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n A j W A Ż n I e j S Z e
Postępujące pogarszanie się 
wzroku oraz nieskuteczność 
leczenia okularowego mogą 

być przesłanką do rozpoczęcia 
diagnostyki choroby genetycznej, 

takiej jak zespół Alporta, 
i zmiany sposobu leczenia.

H I G H L I G H T S
Progressive deteriorating 

eyesight and the ineffectiveness 
of eyeglass treatment may be 
a reason to start diagnosing 

a genetic disease, such as 
Alport’s syndrome, and change 

the treatment method.
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OPIS PRZYPADKU cASe RePORT

STReSZcZenIe
Zespół Alporta jest chorobą genetyczną, która doprowadza nie tylko do prze-
wlekłej choroby nerek, ale również do utraty słuchu i wzroku. W artykule został 
przedstawiony przypadek 34-letniego mężczyzny ze zdiagnozowanym przed-
nim stożkiem soczewki w przebiegu zespołu Alporta. W związku z postępu-
jącym pogorszeniem widzenia i nieskutecznością doboru okularów pacjent 
został zakwalifikowany do zabiegu chirurgicznego. Przeprowadzono operację 
fakoemulsyfikacji zaćmy początkowej zniekształconych soczewek. 

Słowa kluczowe: zespół Alporta, choroba genetyczna, przedni stożek 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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WSTĘP
Zespół Alporta to choroba uwarunkowana genetycznie. Jej 
wystąpienie jest spowodowane mutacją w genie COL4A5, 
kodującym jeden z łańcuchów kolagenu typu IV [1]. Scho-
rzenie występuje rzadko, z częstością ok. 1/10 000 żywo 
urodzonych dzieci, należy jednak do najczęstszych z wro-
dzonych nefropatii. Mężczyźni chorują znacznie częściej 
(postać związana z chromosomem X) i ciężej. Początkowo 
nie wywołuje żadnych symptomów, ale wraz z postępem 
choroby dostrzegalne są objawy ze strony układu moczo-
wego, a najczęściej pierwszą nieprawidłowość dostrzega się 
podczas badania ogólnego moczu. Charakterystyczny wy-
nik to krwiomocz (występujący okresowo i ustający samo-
czynnie) oraz białkomocz. Z czasem dochodzi do niewy-
dolności nerek i pojawiają się inne powikłania przewlekłej 
choroby nerek, zwykle nadciśnienie tętnicze, niedokrwi-
stość, obrzęki. 
W przebiegu zespołu Alporta dochodzi również do postę-
pującej utraty słuchu, a problemy te często występują już  
u chłopców w wieku nastoletnim. Do poważnej utraty słu-
chu na ogół dochodzi jeszcze przed wystąpieniem niewy-
dolności nerek wymagającej leczenia nerkozastępczego. 
Częstym objawem choroby jest stopniowo narastające po-
gorszenie widzenia, które wymaga noszenia szkieł korek-
cyjnych i wielokrotnej ich zmiany, gdyż postępujące znie-
kształcenie soczewki powoduje zaburzenia refrakcyjne. 
Jeśli zmiany dotyczą siatkówki, mogą występować problemy 
z widzeniem centralnym [2]. Najczęstszymi zaburzeniami 
okulistycznymi w przebiegu tego zespołu są: przedni stożek 
soczewki (zmiana patognomoniczna), tylna dystrofia poli-
morficzna rogówki Duchenne’a, nawracające owrzodzenia 
rogówki, centralna lub okołoplamkowa retinopatia plami-
sta, obwodowa zlewna retinopatia typu dot-and-fleck, skro-
niowe ścieńczenie siatkówki i zaćma [3]. 
Nie istnieje przyczynowe leczenie zespołu Alporta, a opieka 
nad pacjentem opiera się na terapii powikłań miejscowych 
i ogólnoustrojowych. W pracy przedstawiono przypadek 
kliniczny chorego wraz z jego kwalifikacją do operacji oku-
listycznej. 

OPIS PRZYPADKU
Do poradni okulistycznej Wojewódzkiego Szpitala Okuli-
stycznego w Krakowie został przyjęty 38-letni mężczyzna  
z pogorszeniem ostrości widzenia i zaćmą początkową. 
W wywiadzie: niedowidzenie oka prawego i nadwzrocz-
ność obojga oczu. Pacjent badany od ponad roku przez 
okulistów i optometrystów, często zmieniający szkła oku-
larowe, jednak bez korzystnego efektu. Dodatkowo w wy-
wiadzie dwukrotne przeszczepienie prawej nerki. Poza tym 
bez istotnych chorób układowych lub okulistycznych w ro-
dzinie. 

Pacjent został skierowany na oddział okulistyczny w celu 
przeprowadzenia kompleksowego badania przedmiotowe-
go. W badaniu optometrycznym ostrość wzroku w najlep-
szej korekcji (BCVA, best corrected visual acuity) oka pra-
wego (OP) na tablicy Snellena dla oka prawego wyniosła 0,2 
(z korekcją: sph +5,75/cyl -2,00 oś 15), a oka lewego (OL): 
-0,5 (z korekcją: sph +5,00/ cyl-1,25 oś 173), co wskazywa-
ło na nadwzroczność. Natomiast badanie autorefraktome-
trem wskazało dla OP: sph -7,00/cyl -3,75 oś 14, a  dla OL: 
sph -5,25/cyl -6,50 oś 78, czyli sugerowało krótkowzrocz-
ność. Pacjent nie przyjmował korekcji krótkowzrocznej,  
a ostrość wzroku poprawiała jedynie korekcja nadwzrocz-
na. W badaniu przedmiotowym przedniego odcinka oka 
nie stwierdzono nieprawidłowości poza widocznymi po-
czątkowymi zaćmieniami biegunowymi tylnymi (ryc. 1, 2) 
oraz obustronnym stożkiem przednim soczewki. 

