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Peł no obja wo wy ze spół Al por ta jest wy stę pu ją cą ro dzin nie cho-
ro bą, któ rą ce chu je prze wle kłe za pa le nie ne rek nie pod da ją ce się 
le cze niu i pro wa dzą ce do śmier ci z po wo du ich nie wy dol no ści. 
W ze spo le tym stwier dza się rów nież za bu rze nia słu chu o ty pie głu-
cho ty neu ro gen nej, a tak że rza dziej wy stę pu ją ce ob ja wy oku li stycz-
ne, ta kie jak: sto żek przed ni so czew ki, zmia ny na dnie oczu o ty pie 
pla mek siat ków ki przy po mi na ją ce re ti ni tis al bi punc ta ta i za ćmę (6). 
Opi sy wa no rów nież wa dy roz wo jo we w po sta ci nad mier nie dłu gich 
pal ców, roz sz cze pie nia pod nie bie nia, hi po pla zji ne rek, ner ki pod ko-
wia stej. Za bu rze nia neu ro lo gicz ne, któ re mo gą tu wy stę po wać, to 
za pa le nie wie lo ner wo we i pa dacz ka fo to gen na (5,7). 

Ze spół Al por ta ob ja wia się po cząt ko wo krwin ko mo czem i zmien-
nym, nie wiel kim biał ko mo czem. Zmia ny te mo gą wy stę po wać już 
w pierw szym ty go dniu ży cia, cho ciaż zwy kle stwier dza się je w 4. -5. 
ro ku ży cia, a w wie ku 8-10 lat są już wy raź nie utrwa lo ne. Wte dy też 
stwier dza się ob ja wy na ra sta ją cej nie wy dol no ści ne rek, do pro wa dza-
ją cej do mocz ni cy i zgo nu mię dzy 20. a 30. ro kiem ży cia (5,13). 

Po kil ku la tach trwa nia ob ja wów ne fro lo gicz nych u osób 
z ze spo łem Al por ta po ja wia się zwy kle obu stron na głu cho ta neu ro-
gen na, po wo du ją ca upo śle dze nie słu chu w za kre sie wy so kich czę-
sto tli wo ści. Na tę że nie ob ja wów cho ro bo wych u ko biet jest mniej-
sze, a scho rze nie trwa u nich dłu żej niż u męż czyzn, u któ rych 
po stęp cho ro by jest szyb szy, a je dy nym sku tecz nym le cze niem jest 
prze szczep ner ki. 

Opis przy pad ku
30-le tni męż czy zna, z za wo du to karz -śl usarz, zgło sił się na ba da-

nie oku li stycz ne z po wo du ob ni że nia ostro ści wzro ku. Po za sto so wa-
niu ko rek cji nie zbor no ści krót ko wzrocz nej uzy ska no ostrość wzro ku 

oka pra we go = 0,8, a le we go = 0,9 w dal oraz 0,5/30 z bli ska. 
Po zo sta łe ba da nia funk cji – wi dze nie barw i po le wi dze nia by ły pra-
wi dło we. W ba da niu przed mio to wym na dnie oka pra we go i le we go 
stwier dzo no w bie gu nie tyl nym bla de, punk ci ko wa te żół te plam ki 
o lo ka li za cji oko ło doł ko wej, wi docz ne od stro ny skro nio wej (ryc. 1a,b). 

Ba da nie an gio gra ficz ne nie wy ka zy wa ło żad nych od chy leń od 
nor my. Prze bieg faz wy peł nia nia kon tra stem na czyń siat ków ki był 
pra wi dło wy. Struk tu ra siat ków ki w ob ra zie an gio flu oro gra ficz nym 
nie wy ka za ła zmian pa to lo gicz nych, cho ciaż plam ki siat ków ki 
do brze uwi dacz nia ły się w świe tle bez czer wien nym (ryc. 2a-d). 

