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  گزارش سه فرد مبتلا از يک خانواده:  سندرم آلپورت‐ مهدي نيلي احمدآباديدكتر
 

١١٣

Alport Syndrome: Report of Three Cases in one Family 
 
Nili Ahmadabadi M, MD; Zare MA, MD; Mekaniki E, MD; Lashei A, MD; Pir P, MD 
 
Purpose: To report three cases of Alport syndrome in one  family with anterior lenticonus and 
retinal flecks. 
  

Patients and findings: Three members of one family with consanguineous parents are presented 
who had renal and ocular involvement. They had anterior lenticonus and a beaten bronze appearance 
in the macula. Reduced visual acuity and photophobia were the chief complaints of these patients. 
Despite correction of her refractive error, one of them underwent clear lens extraction with 
intraocular lens implantation due to severe impairment of visual acuity. Two patients had severe 
renal failure with subsequent renal transplantation. Biopsy of one of them confirmed the diagnosis 
of Alport syndrome. 
 

Conclusion: Despite the rarity of ocular involvement in Alport syndrome, especially in females, all 
three patients had anterior lenticonus and retinal flecks. Regardless of macular involvement, the 
main cause of decreased visual acuity was lenticular anomaly. Clear lens extraction with intraocular 
lens implantation was an effective treatment modality in these patients. 
 
Key words: Alport syndrome, case report  
 
• Bina J Ophthalmol 2004; 10 (1): 113-117. 

 
 

  مبتلا از يك خانوادهفرد گزارش سه : سندرم آلپورت
  

   ٤دآتر پوپك پير و ٣دآتر عليرضا لاشيئي، ٢ابراهيم مكانيكي دآتر، ١ دآتر محمدعلي زارع،١دآتر مهدي نيلي احمدآبادي
  

  چـكيـده

داراي مـشكلات    خواهر و يك برادر  كه هـر سـه            ٢ از يك خانواده شامل       به سندرم آلپورت    معرفي سه بيمار مبتلا    :هدف
  .  بودندretinal flecks قدامي و  لنتيكونوسصورته چنين اختلالات چشمي ب ي و هميكليوي و شنوا

 دچـار ضـايعات كليـوي و        ،دارندخويشاوندي  ها نسبت     سه بيمار از يك خانواده مازندراني كه والدين آن         :معرفي بيماران 
ي و يكاهش بينـا .  داشتندBeaten Bronze منظره ،ته چشم در و ند قدامي بود لنتيكونوسصورته هاي چشمي ب گرفتاري

 ديـد خـوبي نداشـت لـذا     ،رغم رفركشن مناسب بهيكي از بيماران .  شكايت عمده بيماران بود، شديد)فوتوفوبي(نورگريزي  
 نهايـت ديـد    در دو چشم قرار گرفت و در هر شفاف و كارگذاري لنز داخل چشمي     عدسيتحت عمل جراحي خارج كردن      

ي شديد كليه تحت عمـل جراحـي پيونـد قـرار گرفتـه      يدليل نارساه بيمار از خانواده فوق بدو . يمار به حد مطلوب رسيد  ب
  . ضايعات مربوط به سندرم آلپورت تاييد شده بود،يكي از بيمارانبرداري كليوي  نمونهبودند و در 

 هـر سـه   ،ر زنان، به ويژه دمراه با سندرم آلپورتبودن تظاهرات چشمي ه مبني بر نادرهاي   با وجود گزارش  :گيري  نتيجه
رغـم وجـود ضـايعات     به.  بودندretinal flecks قدامي و  لنتيكونوسداراي)  خواهر و يك برادر٢(فرد مبتلا به بيماري فوق 

  بـود و خـارج كـردن   )به صـورت لنتيکونـوس قـدامي    ( گرفتاري عدسي،ي در اين بيماراني علت اصلي كاهش بينا   ،شبكيه
  . بيماران است اين تنها روش درماني موثر در، شفاف و كارگذاري لنز داخل چشميسيعد

  .١١٣‐١١٧ :١، شماره ١٠؛ سال ١٣٨٣پزشكي بينا  مجله چشم •
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  ١ شماره ‐١٠ سال ‐پزشكي بينا مجله چشم
 

