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SOUHRN

Ve své praci autofi prezentuji kazuistiku 38letého pacienta s Alportovym syndromem, u kterého bylo pfitomno hned nékolik o¢nich projevi toho-
to onemocnéni. Se systémovymi projevy tohoto onemocnéni se pacient |é¢il jiz od svych 15 let, kdy také podstoupil transplantaci ledvin pro renal-
ni insuficienci. Dodnes uziva imunosupresiva a antihypertenziva. Pacient ma také percepcni poruchu sluchu. V roce 2021 pfichazi na nasi kliniku
s prosbou o feseni jeho vysoké refrakéni vady, kterou uz prakticky nelze korigovat brylemi. Vstupni nejlépe korigovana zrakova ostrost byla 0,6
s korekci -8,0sph/-4,0cyl/ax15 na pravém oku a 0,7partim s korekci -8,0sph/-4,0cyl/ax155 na levém oku. Hodnoty autorefraktoru byly -6,25sph/-
-6,75cyl/ax17 na pravém oku a -6,75sph/-6,5cyl/ax155 na levém oku. Pfi celkovém ocnim vy3etieni nachdzime nékolik o¢nich projevd, které se
u Alportova syndromu vyskytuji. Na rohovce byly pfitomny opacity po probéhlych erozich, pfi jedné z dalSich kontrol pacient pfiSel i s nové vznik-
lou erozi. Dale byl ptitomen predni lentikonus cocky a incipientni katarakta. Pfi vySetieni v arteficidlni mydridze byla skvrnita retinopatie klinicky
vyjadiena jen minimalné. Po provedeni OCT byla patrna typicka temporalni makularni atrofie. U pacienta jsme se vzhledem ke klinickému nalezu
rozhodli pro operaci incipientni katarakty s implantaci monofokalni torické IOL na obou ocich. Béhem operaci, které probéhly bez komplikaci,
chirurg zaznamenal nestandardni charakter pouzdra ¢ocky ve smyslu vétsi kiehkosti a horsi manipulace pfi kapsulorhexi. Jesté tyden po operaci
zlstava vyssi cylindrickd hodnota dioptrii, k Upravé a poklesu dochazi az zhruba po mésici od operace. Operace jednoho a druhého oka byly pro-
vedeny s odstupem jednoho mésice. Pacient byl po operaci s refrakénim vysledkem velmi spokojen. Doslo ke zlepseni naturédlniho visu o 4 fadky
a pacientovi zGstala slaba brylova korekce do dalky a na ¢teni. U naseho pacienta byly o¢ni projevy Alportova syndromu zjistény a reSeny az po
letech po stanoveni diagndzy onemocnéni. Avsak véasné odhaleni o¢nich ptiznakd Alportova syndromu u mladych jedincd pred vznikem renélni
dysfunkce muze vést k v¢asné |écbé. Pii podezieni na toto onemocnéni je tedy vhodné pacienta ihned odeslat k détskému lékari, v pozdéjsim
véku k internistovi, k dalsimu vysetfeni.