Z po wo du po dej rze nia ze spo łu Al por ta wy ko na no au dio gram, 
w któ rym stwier dzo no sy me trycz ne upo śle dze nie słu chu ty pu per-
cep cyj ne go. Ba da ny po da wał w wy wia dzie od 8. ro ku ży cia krwin-
ko mocz i biał ko mocz, z póź niej szym roz po zna niem kłę busz ko we go 
za pa le nia ne rek. Na ra sta ją ce od oko ło 15. ro ku ży cia kło po ty ze 
słu chem by ły przy czy ną trzy krot ne go zwol nie nia pa cjen ta z za sad-
ni czej służ by woj sko wej przez ko mi sję po bo ro wą. W tym cza sie 
cho ry uży wał już apa ra tu słu cho we go. Od 24. ro ku ży cia z po wo du 
nie wy dol no ści ne rek był on pod da wa ny dia li zo te ra pii, a prze szczep 
ner ki wy ko na no u nie go 2 la ta póź niej. Stę że nia kre aty ni ny i mocz-
ni ka w su ro wi cy krwi utrzy ma ły się na po zio mie gór nych gra nic 
nor my. W wy wia dzie usta lo no, że u mat ki i sio stry pa cjen ta stwier-
dza no w prze szło ści pod wyż szo ny po ziom mocz ni ka i kre aty ni ny, 
a tak że biał ko mocz. Brat ma kło po ty ze słu chem. Oso by te nie zo sta-
ły prze ba da ne oku li stycz nie, po nie waż prze by wa ją za gra ni cą. 

Omó wie nie
Etio lo gia ze spo łu Al por ta nie jest zna na. Obec nie wy róż nia się 

czte ry for my scho rze nia: 1) kla sycz ną, w któ rej dzie dzi cze nie ze spo łu 
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Summary: The history and clinical findings of 30-year man with Alport's syndrome are presented. The main features of Alport's 
syndrome are hereditary chronic nephritis leading to renal failure resulting in death and sensory-neural deafness. 
Ocular features include anterior lenticonus, macular and peripheral flecks resembling fundus albipunctatus. The 
etiology of this syndrome is unknown. It has been suggested that there may be a metabolic defect in the biosynthesis 
of collagen with changes in the glomerular basement membrane, cochlea and capsule of the lens. The retinal flecks 
may also be related to the different underlying glial cells, Müllers cells producing thick basement membrane. It is 
concluded that diagnosis of fundus albipunctatus should not be made in the absence of full renal investigation and 
audiometry. 
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zwią za ne jest z chro mo so mem X i współ ist nie ją cym krwin ko mo czem, 
głu cho tą oraz ob ja wa mi oku li stycz ny mi, 2) zwią za ną rów nież z chro-
mo so mem X, w któ rej do mi nu je mię śnia ko wa tość gład ko ko mór ko-
wa, 3) au to so mal nie re ce syw ną, 4) au to so mal nie do mi nu ją cą (11). 

Ca stel man i Kib bee po raz pierw szy opi sa li żół te plam ki siat-
ków ki w tyl nym bie gu nie, zlo ka li zo wa ne oko ło doł ko wo (2), któ re 

nie da wa ły żad nych zmian w an gio gra fii flu ore sce ino wej (10). 
Pe ter son i Al bert opi sa li rów nież plam ki na śred nim ob wo dzie 
dna, któ rych obec ność ma zwią zek ze zmia na mi w na błon ku 
barw ni ko wym siat ków ki. Zmia ny te w an gio gra fii da ją efekt 
okien ka. Roz miesz cze nie zmian wy da je się mieć zwią zek z gru bo-
ścią bło ny we wnętrz nej gra nicz nej (bgw.) siat ków ki. Fo os wy ka-
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Ryc. 1a, b. Żół te, bla de plam ki siat ków ki umiej sco wio ne skro nio wo od doł ka plam ki na dnie oka pra we go i le we go. 
Fig. 1a, b. Whi te- ye llow ma cu lar fleks lo ca ted in tem po ral pe ri fo ve al ma cu lar area in ri ght and left fun dus eye. 

Ryc. 2 (a-d). Oko ło doł ko we plam ki siat ków ki wi docz ne od skro ni na zdję ciach bez czer wien nych nie wy ka zu ją żad nych zmian w ba da niu an gio flu oro gra ficz-
nym. 

Fig. 2 (a-d). Tem po ral pe ri fo ve al re ti nal flecks se en in red free fra mes do not cau se any chan ges in flu ore sce in an gio gra phy. 
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zał, że gru bość bło ny gra nicz nej we wnętrz nej wzra sta od ob wo du 
do tyl ne go bie gu na (4). Na brze gu doł ka, w ob sza rze o śred ni cy 
1,5 mm, gru bość bgw. ule ga stop nio we mu zmniej sze niu do 0,2 
mi kro me tra lub mniej (14). Plam ki siat ków ki mo gą też być przy-
czy no wo zwią za ne ze znaj du ją cy mi się pod ni mi ko mór ka mi gle-
jo wy mi i ko mór ka mi Mülle ra, któ re wy twa rza ją gru bą bgw. siat-
ków ki, a tak że z astro cy ta mi od po wie dzial ny mi za po wsta wa nie 
cien kiej bgw. (3). 