١١٤

   دكتر مهدي نيلي احمدآبادي:گو پاسخ •
  ١٣٨٢ دي ١: تاريخ دريافت مقاله         دانشگاه علوم پزشكي تهران ‐پزشك چشم ‐ استاديار‐١
  ١٣٨٣ خرداد ١٩: تاريخ تاييد مقاله          دانشگاه علوم پزشكي بابل‐پزشك چشم ‐ار استادي‐٢
  دانشگاه علوم پزشكي تهران ‐پزشك  چشم‐دانشيار ‐٣
   دانشگاه علوم پزشكي تهران ‐پزشك  چشم‐دستيار ‐٤

   مرکز تحقيقات چشم دانشگاه علوم پزشکي تهران‐ بيمارستان فارابي‐ ميدان قزوين‐ تهران
  
  

  دمهمق

اثر   پايه است كه در    يغشاارثي   يك بيماري    ،سندرم آلپورت      
 ايـن بيمـاري     .كنـد   بروز مي  IVنوع  يك نقص ژنتيكي در كلاژن      
بيمـاران دچـار    .  شناخته شد  ۱۹۲۷ابتدا توسط آلپورت در سال      

 ۳۰حـدود   .عصبي بودنـد  ‐كري حسيبا گرفتاري كليوي همراه 
ا اين سندرم نيز گـزارش      هاي چشمي همراه ب     گرفتاري ،سال بعد 
 يـك   حـدود  ، آلپورت در جمعيت عادي     سندرم شيوع ژن . گرديد

 . ۱باشد مي ۱۰۰۰۰ يك در  و شيوع بيماري حدود۵۰۰۰ در
  :١و٢ي عبارتند ازنتقال بيمارا     الگوهاي وراثتي 

نـوع  و  اسـت   تـر     مغلوب كه در مردان شـايع      Xوابسته به   نوع   )١
 ۱۰۰ نفوذ ژن    ،توارث نوعدر اين   . شود كلاسيك محسوب مي  

 . نيستدرصد
ــوع  )٢ ــه ن ــسته ب ــا و  غالــب كــه چنــدان شــايع نيــست  Xواب ب

ــاتوز منتــشر همــراه اســت  ــا؛ليوميوم ــد ســت از  اتر عب تزاي
 نـاي و    ،صاف دستگاه گـوارش   اي ماهيچه   ه ياختهخيم   خوش

  .دستگاه تناسلي
 .دناتوزومي مغلوب كه تظاهرات چشمي آن ناشايعنوع  )٣

 كـه از     اسـت  رونـده   نفريـت پـيش    ،ماريتظاهر اصلي اين بي        
 و  شـود    مـي  صورت هماچوري شروع  ه  دوران كودكي و نوجواني ب    

 بـه   ،كنـد  رفت مي  ي كليه پيش  يسمت گلومرولونفريت و نارسا   ه  ب
  .١و٢حدي كه ممكن است به دياليز و يا پيوند كليه بينجامد

هاي مختلف چـشم    ممكن است در قسمت    تظاهرات چشمي      
ه  ب ضايعات قرنيه معمولاً،شمچدر قسمت قدامي  .٣‐٧دن نمايبروز

، )corneal arcus dystrophy( يـستروفي کمـاني قرنيـه   د صورت
 )pigmentary dispersion(انتشار پيگماني  و مورفوس خلفي پلي

در قـسمت   .  هـستند   قـدامي   لنتيكونوس صورته  در عدسي  ب    و
 ـ          ،خلفي چشم  صـورت  ه  ضايعات شـبكيه ايـن بيمـاران عمـدتاً ب

retinal flecks ٨و٩دوطرفـه به صورت سوراخ ماكولا . ٦و٧باشند مي ،

 ـ   ۱١ و دكولمان سروز دوطرفـه     ۱٠شبكيهتلانژكتازي عروق    ه  نيـز ب
هـاي    با وجـود درگيـري قـسمت       .ندا صورت موردي گزارش شده   

