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Bilateral anterior lenticonus in the course of Alport syndrome — a case report
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STRESZCZENIE

Zespol Alporta jest chorobg genetyczna, ktéra doprowadza nie tylko do prze-
wlektej choroby nerek, ale réwniez do utraty stuchu i wzroku. W artykule zostat
przedstawiony przypadek 34-letniego mezczyzny ze zdiagnozowanym przed-
nim stozkiem soczewki w przebiegu zespolu Alporta. W zwiazku z postepu-
jacym pogorszeniem widzenia i nieskutecznoscia doboru okularéw pacjent
zostal zakwalifikowany do zabiegu chirurgicznego. Przeprowadzono operacje
fakoemulsyfikacji za¢my poczatkowej znieksztalconych soczewek.

Stowa kluczowe: zespét Alporta, choroba genetyczna, przedni stozek soczewki

ABSTRACT

Alport syndrome is a genetic disease that leads not only to chronic kidney
disease but also to loss of hearing and vison. The article presents a case of
a 34-year-old with anterior lenticonus in Alport syndrome. Due to the progres-
sive deterioration of vision and the ineffectiveness of the selection of glasses, he
was qualified for the surgery — the phacoemulsification for immature cataract
of distorted lenses.
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WSTEP

Zespot Alporta to choroba uwarunkowana genetycznie. Jej
wystapienie jest spowodowane mutacja w genie COL4AS,
kodujacym jeden z taricuchéw kolagenu typu IV [1]. Scho-
rzenie wystepuje rzadko, z czestoscia ok. 1/10 000 zywo
urodzonych dzieci, nalezy jednak do najczestszych z wro-
dzonych nefropatii. Mezczyzni choruja znacznie czesciej
(posta¢ zwiazana z chromosomem X) i cigzej. Poczatkowo
nie wywoluje zadnych symptomoéw, ale wraz z postepem
choroby dostrzegalne sg objawy ze strony ukfadu moczo-
wego, a najczesciej pierwsza nieprawidlowos¢ dostrzega sie
podczas badania ogdlnego moczu. Charakterystyczny wy-
nik to krwiomocz (wystepujacy okresowo i ustajacy samo-
czynnie) oraz biatkomocz. Z czasem dochodzi do niewy-
dolnosci nerek i pojawiaja sie inne powiklania przewleklej
choroby nerek, zwykle nadci$nienie tetnicze, niedokrwi-
stos¢, obrzeki.

W przebiegu zespotu Alporta dochodzi réwniez do poste-
pujacej utraty stuchu, a problemy te czesto wystepuja juz
u chlopcéw w wieku nastoletnim. Do powaznej utraty shu-
chu na ogdt dochodzi jeszcze przed wystapieniem niewy-
dolnosci nerek wymagajacej leczenia nerkozastepczego.
Czestym objawem choroby jest stopniowo narastajace po-
gorszenie widzenia, ktére wymaga noszenia szkiel korek-
cyjnych i wielokrotnej ich zmiany, gdyz postepujace znie-
ksztalcenie soczewki powoduje zaburzenia refrakcyjne.
Jesli zmiany dotycza siatkéwki, moga wystepowac problemy
z widzeniem centralnym [2]. Najczestszymi zaburzeniami
okulistycznymi w przebiegu tego zespolu sa: przedni stozek
soczewki (zmiana patognomoniczna), tylna dystrofia poli-
morficzna rogéwki Duchenne’a, nawracajace owrzodzenia
rogéwki, centralna lub okoloplamkowa retinopatia plami-
sta, obwodowa zlewna retinopatia typu dot-and-fleck, skro-
niowe $ciericzenie siatkéwki i za¢ma [3].

Nie istnieje przyczynowe leczenie zespotu Alporta, a opieka
nad pacjentem opiera sie na terapii powiklan miejscowych
i ogdlnoustrojowych. W pracy przedstawiono przypadek
kliniczny chorego wraz z jego kwalifikacja do operacji oku-
listycznej.

OPIS PRZYPADKU

Do poradni okulistycznej Wojewddzkiego Szpitala Okuli-
stycznego w Krakowie zostal przyjety 38-letni mezczyzna
z pogorszeniem ostrosci widzenia i zaéma poczatkowa.

