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Özet 
Alport seiHİromu. gendik geçişli bir bazal ınenıbran 

hastalığıdır. Heıııaliirik nefrit, uörosensorial işitme kaybı ve 
oküler bulgularla karakıerizcdir. Anlerior lenlikonııs, lens opa-
siteleri ve retina/ benekler sıklıkla görülen göz bulgularıdır. 
Bireylerinde bilateral anlerior lenlikonııs ve midperiferal reti-
ııal benekler izlenen bir Alpoıi Seııdroınln aile sunulmuştur. 

Anahtar Kelimeler: A l p o r l sendromu. Anterior lentikonus, 
Benekli retina 

Summary 
Alport's Syndrome is a hereditarv disorder of basement 

membrane which is characterized by nephritis with hematuria, 
sensory-neural deafness and ocular findings. Anterior lenli-
conus, lens opacities and retinal flecks are the most frequent 
ocular signs. A family of Alport's Syndrome whose members 
had bilateral anterior lentlconus and mldperlpheral retinal 
flecks Is presented. 

Key Words: Alport 's syndrome, Anter ior lenticonus. 
Flecked retina 
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İlk defa 1927 yılında Alport tarafından tanımlanan 
bu sendrom ilerleyici hematürik nefrit, bilateral nörosen-
sorial işitme kaybı ve oküler bozukluklarla karakterize 
bir bazal membran hastalığıdır (1). Fimler (2), klasik 
Alport sendromu (AS) için 4 ana kriter öne sürmüş ve 
kesin tanı için en az üçünün bulunması gerektiğini 
bildirmiştir. Bu kriterler: 

1. Ailede hematini ve / veya kronik renal yetmezlik 
ö y k ii s ii n ü n bulu n ması; 

2. Renal biyopside elektron mikroskopisi ile karak
teristik bulguların saptanması ; 

3. Yüksek tonda ilerleyici nörosensorial işitme kay
bı; 

4. Karakteristik göz bulgularıdır. 

Fpidemiyolojik olarak görülme sıklığı 1/5000 dir. 
Flematüri en sık görülen renal semptomu olup proteinini 
ve piiiri eşlik edebilir. İleri yaşlarda hipertansiyon ve re
nal yetmezlik gelişebilir. Elektron mikroskopide karak-
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teristik olarak glomeriiler bazal membranda kalınlaşma 
ve çatlaklar ile yoğun granülasyon izlenir (3,4). 

Bilateral nörojenik işitme kaybı , sıklıkla 10 yaşın
dan önce tespit edilebilir. Prevelansı erkek çocuklarda 
daha fazladır. Bazı bilinmeyen sebeplerden dolayı işitme 
defekti yetişkin çağda ilerleme gös te rmemekted i r (1-4). 

Sohar (5) ailesel nefrit ile birlikte oküler defektlerin 
de olduğunu ilk defa 1956 yılında bildirmiştir. AS 'da 
oküler belirtilerin görülme sıklığı % 11-43 oranında sap
tanmıştır. Bilateral anterior lentikonus, AS'nıın en spesi
fik göz anomalisidir. Anterior lentikonus, özel l ikle 
erkeklerde olan bir bulgudur ve sıklıkla nörosensorial 
işitme kaybıyla birlikte görülür. Anterior lentikonusun 
yanı sıra per imaküler ve midperiferal retina benekleri, 
lens opasiteleri ve presenil arkus A S ' u için tipik göz bul
gularıdır (6-9). Tekrarlayan kornea epitel erozyonları 
(10) ve kornea endotelinde posterior pol imorf dis t ıol ik 
değişiklikler (11) nadir görülen oküler bulgularmdandır 
(Tablo 1). 

Bu çal ışmamızda Alport sendromlıı bir aile sunu
larak hastalığın oküler ve genetik özellikleri literatür 
ışığında tartışılmıştır. 

Olgular 
19 yaşında erkek hasta E k i m 1996'da Gülhane 

Askeri Tıp Akademisi Göz Kliniğine, son 3-4 senedir 
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Tablo 1. Alport sendromunda göz bulguları. 