Klicova slova: Alporttv syndrom, lentikonus, katarakta

SUMMARY
REFRACTIVE SURGERY IN A PATIENT WITH ALPORT SYNDROME. A CASE REPORT

The authors present a case of a thirty-eight-year-old patient with Alport syndrome. The patient had several ocular symptoms of the disease and
has been treated for systemic problems in connection with Alport syndrome since he was fifteen years old. At that age the patient also underwent
a kidney transplant in order to deal with renal insufficiency. To date, he still uses immunosuppressants and antihypertensives. Furthermore, the
patient suffers from perceptive deafness. The patient visited our clinic in 2021 with a request to solve his high refractive error, in which the diopters
were so high that it was not possible to place them in spectacles. The patient’s best corrected visual acuity was 0.6 with -8.0sph/-4.0cyl/ax15 in the
right eye and 0.7partim with -8.0sph/-4.0cyl/ax155 in the left eye. The autorefractometer values were -6.25sph/-6.75cyl/ax17 in the right eye and
-6.75sph/-6.5cyl/ax155 in the left eye. During the eye examination we found a number of ocular manifestations that are typical of Alport syndrome.
On the cornea there were opacities as a residue of corneal erosions, and at one of the following check-ups we also found a newly developed corneal
erosion. Subsequently, we found an anterior lenticonus and incipient cataract. Upon performing OCT, a typical temporal macular atrophy was
evident. Fundus examination in artificial mydriasis showed just a minimal manifestation of fleck retinopathy. Due to the clinical manifestation we
decided to perform cataract surgery and implant a monofocal toric intraocular lens in both eyes. There were no complications during the operations,
however the surgeon registered a non-standard structure of the lens capsule. The capsule was more fragile, and performing capsulorhexis was
much more complicated. A week after the surgery, higher cylinder diopters were still present. A decrease of the higher diopters was noticeable one
month after surgery. The time interval between the first operation and the second operation was one month. The patient was highly satisfied with
result, and uncorrected visual acuity improved by over four lines. After surgery the patient needed low diopters for near as well as far distance. In
the case of this patient, the ocular manifestations were detected and treated in adulthood. Nevertheless, early detection of ocular symptoms of
Alport syndrome in young patients before renal failure could lead to timely start of the treatment and delay a possible renal transplant. In case of
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any suspicion of Alport syndrome it is advised to send the patient to a pediatrician, and at an older age to an internal medicine specialist, for further

examination.
Key words: Alport syndrome, lenticonus, cataract
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Alporttv syndrom (AS) je progresivni dédi¢né onemoc-
nénis variabilni dédi¢nosti a fenotypovou heterogenitou.
Je pfitomna mutace v genech pro fetézce a kolagenu IV,
ktery je soucasti bazalni membrany ledvinnych glomeru-
[0, vnitiniho ucha a nékterych ¢asti oka.

V téchto tkanich dochazi k poskozeni jejich struktury
a funkce a naslednému vzniku typickych pfiznakd [1,2].
Jeden z nejcastéjsich a nej¢asnéjsich priznakl je hema-
turie. Senzorineuralni (percep¢ni) porucha sluchu se
dostavuje v pozdéjsim détstvi [3,4]. Hlavnimi o¢nimi pfi-
znaky, které nalézame u AS jsou predni lentikonus, cen-
tralni a periferni skvrnita retinopatie [5,6]. Dalsi o¢ni, ale
ne tak casty nalez, ktery se maze u AS objevit, jsou opa-
city rohovky po opakovanych erozich, zadni polymorfni
rohovkova dystrofie, katarakta, zadni lentikonus, atrofie
temporélni makuldrni krajiny sitnice, makularni dira [6].
Zatimco zmény rohovky nebo ¢ocky ¢asto zhorsuji vidé-
ni, zmény na sitnici dopad na zrakovou ostrost nemivaji
[7]. Pro stanoveni diagndzy AS neni o¢ni nalez nezbytny,
avsak muze pomoci k v¢asné diagndze a také 1é¢bé, coz
muze vést k oddaleni renalniho selhani [5]. Interni stano-
veni tohoto onemocnéni spociva ve fyzikalnim vysetreni,
anamnéze, véetné té rodinné, analyze moci, vysetreni
rendlni biopsie [8]. Pfi potvrzeni AS by mél byt pacient
odeslan k dalsim specialistim, jako je ORL a o¢ni Iékaf.