W wywiadzie: niedowidzenie oka prawego i nadwzrocz-
nos¢ obojga oczu. Pacjent badany od ponad roku przez
okulistéw i optometrystéw, czesto zmieniajacy szkla oku-
larowe, jednak bez korzystnego efektu. Dodatkowo w wy-
wiadzie dwukrotne przeszczepienie prawej nerki. Poza tym
bez istotnych choréb ukladowych lub okulistycznych w ro-
dzinie.

Pacjent zostal skierowany na oddzial okulistyczny w celu
przeprowadzenia kompleksowego badania przedmiotowe-
go. W badaniu optometrycznym ostro$¢ wzroku w najlep-
szej korekeji (BCVA, best corrected visual acuity) oka pra-
wego (OP) na tablicy Snellena dla oka prawego wyniosta 0,2
(z korekgja: sph +5,75/cyl -2,00 0§ 15), a oka lewego (OL):
-0,5 (z korekeja: sph +5,00/ cyl-1,25 0§ 173), co wskazywa-
fo na nadwzrocznos$¢. Natomiast badanie autorefraktome-
trem wskazalo dla OP: sph -7,00/cyl -3,75 0§ 14, a dla OL:
sph -5,25/cyl -6,50 0§ 78, czyli sugerowalo krétkowzrocz-
no$¢. Pacjent nie przyjmowatl korekcji krétkowzrocznej,
a ostro$¢ wzroku poprawiata jedynie korekcja nadwzrocz-
na. W badaniu przedmiotowym przedniego odcinka oka
nie stwierdzono nieprawidtowosci poza widocznymi po-
czatkowymi za¢mieniami biegunowymi tylnymi (ryc. 1, 2)
oraz obustronnym stozkiem przednim soczewki.

1
o ografia przedniego odcinka w biomikroskopie oka prawego.
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Zostal on potwierdzony badaniem biometrycznym — wi-
doczne charakterystyczne wybrzuszenie soczewki (ryc. 3,
4), optyczna koherentna tomografia (OCT, optical coheren-
ce tomography) — widoczna cierisza siatkdéwka skroniowa
(ryc. 5, 6) — oraz badaniem aberrometrycznym, ukazuja-
cym wysoka toksyczno$¢ aberracji sferycznych (ryc. 7, 8).
Rogdéwke jako zrédio aberracji wykluczono poprzez bada-
nie topograficzne obojga oczu (ryc. 9, 10).

3

U pacjenta wykonano usuniecie za¢mionych soczewek
w sposéb klasyczny, metoda fakoemulsyfikacji. Przepro-
wadzono tez zabieg usuniecia stozka przedniego soczewki
umiejscowionego w strefie kapsuloreksji przedniej. Opera-
cje wykonano z miesiecznym odstepem.

Podczas kontroli wyniki badania autorefraktometrem byly
nastepujace: dla OP: sph +0,75/cyl -0,75 0§ 170, oraz dla
OL: sph +0,50/cyl -0,75 0§ 175. Badanie ostro$ci wzroku

Analiza biometryczna oka prawego.

OD: Axial length of right eye: 21.61 mm. - Note: short eye.

0 D Analyze
right
Measured values Keratometry values

AL: 21.61mm (SD=8pm) n: 1.3375

ACD: 2.82mm (SD =9 um) SE: 4351D (SD =2 pm)

LT: 4.47 mm (SD = 14 uym) K1: 43.17D @18° (SD=2pm)
K2: 43.85D @ 108° (SD=3pm)
AD: -068D @ 18°

Central corneal thickness WTW and pupil values (CW-Chord)

CCT: 595 pum (SD = 3 ym) WTW:  12.1 mm Ix: +0.8 mm  ly: +0.3 mm

P: 5.6 mm Px: +0.6 mm Py: +0.4 mm
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4

Analiza biometryczna oka lewego.
OS: Axis length of left eye: 21.65 mm. - Note: short eye.