1. Antcrior Icnlikonus 
2. Makulcr ve perifcrik retina benekleri 
3. Lens opasiteleri 
4. PreseniI arkus 
5. Tekrarlayan kornea epitel erozyonları 
6. Kornea endotelmcle posterior polimeri"distrolik değişiklikler 
7. Foveal pigmentasyon değişiklikleri 

görmesinin bulanıklaştığı yakınmasıyla başvurmuştur. 
Öyküsünde; çocukluğundan beri çay renginde idrar yap
tığını ifade eden hastada, ayrıca yaklaşık 10 yıldır işitme 
kaybı olduğu saptandı. Soy geçmişinde, 4'ü kız, 4'ü 
erkek toplam 8 kardeşinin olduğu kızlardan üçünün 26-
28 yaşlarında sağ ve sağlıklı o lduğu, biri kız, 2'si erkek 
olmak üzere üç kardeşinin ise 20 yaşlarında böbrek yet
mezliği sonucu öldüğü ve 16 ile 18 yaşlarında 2 erkek 
kardeşinde de böbrek hastalığı, işitme azlığı ve görme 
bozukluğu olduğu belirlenmiştir (Şekil 1). Olgumuzun 
ebeveynleri arasında akrabalık mevcut değildir. 

Oftalmolojik muayenesinde; görmeler her iki gözde 
tashihsiz 0.4 olup, siklopleji sonrası refraksiyonu sağ 
gözde -3 .75 -7 .00x15 , solda ise-3.75-5.00x165 olarak 
saptandı. Keratometri değerleri sağda dikey eksende 47, 
yatayda 41.5 dioptri. sol gözde dikey eksende 45, yatay
da 42 dioptri idi . Tashihle görme dereceleri artmadı. 
Biyomikroskobik muayenesinde her ik i gözde anterior 
lentikonus izlenirken, lenslerde opasite yoktu (Şekil 2). 
Biyometrik değer lendirmelerde, lens kalınlıkları her iki 
gözde 3.78 mm, ön kamara derinlikleri sağda 3.60 mm, 
solda 3.58 mm, aksiel uzunlukları ise her ik i gözde 23.30 
mm olarak bulundu. 

Fundus muayenesinde her ik i gözde maküla tempo-
ralinde midperiferik retinada, sarı subretinal benek 
tarzında lezyonlar görüldü. Retinal damarlar ve optik 
diskler normal olarak izlendi. Fundus floresein anjiyo-

Şeki l 2. Olgunun sağ gözünde anterior lentikonus i / l e ı m o r 

Şekil 3. Olgunun FFA's ında midpcrifcral bö lgede hiperflort 
sans eös teren alanlar izlenmektedir. 

grafıde, her ik i gözde maküla temporalindc lezyonlara 
uyan midperiferal bö lgede , retina pigment epiteli 
değişikliğini andıran, benek tarzında, çok sayıda, sınır
ları belli belirsiz, hiperfloresans gösteren alanlar izlendi 
(Şekil 3). Hastanın yapı lan elektro retino grafisi, elektro 
okülo grafisi ve renk görme testleri normaldi. 

Kulak burun boğaz bö lümünce yapılan incelemede 
sensori-nöral tipte yüksek tonda işitme kaybı ve kohlear 
patoloji saptandı. Nefroloji konsül tasyonunda hastada 
hematüri ve proteiııüri ile giden bir nefrit tablosu ve 
buna bağlı olarak hipertansiyon, ve kronik remil yetmez
lik belirlendi. 

Hastanın anne babası ile üçü kız, ik is i erkek 5 
kardeşi oftalmoloji, K . B . B . ve Nefroloji birimlerince 
değer lend i r i ld i . 16 ve 18 yaş la r ındak i ik i erkek 
kardeşinde olgumuzdakine benzer tarzda bilateral anteri
or lentikonus ve funduslarmda midperiferal çok sayıda 
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benekler izlendi. Görmeler her iki olguda da 0.5 düzey
lerinde idi. Olgularda sensori-nöral işitme kaybı ile 
hematürik nefrit mevcut idi . Diğer bireylerde gerek of-
lalıııoiojik muayenede gerekse diğer birimlerce yapılan 
incelemelerde Alport sendromuna özgü bir bozukluk 
tespit edilmedi. 

