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Az Alport-szindroma a bazalmembran IV. tipusu kollagénjenek drokletes zavara, amely progressziv vesekarosodast,
szenzorineuralis hallasromlast, szaruhartya, szemlencse és retinaeltéréseket okozhat. A szem eltérései kdzul gyakori
a visszatérd corneaerozid, az anterior lenticonus, a periférias retinan megjelend pigmentzavar: a ,dot and fleck” reti-
nopathia.

Esetismertetés: 38 éves férfi betegiink ket hénapja tarto foltlatas miatt jelentkezett klinikdnkon. Anamnéziseben
krénikus glomerulonephritis talajan kialakult veseelégtelenség miatt vesetranszplantacio és hipertonia szerepelt. Sze-
meészeti vizsgalata soran bekés elulsé szegmentum mellett a lencsében lenticonust nem lattunk, a retina kdzepperi-

pontszerl festékhalmozodast mutatott, szivargas nélkdl. A beteg szemészeti gondozasba vételét kdvetden, mindkét
oldali fulzigas és hallasromlas miatt ful-orr-gégészeti vizsgalatra jelentkezett, amely soran kétoldali szenzorineuralis
hallascsokkenést allapitottak meg. Ezzel teljesseé valtak az Alport-szindroma tunetei.

Kévetkeztetés: A gyakori corneaeroézié, anterior lenticonus, és a ,dot and fleck” retinopathia mellett, a makularis
atrofia az Alport-szindréma szemészeti eltéréseinek egy ritkabban eléforduld forméja, amelynek ismerete fontos a
lat6élesség prognozisanak megitélése céljabol.

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-szindroma a bazalmemb-
ran IV. tipust kollagénjének 6rokle-
tes zavara. A IV. tipust kollagén a
hélézatképzs kollagének csoportja-
ba tartozik, amely biztositja a bazal-
membrén stabilitdsat, integritasat.
Amennyiben a COL4AS (X-hez ko-
tott 6roklés esetén) vagy a COL4A3
és a COL4A4 (autoszomélis recesz-
sziv oroklés esetén) génekben muta-
cié jon létre, akkor a testszerte meg-
taldlhaté  bazdlmembran-funkcié
romldsa alakul ki (1, 3). Az érintett
IV. tipust kollagén megtaldlhaté a
vese glomerulusaiban, a cochledban,
a cornea Bowman-membrénjéban,
a szemlencse tokjdban, a retindban:
az idegrost-rétegben, a membrana
limitans interndban, a pigmentepi-
theliumban, a Bruch-membranban.
Eléforduldsdnak megfeleléen a IV.
tipust kollagén zavara progressziv
vesekdrosodédst,  szenzorineurélis
hallascsokkenést, és sokrétli ocu-
laris eltéréseket okoz (1, 2). Az Al-
port-szindroma incidencidja 1/5000
élve sziiletett csecsemdre viszonyit-
va (3).

Az aldbbiakban az Alport-szindréma
gyakoribb szemészeti megjelenési
formait foglaljuk 6ssze.

Cornea

A visszatér§ corneaer6zidk, ame-
lyek az X-hez kotott Alport-szindro-
ma esetén kb. 10%-os gyakorisaggal
fordulnak el6, a Bowman-membran
diszfunkciéjara vezethet&ek vissza:
megfelels struktardja kollagén hia-

1. dbra. Anterior lenticonus (nyil)
Scheimpflug-kepalkotassal
Alport-szindromaban (demonstraci-

os kep)

nyaban a membran gyenge, nem ta-
pad kell6 mértékben az epithelium-
hoz. Jellemz&en olyan betegekben
fordul el6, akiknél korai vesekaroso-
dés figyelhet6 meg (1).

Lencse

A lencsében létrejové anterior lenti-
conust (1. abra), a lencse kozépsé ré-
szének kap alakd el6domborodasat,
az eliilsé lencse tokjanak gyengesé-
ge okozza; megjelenése Alport-szind-
romdra diagnosztikus értékd (9). Az
X-hez kotott szindromakban 50%
gyakorisdggal fordul el. Az elil-
s6 lencsetok sebezhetdsége miatt
spontdn rupturdk alakulhatnak
ki, amelyek kataraktaképz&déshez
vezetnek (1). A torési myopia és a
szovédményes lencsehomaly miatt
kialakult latéélesség-romlds intra-
ocularis milencse-betltetésével ja-
vithat6 (1, 4, 5, 10).

A mitét azonban a lencsetok toré-
kenysége, és megnovekedett rugal-
massdga miatt kiemelt 6vatossagot
igényel. Femtolézer alkalmazasaval
azonban j6 eredményeket értek el:
a modszer lehet6vé teszi a capsulo-
rthexis precizebb kivitelezését, igy
kikertilhet§ a tok sértilékenyebb ré-
sze, és az esetleges spontan tokrup-
tura (4, 5, 10).