Obrazek 1. Opacifikace rohovky pravého oka po opakovanych erozich

—

Obrazek 2. Predni lentikonus pravého oka

Genetické testovani pomaha nejen stanovit diagnozu,
ale také urcit dédic¢nost u daného jedince i odhalit AS
u jeho rodinnych pfislusnikd [4].
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Vroce 2021 pfichdzi na nasi kliniku 38lety pacient s pros-
bou o feseni jeho vysoké refrakéni vady, kterou uz prakticky
nebylo mozné korigovat brylemi ¢i kontaktnimi ¢oc¢kami.
Subjektivné uddval zhorsené vidéni do dalky v posled-
nich nékolika letech, kdy bylo také nutné nékolikrat mé-
nit brylovou korekci. Bryle do dalky nosi od svych 15 let.
Dle pacienta byla jeho brylova korekce do 30 let okolo
-3,0sphD, dalsi roky se hodnota postupné zvysovala. Déle

Obrazek 3. Foto fundu pravého oka, kde je patrny diskrétni nalez
centralni i periferni teckovité retinopatie

Obrazek 4. Foto fundu levého oka s velmi obdobnym nélezem jako na
oku pravém
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z o¢ni anamnézy popisoval opakované eroze rohovky, kte-
ré vétsinou zalécil lubrikancii doma sam. Z osobni anam-
nézy pacient upozornil na Alport(v syndrom. S celkovymi
projevy tohoto onemocnéni se pacient le¢i jiz od svych
15 let, kdy také podstoupil transplantaci ledvin pro renadl-
ni insuficienci. Dlouhodobé uzivd imunosupresiva a anti-
hypertenziva. Pacient ma také percepcni poruchu sluchu.
Vstupni nejlépe korigovana zrakova ostrost byla 0,6 s korek-
ci -8,0sph/-4,0cyl/ax15 na pravém oku a 0,7partim s korekci
-8,0sph/-4,0cyl/ax155 na levém oku, hodnoty odpovidaly
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vlastni korekci pacienta. Hodnoty na autorefraktoru byly
-6,25sph/-6,75cyl/ax17 na pravém oku a -6,75sph/-6,5cyl/
ax155 na levém oku. Nitroo¢ni tlak byl normalni. Pfi vyset-
feni na Stérbinové lampé jsme na rohovce popsali lokalni
zaSednuti, které bylo pravdépodobné mistem po opako-
vanych erozich (Obrazek 1). Pfedni komora, zornice i du-
hovka byly v normé. V arteficidlni mydridze byla pfedni
plocha ¢ocky neobvykle konicky vyklenuta v jeji centraini
¢asti, tedy byl pfitomen oboustranny predni lentikonus
¢ocky, coz jsme si také zobrazili na prednékomorové optic-
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Obrazek 6. Snimek OCT levého oka s poklesem retindlni tloustky v temporalni poloviné makuly
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ké koherentni tomografii (Obrazek 2). Byla pfitomna inci- ¢asti makuly na levém i pravém oku (Obrazky 5, 6). Pen-

pientni, prevazné nuklearni, katarakta. Sklivec byl v normé. tacam ukazoval astigmatismus podle pravidla o velikosti
Na pozadi papila zrakového nervu v normé. Na sitnici jen 3.4 cyl D na obou ocich, pachymetrie byla normalni (Ob-
velmi diskrétni ndlez bélozZlutavych skvrn v makularni ob- razky 7, 8). Biometrické parametry naméfené na IOL Maste-
lasti na obou ocich, coz jsme zdokumentovali na fotografii ru 700 by svédcily spiSe pro hypermetropickou oc¢ni vadu.
fundu (Obréazky 3, 4). Bylo provedeno vysetieni optickou Avsak tento fakt byl porusen pravé pfitomnosti predniho
koherentni tomografii, kde byla patrna atrofie temporalni lentikonu ¢ocky, ktery vedl k progresivni myopii a vy3simu
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Obrazek 7. Pentacam pravého oka, kde vidime astigmatismus podle pravidla
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Obrazek 8. Pentacam levého oka, kde vidime astigmatismus podle pravidla
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astigmatismu, nez jaky byl dle Pentacamu. Délka oka para-
doxné byla vpravo 21,52 mm a vlevo 21,66 mm, hloubka
predni komory byla 2,59 mm vpravo a 2,58 mm vlevo. Pa-
cientovi byla navrzena operace pocinajici katarakty s im-
plantaci torické monofokalni ¢o¢ky do obou odi. Opticka
mohutnost IOL byla vypocitana tak, aby vysledna refrakce
byla -2,0sphD pro zachovani bryli do dalky na prani paci-
enta. Samotny vykon byl bez komplikaci, nicméné chirurg
upozornil na neobvyklou kiehkost a tenkost predni kapsu-
ly ¢ocky. Byla implantovana monofokalni toricka IOL o ve-
likosti +29,0sph/4,25cyl/ax65 do levého oka a o velikosti
+29,0sph/3,5cyl/ax110 do pravého oka.

