen gyakori eltérésekkel szemben, 
a szindróma ritkább megjelenési 
formái okozhatnak tartós progresz-
szív látásromlást (1, 9). Óriás ma-
kulalyuk, illetve makuláris atrófia 
szórványosan került eddig leírásra 
(3, 6, 7, 11). Ismeretük azonban fon-
tos a látás prognózisának előrejelzé-
séhez.

Esetismertetés
38 éves férfi betegünk két hónap-
ja tartó foltlátás miatt jelentkezett 
klinikánkon. Kórtörténetében 10 
évvel ezelőtt krónikus glomeru-
lonephritis talaján kialakult vese-
elégtelenség miatt vesetranszplan-
táció szerepelt, továbbá hipertónia 
miatt állt belgyógyászati kezelés 
alatt. Gyermekkorában kezdődött 

1. ábra. Anterior lenticonus (nyíl) 
Scheimpflug-képalkotással 
Alport-szindrómában (demonstráci-
ós kép)

2. ábra: Esetünk elülső szegmentu-
mának Scheimpflug-felvétele Penta-
cam HR kamerával. Anterior lentico-
nus nem ábrázolódik
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a vesebetegsége, hematuriával, pro-
teinuriával, majd magas vérnyomás 
kialakulásával. Genetikai vizsgálata 
igazolta az Alport-szindróma diagnó-
zisát.
A vesetranszplantáció után szisz-
témás szteroidkezelést kapott, ek-
kor is látásromlást tapasztalt, de a 
gyógyszer elhagyása után panaszai 
megszűntek.
Látóélessége jobb oldalon 1,0, bal 
oldalon 0,5 volt, közeli vízusa jobb 
oldalon Cs IV, bal oldalon Cs V + 
1,0 Dsph = Cs IV volt, szemnyo-
más-értékei normáltartományban 
mozogtak. Szemészeti vizsgálata 
során a békés elülső szegmentum 
mellett, a lencsében lenticonust 
nem találtunk (Scheimpflug képal-
kotás nem igazolta) (2. ábra), a re-
tina középperifériáján pigmentza-

vart, „dot and fleck” retinopathiát 
nem találtunk, azonban a makula 
területében körkörös pigmentkiko-
pást és pigmentrögöket észleltünk 
(3. ábra). A makula-OCT-felvéte-
len mindkét oldalon a foveoláris 
behúzottság elsimult, a retina el-
vékonyodott (4. ábra). A fovea vas-
tagsága a jobb oldalon 145 mikron, 
bal oldalon 139 mikron volt. Tekin-
tettel az anamnézisben szereplő 
vesetranszplantációra, a gondozó 
nefrológussal történő egyeztetés 
után fluoreszcein-angiográfiás vizs-
gálatot végeztünk, amely mindkét 
oldalon hyperfluoreszcens pontsze-
rű festékhalmozódást mutatott a 
makula területében, szivárgás nem 
volt látható (5. ábra). Elektrofizio-
lógiai vizsgálat csapdisztrófia ké-
pét mutatta, ám ez az eltérés ki-

alakulhatott szekunder módon a 
vesetranszplantációt megelőző he-
modialízis következményeként is. 
Tartós dialízisre szoruló betegeknél 
Alport-szindróma nélkül is hasonló 
elektrofiziológiai eltéréseket írtak le 
(3, 8). A beteget kétoldali tinnitus 
és halláscsökkenése miatt neuro-
lógiai és fül-orr gégészeti kivizsgá-
lásra irányítottuk, ahol audiometria 
elvégzése után kétoldali szenzori-
neurális halláscsökkenést állapítot-
tak meg. Így az Alport-szindrómához 
társuló halláscsökkenése is igazoló-
dott.
A beteget nyomon követtük és fo-
kozatos látásromlását tapasztaltuk. 
Hat év elteltével legjobb korrigált 
látóélessége jobb oldalon 0,8, bal 
oldalon pedig 0,32 volt. A kontroll 
makula OCT-n a fovea további el-

3. ábra: Fundusfoto és vörösmentes felvétel mindkét szemről.
A retina középperifériáján pigmentzavar, „dot and fleck” rethonopathia nem 
látható, azonban a makula területében körkörös pigmentkikopás és pigment-
rögök észlelhetőek szinte szimmetrikusan mindkét oldalon
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vékonyodása látszott, jobb oldalon 
128 mikron bal oldalon 121 mikron 
vastagságú foveával.