ــن بيمــاران  ،مختلــف چــشم ــد در اي ، علــت اصــلي كــاهش دي
ناشي از  شديد  بيني     نزديك  قدامي است كه به لحاظ     لنتيكونوس

مواردي حتي با وجود اصلاح عيب انكساري، بيمـار ديـد           در   ،آن
رغم مشكلاتي كه در كپسولوتومي      به در اين موارد و      .خوبي ندارد 

 ـ     دليـل اشـكالات سـاختماني      ه  يا كپسولوركسيس اين بيماران ب
 تنهـا   ؛ پايـه وجـود دارد     ي ناشي از اختلالات غشا    عدسيكپسول  

اف و كارگـذاري لنـز داخـل         شـف   عدسي  خارج كردن  ،راه درمان 
 . ١٢و١٣ استچشمي

ت ر ابتدا به بررسي تظاهرات باليني سندرم آلپو     ،در اين مقاله       
 در يك خانواده پرداخته و سپس نتايج         مورد معرفي  در سه بيمار  

 شفاف همراه بـا     عدسيكردن  بخش خارج    آميز و رضايت   موفقيت
  .دشو ش ميلنز داخل چشمي در يكي از بيماران گزاري كارگذار

  
  معرفي بيماران

  

  بيمار اول
داري است كـه بـه علـت          ساله مجرد و خانه    ۲۲ خانم   ،بيمار     

.  به بيمارستان فارابي مراجعه كـرده بـود        ،تاري ديد هر دو چشم    
 ـ تندد داش ـ از كودكي افت دي ـ ،هر دو چشم بيمار    تـدريج  ه  كـه ب

 طوري كه بيمـار بـراي انجـام كارهـاي عـادي           ه   ب ؛بدتر شده بود  
 )فوتوفـوبي (نـورگريزي   بيمـار از    ،  ضمندر  . روزانه مشكل داشت  

 قـادر بـه     ،رد كـه در نـور شـديد       ك ـ   شاكي بود و اظهار مي     شديد
  .باشد  نميها بازكردن چشم

مار در كودكي به علت هماچوري بررسـي شـده بـود و در              بي     
ضـايعات مـشكوك بـه سـندرم آلپـورت          اش،     كليـه  برداري  نمونه

 شـاكي    نيـز  يي بيمار از كاهش شـنوا     ،ضمن در. گزارش شده بود  
در بررسي سوابق خانوادگي بيمـار مـشخص شـد كـه يـك               .بود
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  گزارش سه فرد مبتلا از يک خانواده:  سندرم آلپورت‐ مهدي نيلي احمدآباديدكتر
 

١١٥

 بـه عـلاوه،     .خواهر و يك برادر بيمار نيز مشكلات مشابهي دارند        
 مــشكلات چــشمي خويــشاوند بودنــد ولــي پــدر و مــادر بيمــار

  . نداشتند
 شـمارش    بـه ترتيـب    ،ديد چشم راست و چپ بدون عينـك            

اصـلاح   در چشم راست، با  كهي بود متر ۲ و   ي متر ۳  از نانگشتا
 و در چشم چـپ، بـا اصـلاح          ١٢٥/٢٠ به   ‐٠٠/١٣ ‐٧٥/١×١٨٠°
ــه ‐٠٠/١٤ ‐٠٠/٢×١٨٠° ــيد١٠٠/٢٠ بـ ــا  در .  رسـ ــه بـ معاينـ

هـر دو چـشم     . نـد  قرنيه و اتاق قـدامي طبيعـي بود        ،لمپ اسليت
 هـر دو    يفشار داخل ـ  و   )۱شکل  ( ندودب قدامي    لنتيكونوس دچار
  . بودطبيعيم در حد چش
 در ماكولاي هر دو چشم ضـايعات        ،در معاينه ته چشم بيمار         

قطـب  در .  مـشهود بـود  beaten bronzeبـا منظـره   اي  اسـتحاله 
 وجـود  fleck تعداد زيـادي  محيطي ته چشم،    نيمه خلفي و ناحيه  