Tartışma 
Alport sendromunda genetik geçiş tartışmalı bir 

konudur. Klasik olarak A S ' l u ailelerin %50-%85'inde 
X'e bağlı dominant geçiş bulunmakla birlikte %10-
%15'inde otozomal dominant ve nadir olarak da oto-
zomal resesif kalıtım izlenmektedir (12). Ailemizde oto
zomal dominant kalıtım mevcuttu. 

AS genetik bozukluklara bağlı ortaya çıkan yaygın 
bazal ıııembran hastalığıdır. Temel patoloji glomerüler 
bazal meınbranda izlenmektedir. Tip IV kollajen vücut
taki bazal membranlar ın temel yapısını oluşturmaktadır 
ve Tip IV kollajen yapımı veya metabol izmasındaki 
anormall iğin bazal membran hastalığına neden olduğu, 
ve X kromozomun uzun kolunun orta bölümünde bulu
nan Alport lokusu, Xq21.3-22 bölgesinin Tip IV kollajen 
m e t a b o l i z m a s ı n d a k i bozuk luğa yol açabi leceği 
bildirilmiştir. Ayrıca, son zamanlarda yapılan çalışmalar
da genetik bozuk luğun Alpor t geni olarak da ad
landırılan C O L 4 A 5 üzerinde olduğu fikri yoğunlaşmışt ır 
(2-4.12.13). 

Anterior lentikonusta, bir bazal membran olan lens 
ön kapsülünde inceline, çatlaklar ve epitel hücre sayısın
da azalma saptanmıştır . Olayın doğumda olmadığı , 
hastalıkla birlikte geliştiği gözlemlenmiş t i r (4,6.11). 
Olgumuzda görmenin bilateral olarak 3-4 sene önce bu
lanıklaşmaya başlaması , anterior lentikonusun sempto-
matik olarak başlangıcını haber vermektedir. 

AS 'da I'undus değişiklikleri perimaküler ve midpe-
riferal retinal benekler şeklindedir. Perimaküler benek
lerin etıyolojisı lam olarak bilinmemekle birlikte internal 
lîmitan membran düzeyinde olduklarına inanılmaktadır. 
Mid-per i i c ra l retinal beneklerin ise retina pigment 
epiteli düzeyinde ve Bruch membranı defektine bağlı 
o lduğu zannedilmektedir. Periferal ve pe r imakü le r 
benekler arasında bir ilişki kurulamamışt ı r (6,7.9,14). 
Olgumuzda midperiferal bölgede görülen lezyonlar, fıın-
doskopık görünüm ve F F A bulgularına göre retina pig
ment epiteli değişikliği tarzındadır. 

A L P O R T S F N ' O K O M U N D A G O / H O L d l J L A R l 

Tekrarlayan korneal epitelyal erozyonlar veya pos
terior polimorf distrofi gibi bulgular da AS'nun nadir 
bildirilen oküler bulgularıdır (10,11). Alport sendro-
mundaki bu bulgular, bazal membranlan selektif olarak 
tutan bu hastalığın çok geniş bir yelpazede hastalık 
grubu olduğunu göstermektedir . Bi r bazal membran 
hastalığı olan ve lens ön kapsül ündeki defekt sonucu 
oluşan anterior lentikonus. AS için spesifik, tanı koydu-
rucu göz bulgusudur. Hastal ığın genetik olarak hetero
jende göstermesi sonucu oküler bulgular değişik oranda 
bulunmakta, böbrek hastalığı da değişik şiddette seyre
debilmektedir. Hastalığın genetik temellerinde varılan 
noktalar diğer birçok göz hastalığına da ışık tutacak 
düzeydedir. 
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