Po prvni operaci levého oka bylo nutné s odstupem
dvou dnU provést dorotovani IOL do planované osy 65
stupnd, protoze doslo k posunu o 10 stupnd. Poope-
ra¢né mél pacient standardni terapii tobramycinum/
dexamethasonum gtt 5x denné jeden tyden a poté dalsi
tyden 3x denné. BEhem pooperacnich kontrol trvalo né-
kolik tydnu, nez doslo k poklesu zbytkovych cylindrickych
dioptrii. Pacientdv naturdlni visus po operaci byl 0,5par-
tim vpravo a 0,2 vlevo. Vidéni do blizka bylo 0,5 a 0,63 na-
turalné. Vysledna refrakce pacienta byla -0,75sph/-1,0cyl/
ax172 na pravém oku a -1,50sph/-0,75cyl/ax13 na levém
oku. Nejlépe korigovana zrakova ostrost do dalky byla
1,0 na obou ocich. Nejlépe korigovana zrakova ostrost
do blizka byla 1,0 na obou ocich. Pacient byl s vysledkem
operace spokojen a nadale zUstava v nasich kontrolach.
Pfi ro¢ni kontrole zjistujeme, ze se pacientovi vidéni ne-
zhorsilo, ani nedoslo k progresi nalezu na sitnici.