 عينك و  بابا توجه به عدم رضايت بيمار از ديد       . )۲شکل   (داشت
تر، چشم راست بيمار تحت عمل جراحي         بيش عدم امكان اصلاح  

 شفاف و كارگذاري لنز داخـل چـشمي قـرار         عدسيخارج كردن   
 ماه به همان روش تحت عمـل        ۵/۱چشم چپ نيز پس از      . گرفت

 بـراي   ،رغم شكننده بودن كپسول قـدامي      به. جراحي قرار گرفت  
 و پـس از لنزكتـومي و        شـد بيمار كپسولوركسيس مناسب انجام     

 ديد هر دو چشم بدون عينـك بـه          ،كارگذاري لنز داخل چشمي   
ديـد چـشم    آخرين معاينـه،    به طوري كه در     ؛  حد مطلوب رسيد  

 و بـا    ٢٥/٢٠ و   ٣٢/٢٠ بـه ترتيـب      ،راست و چـپ بـدون عينـك       
و +) ٢٥/١ ‐٧٥/٠×١٣٠°بـا اصـلاح      (٢٥/٢٠  بـه ترتيـب    عينک،

  .بود) ‐٧٥/٠×١٧٠°با اصلاح  (٢٠/٢٠
  

  بيمار دوم
كـه از كـودكي     بـود   اي    سـاله  ۴۳ خـانم     و خواهر بيمار قبلي       

ي، درگيري كليوي و كاهش شنوايي بـوده و         يدچار مشكلات بينا  
 قـرار   پيونـد كليـه   تحـت ، سالگي به علت نارسـايي كليـه   ۳۱در  

در چـشم راسـت     شـده وي بـا عينـك         ديـد اصـلاح    .استگرفته  
 ٨٠/٢٠در چشم چـپ     و  ) ‐٥٠/٩ ‐٠٠/٤×١٠°با اصلاح    (٦٣/٢٠

 .بود) ‐٠٠/٥ ‐٠٠/٣×١٥٥°با اصلاح (
  لنتيكونـوس  ، در هـر دو چـشم      ،لمـپ  در بررسي بـا اسـليت          

 در بررسـي تـه چـشم در هـر دو            .)۳شکل   (قدامي وجود داشت  
قطـب  و در ناحيـه  داشـت   beaten bronze ماكولا منظره ،چشم
  .)۴شکل  ( مشهود بودfleck retinopathy منظره ،خلفي

  ر سومبيما
اي بـود كـه از كـودكي          سـاله  ۴۳ آقاي    و  قبلي انبرادر بيمار      

ي شـكايت   يي و شـنوا   ياز كاهش بينـا     و  بود دچار مشكل كليوي  
 پيونـد كليـه     ، سالگي به علت نارسـايي كليـه       ۳۰وي در   . داشت
ــ ــودـش ــد. ده ب ــر   دي ــت براب ــشم راس ــلاح  ( ٨٠/٢٠ چ ــا اص ب

ــپ   )‐٠٠/٢×١٧٠° ــشم چـ ــد چـ ــلاح ( ١٢٥/٢٠و ديـ ــا اصـ بـ
  .بود) ‐٥٠/٣ ‐٥٠/١*°۱۸۰

 قدامي   لنتيكونوس ، هر دو چشم   ، در لمپ در معاينه با اسليت        
 قدامي و   زيركپسوليچنين كدورت لنز در ناحيه        هم .مشهود بود 

 وجـود داشـت   )  لنتيكونـوس  در پـشت ناحيـه    (كورتكس قدامي   
كدورت عدسي در چشم چپ شديدتر از چشم راست         . )۵شکل  (

 و منظـره  fleck retinopathy ، دو چشمدر فوندوسكوپي هر .بود
beaten bronze۶شکل  ( در ماكولا مشهود بود(.  

