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Bilateral anterior lenticonus in a young patient with
Alport’s syndrome

Alport sendromuna bagh bilateral anterior lentikoniislii geng bir hasta
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Abstract

Alport's syndrome is a familial disease affecting basement membrane collagen and characterized by
progressive kidney disfunction, hearing disorder and ocular abnormalities. Twenty four years old man
presented with visual impairment in our outpatients clinic. Bilateral anterior lenticonus were seen in ocular
slit lamp examination. After clinical examinations, audiological tests and nephrological evaluation, the case was
diagnosed as Alport's syndrome. Although males and females are affected equally in this disease, males have
poorer prognosis than females owing to renal failure. It is intended to remind this uncommon disease and
create awareness for ophthalmologists in the present article.
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Ozet

Alport sendromu, okiiler anomaliler, progresif bobrek disfonksiyonu ve isitme bozuklugu ile karakterize, bazal
membran kollajeninin etkilendigi ailevi bir hastaliktir. Az gérme sikayeti ile poliklinigimize basvuran 24
yasindaki gen¢ bir erkek hastamin biyomikroskopik muayenesinde bilateral anterior lentikoniis saptandi.
Isitme testleri ve nefrolojik muayeneleri neticesinde hasta Alport sendromu tanisi aldi. Hastalik her iki cinsi
esit olarak tutsa da erkeklerde bobrek hastaliginin prognozu daha kotii olmaktadir. Bu makalede, sik

Case Report

gorillmeyen bu hastaligl hatirlatmak ve oftalmologlar i¢in farkindalik olusturmak amaglanmistir.
Anahtar kelimeler: Alport sendromu, anterior lentikoniis, bobrek disfonksiyonu, isitme bozuklugu

Giris

Alport sendromu (AS), kalitsal ve ilerleyici bir bobrek
hastaligidir. Temel patoloji Tip IV kollajenin yapisal
bozuklugudur. Tip IV kollajen, basal membranlarin
temel bilesenidir. Tip IV kollajen glomertil, kornea ve
kokleada bulunur ve hastalik nefrit ve sensorinéral
duyma kaybi seklinde kendini gosterir (1). Buna lens
dislokasyonu, anterior lentikoniis, posterior katarakt
ve kornea distrofisi gibi cesitli géz hastaliklar1 da
eslik eder (2). Genellikle, hastaligin tamis1 klinik
belirtilerin yani sira aile tyelerinin ¢ok dikkatli
incelenmesi ve bazal membran yapisinin elektron
mikroskopik degerlendirilmesine dayanir. Hastalik
primer olarak X'e baglh dominant gecis gosterir.
Ancak, hastaligin otozomal dominant ve otozomal
resesif formlar1 da tanmimlanmistir (3). Bu yazida
bilateral anterior lentikoniisiin neden oldugu, yiiksek
astigmatizmaya sahip bir Alport sendromu olgusunu
tartistik.

Olgu sunumu

Yirmi dort yasinda erkek hasta, ilk semptomlar1 géz
ile ilgili olarak, her iki goziinde az gérme sikayeti ile
basvurdu.

Bu yazi Kastm 2013, Tiirk Oftalmoloji Dernegi 47. Ulusal
Kongresinde poster olarak sunulmustur.
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Hikayesinde yaklasik 4 yildir gérme azhgindan
yakindigini ifade etti. Aile hikayesinde ve kardeslerin
sorgulanmasinda, alti kardesten ikisinde benzer
sikayetlerin oldugu anlasild;, fakat kardeslere
ulasmak miimkiin olmadi. Her iki gdziin goérme
keskinligi degerlendirildi, adneksler, 6n ve arka
segment muayenesi yapildi ve goz i¢i basinci 6l¢iildii.
Renkli gérme muayeneleri dogal, géz hareketleri
serbest, pupil biytikliikleri ayni, 151k refleksi (+)
bulundu. Muayenede gérme keskinligi tashihle sagda
0,3, solda 0,4 Snellen diizeyindeydi. Bilateral -3,50
aks 900 ve -3.75 aks 1500 dioptrinin {zerinde
astigmatik refraksiyon kusuru vardi. Yapilan o6n
segment muayenesinde bilateral anterior lentikoniis
ve sag goz On polar Kkatarakt saptandi. Fundus
muayenesi bilateral dogaldi. Gz i¢i basinci bilateral
15 mm Hg idi. Anterior lentikonus, klinik olarak dar
bir "slit" verilerek yapilan biyomikroskobik
incelemede, lens 6n kapsiiliiniin konikal gériinimii
ve lensin 3-4 mm'lik santral kisminin 6n kameraya
dogru olan projeksiyonu seklinde tespit edildi (Resim
1). Sag gozde anterior polar katarakt goriildii (Resim
2). Sag g6z o6n kamara derinligi 2.90 mm, lens
kalinligr 3.67 mm olarak 6l¢iildii (Resim 3). Alport
sendromu stiphesi ile kulak burun bogaz ve nefroloji
kliniklerinden konsiiltasyon istendi. Isitme testinde
sinirsel tipte isitme kaybi1 saptandi. Nefroloji
kliniginde yapilan incelemeler sonucunda ise
mikrohematiiri, proteiniiri ve hipertansiyon tespit
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Sekil 1. Anterior lentikoniis, slit 151g1n1n lens 6n yiiziindeki bombelesmesi izlenmektedir.

Sekil 2. On polar katarakt

edilerek bobrek yetmezligi ile birlikte Alport Hastanin resimlerinin kullanilmasi ile ilgili olarak
Sendromu tanisi konuldu. yazili oluru alindi.