o OS
left
Measurement values Keratometry values
AL 21.65mm (SD=8um) n: 1.3375
ACD: 2.86mm (SD = 10 pm) SE: 44.05D (SD =2 um)
T 4.46 mm (SD =12 pm) K1: 4350D @179° (SD=6pum)
K2: 4462D @89° (SD=2pm)
AD: -1.11D_@179°
Central corneal thickness WTW and pupil values (CW-Chord)
CCT: 599 pum (SD =3 um) WTW: 12.0 mm Ix:-0.8 mm  ly: +0.1 mm
P: 5.6 mm Px:-0.7 mm Py: +0.2 mm
T S R L
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Topografia oka lewego.
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na tablicy Snellena — V OP: 0,5 bez korekgji (oko niedo-
widzace), V OL: 1,0 bez korekeji. Badanie ostrosci wzroku
do blizy — Sn OP: 0,75 z korekcja sph +3,00, a dla OL: 0,5
z korekeja +3,0 D. Ci$nienie wewnatrzgalkowe OP (IOP):
13 mmHg, OL (IOL): 15 mmHg. Pooperacyjne badanie
przedmiotowe obojga oczu nie wykazalo zadnych niepra-
widlowosci, a gojenie przebiegalo w sposob wlasciwy.

DYSKUSJA

Patognomoniczng zmiang okulistyczna dla zespotu Alpor-
ta jest przedni stozek soczewki. Zaburzenia budowy kola-
genu wystepujace w tym zespole powoduja powstawanie
w torebce soczewki szczelin, ktére nastepnie, samoistnie
badZ pod wplywem urazu, pekaja. Skutkuje to uwypukle-
niem soczewki ku przodowi [4]. Przedni stozek soczewki
jest rozpoznawany poprzez obecnos¢ objawu ,kropli oleju”
w badaniu przedniego odcinka oka w lampie szczelinowe;j.
U pacjentéw z przednim stozkiem soczewki i wadami re-
frakcji mozna poczatkowo zastosowac terapie soczewkami
korekcyjnymi, jednak podstawg leczenia przedniego stozka
soczewki jest usuniecie zmienionej chorobowo soczewki.
Taki zabieg zostal przeprowadzony u opisywanego pacjen-
ta. Ze wzgledu na wiasciwosci torebki soczewki wystepu-
jace w tym zespole najtrudniejszym etapem zabiegu jest
kapsuloreksja przednia [5]. Zeby unikna¢ obwodowych
pekniec torebki podczas zabiegu, zaleca sie wykorzystanie
srodka wiskoelastycznego o wysokiej masie czasteczko-
wej. Z kolei, by zmniejszy¢ czestos¢ przypadkéw wtérnego
zmetnienia torebki tylnej, zaleca si¢ wszczepienie zwijalnej

ADRES DO KORESPONDENCJI
stud. Ada Pandey

31-510 Krakow, ul. Rakowicka 20B/36
tel.: 53153 15 68

e-mail: adapandey.ap@gmail.com

soczewki akrylowej hydrofobowej. Zalecenia i rehabilitacja
pooperacyjna sa takie same jak po fakoemulsyfikacji prze-
prowadzonej z powodu za¢my starczej [6].

Zabieg fakoemulsyfikacji przeprowadzony u opisywanego
pacjenta przebiegt bez komplikacji. Jedyna trudnoscia byta
nietypowa, delikatniejsza torebka, ktora charakteryzowala
sie mniejszg stabilno$cia podczas kapsuloreksji. Jednakze
udato sie uzyskac ciagla, okragla i prawidlowego ksztattu
kapsuloreksje z uzyciem 2% kohezyjnego wiskoelastyku.
Nastepnie wszczepiono soczewki asferyczne z filtrem UV
i $wiatla niebieskiego. Wykonane pdzniejsze badania po-
operacyjne wykazaly znaczng poprawe jakosci widzenia.

PODSUMOWANIE

Pacjent ze zdiagnozowanym przednim stozkiem soczewki
oraz z postepujaca, wysoka krétkowzrocznoscia niepodda-
jaca sie korekcji jest potencjalnie osobg z zespotem Alporta.
Wezesna diagnoza pozwala na satysfakcjonujace zaopatrze-
nie pacjenta zaréwno nefrologicznie, laryngologicznie, jak
i okulistycznie, co z kolei umozliwia poprawe jakosci jego
zycia. Opisywany przypadek kliniczny udowadnia, iz fako-
emulsyfikacja z implantacja sztucznej soczewki jest metoda
zaréwno bezpieczny, jak i skuteczna u pacjentéw cierpia-
cych z powodu przedniego stozka soczewki w przebiegu
zespolu Alporta.

Zrédto rycin: Wszystkie ryciny pochodza z materiaféw
wiasnych autorow.
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