DISKUZE

Alportav syndrom je progresivni dédicné onemocné-
ni, které postihuje jednoho ¢lovéka z 5000 [1]. Dédi¢nost
je nejcastéji X-vazana, tvofi az okolo 80 %, méné castd je
potom autosomalné recesivni a dale autosomalné domi-
nantni dédi¢nost. Muzi jsou AS postizeni vice nez zeny.
Jednotlivé geny, ve kterych k mutaci dochazi, jsou CO-
L4A3, COL4A4 pii autosomalné dominantni a autosomal-
né recesivni dédi¢nosti, a COL4A5 pfi X-vazané dédi¢nos-
ti [1,2]. Protoze pii AS dochazi také k poskozeni bazalni
membrany kapsuly ¢ocky, Descementovy membrany,
Bowmanovy membrdny, vnitini limitujici membrany sitni-
ce a bazalni membrany retinalniho pigmentového epitelu,
jsou pfitomny i ocni pfiznaky [6,9,10]. Hlavnimi o¢nimi pfi-
znaky, které nalézame u AS jsou predni lentikonus, a cen-
trélni a periferni skvrnitd retinopatie [5,6]. Zatimco zmény
rohovky nebo ¢ocky ¢asto zhorsuji vidéni, zmény na sit-
nici dopad na zrakovou ostrost nemivaji [7]. Lentikonus
je morfologickd o¢ni patologie, kdy pfi ztenceni pouzdra
¢ocky dochazi ke konické protruzi pouzdra ¢ocky, coz ma
za nasledek refrakéni zmény ve smyslu progresivni myo-
pie a nepravidelného astigmatismu. Pfi vysetieni na Stér-
binové lampé muzeme pozorovat priznak olejové kapky,
ktery je umistény axiadlné. Lentikonus byva castéji predni,
ale mGze byt i zadni [6]. Vyména morfologicky zménéné
Ciré Cocky (popf. i s kataraktou) za ¢ocku umélou je efek-
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tivni moznosti, jak zbavit pacienta refrakéni vady a zlepsit
zrakovou ostrost [11]. Ve srovnani s operaci senilni kata-
rakty je operace ¢ocky s prednim lentikonem technicky
¢ocky [12]. Dle popsanych histologickych nélezu pfi vyset-
feni pfedniho pouzdra elektronovym mikroskopem byla
pozorovana abnormalni struktura. Pfi vySetfeni bylo na-
lezeno ztenceni predniho pouzdra nejen v jeho centrélni
casti, kde je konické vyklenuti, ale také v jeho periferii. Byly
patrny vertikdlni dehiscence ve vnitinich dvou tretindch
pouzdra, nepravidelnost epitelu ¢ocky i samotné buriky
epitelu vykazovaly patologické zmény [13,14]. Hlavnimi
odlisnostmi, které u operace katarakty u AS mame, na roz-
dil od bézné operace senilni katarakty, jsou nestandardni
struktura predniho pouzdra ¢ocky, pfistup ke kalkulaci
IOL, kdy je potieba vychézet také z topografie rohovky pfi
volbé cylindrické hodnoty a osy astigmatismu a v posledni
fadé zvazit po pohovoru s pacientem implantaci torické
bud’ monofokalni nebo multifokalni ¢ocky [12]. V pfipa-
dé naseho pacienta jsme na zakladé biometrického mé-
feni zvolili torickou monofokalni ¢ocku s cilovou refrakci
-2,0 sph. Pacient byl na brylovou korekci od puberty zvykly
a prél si ji zachovat. Z nékolika praci vyplyva, ze pfi operaci
katarakty za asistence femtosekundového laseru snizuje ri-
ziko komplikaci pfi provadéni kapsulorhexe, kdy kiehkost
predni kapsuly mize mit za nasledek jeji nechténé rozsire-
ni do periferie a nepravidelny tvar [11,12,15]. Ze zkuSenosti
jinych autord, kdy je kapsulorhexe provadéna standard-
nim zpusobem, je doporuceno pfi kapsulorhexi pouziti
mikroklesti pro technicky vétsi naro¢nost tohoto kroku
operace, aby nedoslo k rozsifeni do periferie [16]. BEhem
operaci u naseho pacienta byla provadéna manualni kap-
sulorhexe, za pouziti béznych nastrojl, ktera probéhla bez
komplikaci. Z patologii zadniho segmentu oka je nejcastéj-
$i skvrnita retinopatie, kterd se projevuje bélavymi a Zluta-
vymi te¢kami a skvrnami. Pfi pohledu na fundus Ize nékdy
vidét tzv. ,lozegne” pfiznak neboli dull macula reflex, ktery
vznika snizenim tloustky temporélni oblasti makuly. Tyto
zmény vznikaji na podkladé zten¢ené membrany limitans
interna, vrstvy nervovych vldken a bazalni membrany RPE
[9]. CentrdIni nebo periferni retinopatie byva casto pfitom-
na jiz od pacientova dospivani [8]. Sitnicova komplikace,
kterd se velmi vzacné muze objevit a vyznamné zhorsit
vidéni je makuldrni dira. Velikost byva obvykle vétsi, nez
makularni dira z jinych pficin a pooperacni vysledky neby-
vaji dobré [6,7,9,17]. U naseho pacienta nastésti tato pato-
logie pfitomna nebyla, a tak nebyla nutna operace zadni-
ho segmentu oka. Pro stanoveni diagnézy AS nejsou ocni
pfiznaky potfebné. Avsak pfi podezieni na toto onemoc-
néni a odeslani internimu specialistovi mohou pomoci pfi
vcasné k diagndze a lécbé [5].

ZAVER

Zjisténim typickych oc¢nich patologii AS pfi o¢nim vy-
Setfeni a odeslanim takto suspektniho pacienta za in-
ternim specialistou, ktery vcas nasadi patfi¢cnou lécbu,



mame moznost pacientovi oddalit selhani ledvin a na-
slednou transplantaci ledvin. Dale mame jako o¢ni lékafi
moznost zlepsit zrakovou ostrost pacienta operaci mor-
fologicky zménéné ciré cocky vyménou za ¢ocku umélou.
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