Retina

A membrana limitans interna ren-
dellenessége ,dot and fleck” (retina
pettyezettsége) retinopathiat okoz-
hat a periféridn (70% gyakorisag

X-hez kotott formdéban), illetve a
kozépperiférian  (80% gyakorisag
X-hez kotott formaban), megjelené-
stik igen szenzitiv Alport-szindromad-
ra. Az elvaltozasok a latéélességet
nem befolyésoljak, terapidt nem igé-
nyelnek (1, 9). A corneaer6ziékhoz
hasonléan, azonban a retina elté-
rései is gyakrabban fordulnak els
korai vesefunkcié-romlassal egytitt
(D).

A Bruch-membrin és a membrana
limitans interna anomaélidja egyttt
jarul hozza a tempordlis retina el-
vékonyodasédhoz (55% X-hez kotott
formédkban). A manifesztici6 szen-
zitivitdsa Alport-szindromdra kisebb,
mind a periférias ,dot and fleck” re-
tinopathidnak, a lat6élességet azon-
ban szintén nem befolyasolja (1, 9).
Ezen gyakori eltérésekkel szemben,
a szindréma ritkdbb megjelenési
formadi okozhatnak tartés progresz-
sziv latasromlast (1, 9). Orids ma-
kulalyuk, illetve makularis atréfia
szérvanyosan kertilt eddig lefrasra
(8, 6, 7, 11). Ismeretiik azonban fon-
tos a latds prognézisanak elérejelzé-
séhez.

Esetismertetés

38 éves férfi betegtink két honap-
ja tarté foltlatas miatt jelentkezett
klinikdnkon. Kértorténetében 10
évvel ezel6tt kronikus glomeru-
lonephritis talajdn kialakult vese-
elégtelenség miatt vesetranszplan-
tacié szerepelt, tovabba hiperténia
miatt allt belgydgydszati kezelés
alatt. Gyermekkoraban kezdédott

2. abra: Esetunk eluls®d szegmentu-

manak Scheimpflug-felvetele Penta-

cam HR kameraval. Anterior lentico-
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3. abra: Fundusfoto és vorosmentes felvetel mindket szemraol.

A retina kozepperiferiajan pigmentzavan ,dot and fleck” rethonopathia nem
lathato, azonban a makula teruletében korkords pigmentkikopas és pigment-
rogok eszlelhetdek szinte szimmetrikusan mindkeét oldalon

a vesebetegsége, hematuriaval, pro-
teinuridval, majd magas vérnyomas
kialakulasaval. Genetikai vizsgalata
igazolta az Alport-szindréma diagné-
Zisét.

A vesetranszplantdcié utdn szisz-
témds szteroidkezelést kapott, ek-
kor is latasromlést tapasztalt, de a
gybgyszer elhagydsa utdn panaszai
megsztntek.

Latoélessége jobb oldalon 1,0, bal
oldalon 0,5 volt, kozeli vizusa jobb
oldalon Cs IV, bal oldalon Cs V +
1,0 Dsph = Cs IV volt, szemnyo-
mds-értékei norméltartoméanyban
mozogtak. Szemészeti vizsgalata
soran a békés eltlsé szegmentum
mellett, a lencsében lenticonust
nem taldltunk (Scheimpflug képal-
kotéds nem igazolta) (2. abra), a re-
tina kozépperiféridjan pigmentza-

vart, ,dot and fleck” retinopathiit
nem taldltunk, azonban a makula
tertletében korkorés pigmentkiko-
pést és pigmentrogoket észleltink
(3. éabra). A makula-OCT-felvéte-
len mindkét oldalon a foveoldris
behtzottsdg elsimult, a retina el-
vékonyodott (4. abra). A fovea vas-
tagsaga a jobb oldalon 145 mikron,
bal oldalon 139 mikron volt. Tekin-
tettel az anamnézisben szerepls
vesetranszplantaciéra, a gondozd
nefrologussal torténé egyeztetés
utan fluoreszcein-angiografias vizs-
galatot végeztiink, amely mindkét
oldalon hyperfluoreszcens pontsze-
14 festékhalmozédast mutatott a
makula tertiletében, szivargds nem
volt lathaté (5. dbra). Elektrofizio-
légiai vizsgalat csapdisztréfia ké-
pét mutatta, am ez az eltérés ki-

alakulhatott szekunder médon a
vesetranszplantaciét megel6z6 he-
modializis kévetkezményeként is.
Tart6s dializisre szorulé betegeknél
Alport-szindroma nélkil is hasonld
elektrofiziologiai eltéréseket frtak le
(3, 8). A beteget kétoldali tinnitus
és halldscsokkenése miatt neuro-
légiai és ful-orr gégészeti kivizsga-
lasra irdnyitottuk, ahol audiometria
elvégzése utdn kétoldali szenzori-
neurélis halldscsokkenést allapitot-
tak meg. Igy az Alport-szindrémahoz
tarsulé halldscsokkenése is igazol6-
dott.