  
  بحث

 پايه است و تظـاهر      ييك بيماري ارثي غشا   سندرم آلپورت،        
. باشـد  صورت نفريت و پيـدايش خـون در ادرار مـي          ه  اصلي آن ب  

 اين   ديگر  عصبي نيز از تظاهرات    ‐درگيري چشمي و كري حسي    
  .٢‐٧هستندسندرم 

طور كلي بر اساس نحوه وراثـت،   ه  بتشخيص سندرم آلپورت         
 و  ليوميومـــاتوز، عـــصبي‐يكـــري حـــس ،گرفتـــاري كليـــوي

قـسمت قـدامي   ضـايعه  . گيـرد    صورت مـي   هاي چشمي  گرفتاري
 ديـستروفي کمـاني قرنيـه،       صـورت  بـه    شم در قرنيـه معمـولاً     چ

 ـ      انتـشار پيگمـاني     و  خلفي سمورفو پلي  صـورت ه  و در عدسـي ب
ضـايعات   ،و در قسمت خلفـي چـشم      ٤و٥ است قدامي تيكونوسلن

  .٦و٧باشد مي retinal flecksصورت ه شبكيه اين بيماران عمدتاً ب
 هـر سـه نفـر درگيـري كليـوي           ،مطالعه ما در خانواده مورد         

كليه سندرم  برداري     نمونه ،) اول بيمار(ها   داشتند و در يكي از آن     
 در اوايـل دهـه      ن دوم و سـوم    ابيمـار . الپورت را تاييد كرده بـود     

هر سه بيمار نيز از كاهش    .  پيوند كليه شده بودند    ،چهارم زندگي 
تظاهرات چشمي هر سـه بيمـار        .ي شكايت داشتند  يشديد شنوا 

 و منظره fleck retinopathy،  قدامي لنتيكونوسصورته  ب،مبتلا
beaten bronze در ماكولا بود .  

بينايي شكايت  شديد   كاهش   شديد و  نورگريزياز  اول  بيمار       
كـرد لـذا تحـت عمـل         داشت كه با عينك ديد كافي پيـدا نمـي         

 و كارگذاري لنز داخل چـشمي        عدسي شفاف  جراحي لنزكتومي 
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رغم شكننده بودن كپسول قـدامي بيمـار كـه در         بهقرار گرفت و    
ــت    ــده اس ــاره ش ــه آن اش ــز ب ــر ني ــات ديگ ــل ١٢و١٣مطالع ، عم

يت در هـر دو چـشم انجـام         كپسولوركسيس و لنزكتومي با موفق    
  نتيجـه  ايـن . رسـيد طبيعـي    و ديد هر دو چشم به حد         پذيرفت

 عامـل   ،اي شـبكيه    اسـتحاله ست كـه تغييـرات       ا دهنده آن  نشان
 Karenاي كه توسط      در مطالعه  .ي نبوده است  يكاهش حدت بينا  

 الكتروفيزيولوژيـك نـشان     هـاي    با آزمايش  ؛و همكاران انجام شد   

اي   استحالهضايعات  بتلا به سندرم آلپورت     در بيماران م  ند كه   ددا
 هرچنـد تظـاهرات     .٧انـد   ي نقش نداشـته   ي در كاهش بينا   شبكيه

 نـادر گـزارش     ، اتـوزومي مغلـوب    نوعلپورت در   آچشمي سندرم   
رسـد   چنين به نظر مـي    در خانواده مورد بحث     ولي   ١و٢شده است 

 الگـوي   ،با توجه به عدم درگيري والدين و ابـتلاي دو دختـر           كه  
  .باشدبوده صورت اتوزومي مغلوب ه تي بوراث

   
  
  
  
  
  
  
  
  
  

    

  اي بيمار اول رتينوپاتي لکه ‐٢شکل      لنتيکونوس قدامي بيمار اول‐١شکل 
  

  
  
  
  
  
  

  
  

    

  ته چشم بيمار دوم ‐٤شکل      لنتيکونوس قدامي بيمار دوم‐٣شکل 
  
  
  
  
  
  
  
  
  

    

  ومسبيمار شبکيه  ‐٦شکل      لنتيکونوس قدامي بيمار سوم‐٥شکل 
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  گزارش سه فرد مبتلا از يک خانواده:  سندرم آلپورت‐ مهدي نيلي احمدآباديدكتر
 

١١٧
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