Nefroloji klinigi tarafindan hasta bdbrek yetmezligi

tanisiyla organ transplantasyonuna yonlendirildi.
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Tartisma

Alport sendromunun epidemiyolojik olarak goériilme
siklig1 1/5000’dir (4). Anterior lentikoniistin Alport
sendromu ile birlikteligi siktir. Alport sendromu,
kalitsal ve ilerleyici bir bobrek hastaligidir. Temel
patoloji Tip IV kollajenin yapisal bozuklugudur. Tip
IV kollajen glomeriil, kornea ve kokleada bulunur ve
bu nedenle hastalik kendini nefrit ve sensorinéral
duyma kaybi seklinde gosterir. Bu bulgulara lens
dislokasyonu, anterior lentikoniis, posterior katarakt
ve kornea distrofisi gibi cesitli g6z hastaliklar1 da
eslik eder (5). Anterior Ientikoniis lensin
merkezindeki  3-4 mm'lik  kismin  aksiyel

projeksiyonu ile olusan bir lens bozuklugudur.
Etkilenen bolgedeki on kapsil incelir ve bazi
vakalarda spontan riiptiir goriilebilir. Lentikoniise
bagl olarak yiiksek astigmatizm ve buna bagh olarak
ambliyopi gelisebilir. Anterior lentikonus,
biyomikroskopide "slit" verilerek yapilan
incelemede, lens 6n kisminin konikal gortiniimi ve 3-
4 mm'lik santral kisminin 6n kameraya dogru olan
projeksiyonu olarak izlenir (6). Bizim hastamizda da
g6z bulgular olarak bilateral anterior lentikonus ve
sag anterior polar katarakt vard. Isitme testinde
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Sekil 3. Kornea topografisi

sinirsel tipte isitme kaybi saptandi ve ayrica bobrek
yetmezligi sonucu nefroloji klinigi tarafindan organ
transplantasyonuna yonlendirildi. Hastamiza
katarakt operasyonu oOnerildi, ancak hasta bu
operasyonu erteledi. Anterior lentikonus tedavisi igin
Onerilen tedavi yontemi seffaf lens ekstraksiyonu ve
goz ici lens implantasyonudur. Cerrahi tedavi igin
genel olarak basarili sonuglar bildirilmistir (6-9)

Yildirim ve ark.’nin yaptiklari bir ¢alismada, Alport
sendromlu bir ailenin fertlerinde bilateral anterior
lentikoniis ve midperiferal retinal lekeler tesbit
etmislerdir. Ayrica bir bazal membran hastalig1 olan
ve lens on kapsiiliindeki defekt sonucu olusan
anterior lentikoniisiin Alport sendromu i¢in spesifik,
tan1 koydurucu g6z bulgusu oldugunu bildirmislerdir
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(4). Bu hastalik erkek ve kadinlari esit oranda
etkilemesine ragmen erkeklerin prognozu kadinlara
gore daha kotldiir. Alport sendromunda goriilen
okiiler anomalilerin insidans1 %11'den %92'ye kadar
biiyiik  degisiklikler ~ gostermektedir.  Alport
sendromlu hastalarda, okiiler anomaliler ¢ocukluk
¢aginda nadir goriilmesine ragmen, artan yasla hem
ciddiyetinde, hem de sikliginda bir artis tespit
edilmigstir; bu da hastaligin progresif seyirli oldugunu
gostermektedir. Bu sendromda goriilen en sik ve en
spesifik okiiller anomali anterior lentikonustur.
Kornea nadiren etkilenmistir. Retina ve lens ise
siklikla tutulmustur ve lens ile retinay1 iceren okiiler
defektler Alport sendromu i¢in tipiktir (10, 11).
Ozdamar ve arkg., bir Alport sendromu vakasinda,
her iki goéziin fundoskopik incelemesinde
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midperiferal retinada sari-beyaz benek tarzinda
yuzeysel lezyonlar tespit etmislerdir (12).

Alport sendromunda goriilen degisiklikler, kornea’da
korneal arkus, artmis stromal graniilarite, posterior
polimorfoz opasiteler, stiperfisiyal "white dot",
mikrokornea ve lattice distrofisi; lensde anterior
lentikoniis, posterior kortikal katarakt, anterior lens
kapsiilinde pigmentasyon, anterior lens kapsiil
rliptiirii, anterior ve posterior subkapsiiler katarakt;
retina’da foveal refle kaybi, makular ve midperiferal
retinada sari-beyaz, yuvarlak, degisken c¢apta
beneklenmeler, foveal pigmentasyon bozuklugu,
retinal damarlarda tortuosite olarak bildirilmistir
(12,13).

Tani, klinigin yani sira patolojik ve genetik testlerle
konur. Klinik olarak pozitif aile hikayesi, inatel
mikrohematiiri, goz ve kulagin etkilendigi bobrek dis1
anomaliler vardir. Patolojik olarak ultrastriiktiirel
degisiklikler gozlenir. Bunlar elektron mikroskopuyla
tesbit edilen glomeriiler bazal membran anomalileri

(lamina densa’nin kalinhk artis;, ayrilmast ve
parcalanmasi)’dir. Genetik olarak mutasyonun
dogrudan identifiye edilmesi ya da linkage

metoduyla analiz yapilir (14). Tam olarak iyilestirici
tedavisi olmayan hastalar icin ileri bobrek yetmezligi
durumunda hemodiyaliz veya duruma gore bobrek
transplantasyonu 6nerilir (15).

Sonug olarak, tashihle gérme keskinliginin artmadigi
astigmatizmasi olan hastalarda biyomikroskopik
muayenede lentikoniis tespit edilirse, ayiric1 tanida
hayati tehdit eden Alport sendromu agisindan
dikkatli olunmali ve ilgili kliniklerle birlikte
multidisipliner bir ¢alisma yapilmahdir.
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