A beteget nyomon kovettiik és fo-
kozatos latasromldsat tapasztaltuk.
Hat év elteltével legjobb korrigélt
latéélessége jobb oldalon 0,8, bal
oldalon pedig 0,32 volt. A kontroll
makula OCT-n a fovea tovabbi el-
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4. abra: Makula-OCT-felvetel mindket szemrdél. A foveolaris behuzottsag elsi-
mult, a retina jelentdsen elvekonyodott

5. abra: Fluoreszcein angiografias felvetel (FLAG) mindkeét szemrol
Mindket funduson a makula teruletéeben hyperfluoreszcens, pontszerd fes-
tekhalmozodasok lathatoak festekszivargas nelkul. A kozepperiféeria eés perife-

vékonyodasa latszott, jobb oldalon
128 mikron bal oldalon 121 mikron
vastagsagu foveaval.

Megbeszélés

Az Alport-szindroma a kollagén 6rok-
l6tt rendellenessége miatt alakul ki,
amely f6ként a vesét, a szemet és a
cochledt érinti. A betegség geneti-
kailag heterogén, az esetek kortl-
beltl 65%-a X-hez kotott, 15%-ban
autoszomalis recessziv, és 20%-a
autoszomalis dominans 6roklédést
mutat. El6fordulhatnak sporadikus
esetek is (6).

Az Alport-szindréma altal leginkabb
érintett szerv a vese. A hematuria
a legkorabbi klinikai ttinet, ami
altaldban gyermekkorban jelenik
meg, mint esetlinkben is. Késébb
proteinuria és magas vérnyomds

alakul ki, majd korai felnéttkor-
ra létrejon a veseelégtelenség. Le-
anyokndl enyhébbek a tiinetek és
kés6bb alakul ki veseelégtelenség. A
hallaskarosodas a vesefunkcidkkal
parhuzamosan valtozik, rosszabbo-
dik és a cochlearis bazdlmembran
rendellenessége okozza.

Ocularis eltérések Alport-szindréma-
ban 30-70% kozott fordulnak el
(6). Gyermekkorban a szemészeti
eltérések ritkdk, de a kor eléreha-
ladtaval gyakorisaguk és sulyos-
saguk is novekszik. A szemlencse
rendellenessége, az eliilsé vagy rit-
kébban a hatsé lenticonus patogno-
mikus értékd. Gyakori szemészeti
manifesztaciék kozé tartoznak
még a visszatérd corneaerdzidk, és
a periférids ,dot and fleck” retino-
pathia, amelyek nem okoznak visz-
sza nem fordithaté latasromlast (1,

9). Ritkan corneadisztroéfia is kiala-
kulhat.

Az ismertetett esetlink felhivija a
figyelmet az Alport-szindroma ritka,
de a latast hosszd tavon veszélyez-
teté megjelenési forméjéra, a ma-
kuldris atréfidra. Ennek ismerete a
latés prognézisanak feléllitdsdban
jelent6s szereppel bir, illetve an-
terior lenticonus — katarakta lét-
rejotte esetén segit megbecsiilni a
milencse-betiltetés utdni varhaté
latoélességet. A latds progndzisa-
nak elérejelzése kiemelt jelentd-
ségl  Alport-szindrémdban, hiszen
a betegeknek hallaskarosodésa is

van (5).
Az Alport-szindroma  szemésze-
ti manifesztdcidinak felismerése

hozzéjarulhat a vesebetegség prog-
resszi6janak megbecstléséhez, il-
letve a diagnézishoz felallitasdhoz
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is. A visszatér§ corneaerézidk és a
ydot and fleck” retinopathia gyak-
rabban fordulnak elé korai vese-
elégtelenségben, igy jelenlétitkben
elGrejelezhetd a vesebetegség prog-
ressziéjanak véarhaté tteme (1, 9).
Az anterior lenticonus és a ,dot and
fleck” retinopathia nagy szenziti-
vitassal rendelkezik Alport-szindro-
mdban, emiatt fennalldsuk gyakor-
lati segitséget nytjthat a diagnézis
felallitdsdban kulondsen abban az
esetben, ha a genetikai vizsgalat
nem elérheté (1, 9).

Esettink érdekességét az adja, hogy
az Alport-szindréma egy ritkdn meg-
jelend retinalis elvaltozaséval talal-

koztunk: a makuldban kialakulé
atréfidval, a retina centralis elvé-
konyodasaval, amelynek ismerete,
diagnosztikdja a betegek latééles-
ségének progndzisa szempontjabdl
donté jelentdségd.

Kovetkeztetés

Az Alport-szindréma egy ritka, orok-
letes, genetikai  megbetegedés,
amely a vesemtkodést, a hallast és
a latast is kérositja. A tipusos sze-
mészeti tlinetek, mint az eltlsé
lenticonus és a ,dot and fleck” reti-
nopathia segit a tarsszakméknak a
korai diagnézis felallitasdban. Van-
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nak azonban ritkdn megjelend oku-
laris eltérések is példaul makuldris
atréfia, makulalyuk kialakulésa,
amelyeknél a vesebetegség, illetve
hallaszavarok irdnyitjak a figyelmet
az Alport-szindromdra.
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