Zmia ny w ze spo le Al por ta są praw do po dob nie uwa run ko wa-
ne de fek tem me ta bo li zmu w bio syn te zie ko la ge nu ty pu IV, bę dą-
ce go głów nym ele men tem struk tu ral nym wszyst kich błon pod-
staw nych. Gen CO L4A5 ko du ją cy po wsta wa nie te go ty pu ko la ge-
nu jest zlo ka li zo wa ny w chro mo so mie X (9). Prze ma wia za tym 
fakt, że 3 róż ne mu ta cje te go ge nu zo sta ły wy kry te u 3 człon ków 
ro dzeń stwa z roz po zna nym ze spo łem Al por ta (1,7). Tak więc zmia-
ny ja ko ścio we ko la ge nu ty pu IV lub nie do bór w ob rę bie bło ny 
pod staw nej kłę busz ków ner ko wych, czę ści śli ma ko wej ucha 
we wnętrz ne go, to reb ki so czew ki oraz w ob rę bie bło ny pod staw-
nej ko mó rek gle jo wych, ko mó rek Mülle ra i bgw. siat ków ki mo gą 
być od po wie dzial ne za obec ność ob ja wów wy stę pu ją cych 
w ze spo le Al por ta. 

Ostat nio Sha ikh do niósł po raz pierw szy o przy pad ku zwy rod-
nie nia szklist ko wo -sia tkó wk ow ego i przedar cio we go z od war stwie-
niem siat ków ki u 49-le tni ego męż czy zny z roz po zna nym ze spo łem 
Al por ta. Nie pra wi dło wa bu do wa ko la ge nu ty pu IV, któ ry jest głów-
nym ele men tem struk tu ral nym bgw. siat ków ki i bło ny Bru cha, mo że 
na gra ni cy siat ków ki i cia ła szkli ste go przy czy niać się do pa to lo gicz-
nych trak cji, bę dą cych przy czy ną przedar cio we go od war stwie nia 
siat ków ki i/ lub otwo rów w plam ce (12). Me te, ba da jąc pa cjen tów 
z ze spo łem Al por ta, opi sał przy pa dek z obu stron nym otwo rem 
w plam ce (8). Uwa ża on, że zwięk szo ny prze pływ pły nu tkan ko we-
go przez nie pra wi dło wą bło nę Bru cha i za ni ko wy na bło nek barw ni-
ko wy siat ków ki przy nad ci śnie niu tęt ni czym i/ lub zwięk szo nej 
prze pusz czal no ści na czyń w nie wy dol no ści ne rek mo że po wo do wać 
two rze nie się mi kro tor bie li w war stwie zwo jo wej ze wnętrz nej siat-
ków ki. Tor bie le te, łą cząc się ze so bą, mo gą pę kać i two rzyć peł no-
ścien ny otwór w plam ce. 

Opi sy wa no rów nież plam ki siat ków ki u osób z po cząt ko wo pra-
wi dło wą czyn no ścią ne rek, u któ rych do pie ro po kil ku la tach do cho-
dzi ło do ich nie wy dol no ści. Yasu zu mi za ob ser wo wał u 14-le tniej 
dziew czyn ki obu stron ne su ro wi cze od war stwie nie siat ków ki 
w plam ce, to wa rzy szą ce na ra sta ją cej nie wy dol no ści ne rek, któ re 
jed nak wy co fa ło się po in ten syw nej he mo dia li zie (15). 

Tak więc roz po zna nie zmian o cha rak te rze fun dus al bi punc ta tus 
w pierw szych de ka dach ży cia po win no sta no wić wska za nie do okre-
so we go ba da nia ne fro lo gicz ne go i au dio me trycz ne go w ce lu po twier-
dze nia lub wy klu cze nia ze spo łu Al por ta. Po stę po wa nie ta kie mo że 
prze są dzić o le cze niu i zde cy do wać o ro ko wa niu co do ży cia cho re go. 
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