Megbeszélés
Az Alport-szindróma a kollagén örök-
lött rendellenessége miatt alakul ki, 
amely főként a vesét, a szemet és a 
cochleát érinti. A betegség geneti-
kailag heterogén, az esetek körül-
belül 65%-a X-hez kötött, 15%-ban 
autoszomális recesszív, és 20%-a 
autoszomális domináns öröklődést 
mutat. Előfordulhatnak sporadikus 
esetek is (6).
Az Alport-szindróma által leginkább 
érintett szerv a vese. A hematuria 
a legkorábbi klinikai tünet, ami 
általában gyermekkorban jelenik 
meg, mint esetünkben is. Később 
protein uria és magas vérnyomás 

alakul ki, majd korai felnőttkor-
ra létrejön a veseelégtelenség. Le-
ányoknál enyhébbek a tünetek és 
később alakul ki veseelégtelenség. A 
halláskárosodás a vesefunkciókkal 
párhuzamosan változik, rosszabbo-
dik és a cochlearis bazálmembrán 
rendellenessége okozza.
Ocularis eltérések Alport-szindrómá-
ban 30-70% között fordulnak elő 
(6).  Gyermekkorban a szemészeti 
eltérések ritkák, de a kor előreha-
ladtával gyakoriságuk és súlyos-
ságuk is növekszik. A szemlencse 
rendellenessége, az elülső vagy rit-
kábban a hátsó lenticonus patogno-
mikus értékű. Gyakori szemészeti 
manifesztációk közé tartoznak 
még a visszatérő corneaeróziók, és 
a perifériás „dot and fleck” retino-
pathia, amelyek nem okoznak visz-
sza nem fordítható látásromlást (1, 

9). Ritkán corneadisztrófia is kiala-
kulhat.
Az ismertetett esetünk felhívja a 
figyelmet az Alport-szindróma ritka, 
de a látást hosszú távon veszélyez-
tető megjelenési formájára, a ma-
kuláris atrófiára. Ennek ismerete a 
látás prognózisának felállításában 
jelentős szereppel bír, illetve an-
terior lenticonus – katarakta lét-
rejötte esetén segít megbecsülni a 
műlencse-beültetés utáni várható 
látóélességet. A látás prognózisá-
nak előrejelzése kiemelt jelentő-
ségű Alport-szindrómában, hiszen 
a betegeknek halláskárosodása is 
van (5).
Az Alport-szindróma szemésze-
ti manifesztációinak felismerése 
hozzájárulhat a vesebetegség prog-
ressziójának megbecsüléséhez, il-
letve a diagnózishoz felállításához 

4. ábra: Makula-OCT-felvétel mindkét szemről. A foveoláris behúzottság elsi-
mult, a retina jelentősen elvékonyodott

5. ábra: Fluoreszcein angiográfiás felvétel (FLAG) mindkét szemről.
Mindkét funduson a makula területében hyperfluoreszcens, pontszerű fes-
tékhalmozódások láthatóak festékszivárgás nélkül. A középperiféria és perifé-
ria ép
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is. A visszatérő corneaeróziók és a 
„dot and fleck” retinopathia gyak-
rabban fordulnak elő korai vese-
elégtelenségben, így jelenlétükben 
előrejelezhető a vesebetegség prog-
ressziójának várható üteme (1, 9). 
Az anterior len ticonus és a „dot and 
fleck” retinopathia nagy szenziti-
vitással rendelkezik Alport-szindró-
mában, emiatt fennállásuk gyakor-
lati segítséget nyújthat a diagnózis 
felállításában különösen abban az 
esetben, ha a genetikai vizsgálat 
nem elérhető (1, 9).
Esetünk érdekességét az adja, hogy 
az Alport-szindróma egy ritkán meg-
jelenő retinalis elváltozásával talál-

koztunk: a makulában kialakuló 
atrófiával, a retina centrális elvé-
konyodásával, amelynek ismerete, 
diagnosztikája a betegek látóéles-
ségének prognózisa szempontjából 
döntő jelentőségű.

Következtetés
Az Alport-szindróma egy ritka, örök-
letes, genetikai megbetegedés, 
amely a veseműködést, a hallást és 
a látást is károsítja. A típusos sze-
mészeti tünetek, mint az elülső 
lenticonus és a „dot and fleck” reti-
nopathia segít a társszakmáknak a 
korai diagnózis felállításában. Van-

nak azonban ritkán megjelenő oku-
láris eltérések is például makuláris 
atrófia, makulalyuk kialakulása, 
amelyeknél a vesebetegség, illetve 
hallászavarok irányítják a figyelmet 
az Alport-szindrómára.

Nyilatkozat

A szerzők kijelentik, hogy az esetismer-
tetésük megírásával kapcsolatban nem 
áll fenn velük szemben pénzügyi vagy 
egyéb lényeges összeütközés, összefér-
hetetlenségi ok, amely befolyásolhatja 
a közleményben bemutatott eredménye-
ket, az abból levont következtetéseket 
vagy azok értelmezését.

Dr. Szepessy Zsuzsanna, 1085 Budapest, Mária u. 39. E-mail: szepzsu@yahoo.comLEVELEZÉSI CÍM
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