Fotografia przedniego odcinka w biomikroskopie oka prawego.

rycina 1

Fotografia przedniego odcinka w biomikroskopie oka lewego.

rycina 2
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Został on potwierdzony badaniem biometrycznym – wi-
doczne charakterystyczne wybrzuszenie soczewki (ryc. 3, 
4), optyczną koherentną tomografią (OCT, optical coheren-
ce tomography) – widoczna cieńsza siatkówka skroniowa 
(ryc. 5, 6) – oraz badaniem aberrometrycznym, ukazują-
cym wysoką toksyczność aberracji sferycznych (ryc. 7, 8). 
Rogówkę jako źródło aberracji wykluczono poprzez bada-
nie topograficzne obojga oczu (ryc. 9, 10).

Ryciny 3-10

U pacjenta wykonano usunięcie zaćmionych soczewek  
w sposób klasyczny, metodą fakoemulsyfikacji. Przepro-
wadzono też zabieg usunięcia stożka przedniego soczewki 
umiejscowionego w strefie kapsuloreksji przedniej. Opera-
cje wykonano z miesięcznym odstępem.
Podczas kontroli wyniki badania autorefraktometrem były 
następujące: dla OP: sph +0,75/cyl -0,75 oś 170, oraz dla 
OL: sph +0,50/cyl -0,75 oś 175. Badanie ostrości wzroku 

Analiza biometryczna oka prawego.

Rycina 3
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Analiza biometryczna oka lewego.

Rycina 4
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OCT plamki oka prawego.

Rycina 5

OCT plamki oka lewego.

Rycina 6
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Aberrometria oka prawego.

Rycina 7

Aberrometria oka lewego.

Rycina 8
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Topografia oka prawego.

Rycina 9
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Topografia oka lewego.

Rycina 10
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na tablicy Snellena – V OP: 0,5 bez korekcji (oko niedo-
widzące), V OL: 1,0 bez korekcji. Badanie ostrości wzroku 
do bliży – Sn OP: 0,75 z korekcją sph +3,00, a dla OL: 0,5  
z korekcją +3,0 D. Ciśnienie wewnątrzgałkowe OP (IOP): 
13 mmHg, OL (IOL): 15 mmHg. Pooperacyjne badanie 
przedmiotowe obojga oczu nie wykazało żadnych niepra-
widłowości, a gojenie przebiegało w sposób właściwy. 

DYSKUSJA
Patognomoniczną zmianą okulistyczną dla zespołu Alpor-
ta jest przedni stożek soczewki. Zaburzenia budowy kola-
genu występujące w tym zespole powodują powstawanie 
w torebce soczewki szczelin, które następnie, samoistnie 
bądź pod wpływem urazu, pękają. Skutkuje to uwypukle-
niem soczewki ku przodowi [4]. Przedni stożek soczewki 
jest rozpoznawany poprzez obecność objawu „kropli oleju” 
w badaniu przedniego odcinka oka w lampie szczelinowej. 
U pacjentów z przednim stożkiem soczewki i wadami re-
frakcji można początkowo zastosować terapię soczewkami 
korekcyjnymi, jednak podstawą leczenia przedniego stożka 
soczewki jest usunięcie zmienionej chorobowo soczewki. 
Taki zabieg został przeprowadzony u opisywanego pacjen-
ta. Ze względu na właściwości torebki soczewki występu-
jące w tym zespole najtrudniejszym etapem zabiegu jest 
kapsuloreksja przednia [5]. Żeby uniknąć obwodowych 
pęknięć torebki podczas zabiegu, zaleca się wykorzystanie 
środka wiskoelastycznego o wysokiej masie cząsteczko-
wej. Z kolei, by zmniejszyć częstość przypadków wtórnego 
zmętnienia torebki tylnej, zaleca się wszczepienie zwijalnej 

soczewki akrylowej hydrofobowej. Zalecenia i rehabilitacja 
pooperacyjna są takie same jak po fakoemulsyfikacji prze-
prowadzonej z powodu zaćmy starczej [6].
Zabieg fakoemulsyfikacji przeprowadzony u opisywanego 
pacjenta przebiegł bez komplikacji. Jedyną trudnością była 
nietypowa, delikatniejsza torebka, która charakteryzowała 
się mniejszą stabilnością podczas kapsuloreksji. Jednakże 
udało się uzyskać ciągłą, okrągłą i prawidłowego kształtu 
kapsuloreksję z użyciem 2% kohezyjnego wiskoelastyku. 
Następnie wszczepiono soczewki asferyczne z filtrem UV  
i światła niebieskiego. Wykonane późniejsze badania po-
operacyjne wykazały znaczną poprawę jakości widzenia. 

PODSUMOWANIE
Pacjent ze zdiagnozowanym przednim stożkiem soczewki 
oraz z postępującą, wysoką krótkowzrocznością niepodda-
jącą się korekcji jest potencjalnie osobą z zespołem Alporta. 
Wczesna diagnoza pozwala na satysfakcjonujące zaopatrze-
nie pacjenta zarówno nefrologicznie, laryngologicznie, jak 
i okulistycznie, co z kolei umożliwia poprawę jakości jego 
życia. Opisywany przypadek kliniczny udowadnia, iż fako-
emulsyfikacja z implantacją sztucznej soczewki jest metodą 
zarówno bezpieczną, jak i skuteczną u pacjentów cierpią-
cych z powodu przedniego stożka soczewki w przebiegu 
zespołu Alporta.

Źródło rycin: Wszystkie ryciny pochodzą z materiałów 
własnych autorów.
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