
ALPORT SENDROMU ( " ) 

Dr. Semir Abbasoglu (*") 

Konuya girmeden once Bright hastahgm1 ve bu hastahk gerge­
vesi iginde Alport sendromunun yerini hatlrlamak faydah olur. Bu­
nun igin Bright hastahgmm klasifikasyonunu k1saca gozden gegi­
relim. 

Bright hastahg~mn kJasifikasyonu (6) 

A. Nefrit 

1. Glomerulonefrit 

Difftiz. Tip 1 (sinomin: akut nefrit, akut diffuz nefrit, akut 
hemorajik nefrit). 

Tip 2 (sinomin: Subakut ve kronik parenkimatoz nef-
rit, memranoz glomerulonefrit, lipoid nefroz). 

Fokal. Akut fokal nefrit 

2. Piyelonefrit. Akut ve kronik. Unilateral ve bilateral. 

3. lnterstisyel nefrit. Ekzojen: Kur~un, fenasetin, kadmium 
(nefrotoksik ajanlar). Endojen: gut, miyelom. 

B. Bobrek dola§~m ve damar hastal'l.g~ 

Akut. 

Kronik. 

Akut kortikal iskemi (akut tlibtiler nekroz). 
Massif kortikal nekroz 
Renal papiller nekroz 
Renal ven trombozu 

Selim nefroskleroz } 
Habis nefroskleroz esensiyel hipertansiyonda 

Renal ateroskleroz 
Diabetik glomeruloskleroz 

(*) 23.2.1977 tarihli bilimsel toplant1da teblig edilmi§tir. 
( * * ) ~i§li <;ocuk Hastanes i, III. Dahiliye Klinigi ( ~ef: Dr. Suat Efe). 



C." Digerleri 

Renal amileidez 
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Konjenital bezukluklar, striiktiirel ve metabolik 
Gebelik toksemisi 
Bilindigi gibi Bright hastahg1 ger~ekte bir hastahk olmay1p bir 

sendromdur. Albtiminiiri, edem ve genellikle hipertansiyonla mtitera­
fik organik bobrek hastahgmdan olu§ur. Bu klinik tabloyu gosteren 
hastalarm ~ogu akut veya kronik glemerulonefritten muzdariptir. 
Sendroma sebebiyet veren diger hastahklar yukardaki listede gorill­
mektedir (6). Alpert sendremunun bu s1mflamadaki yeri bobregin 
konjeni tal, striiktlirel bozuklukland1r. 

Hayatm erken devirlerinde tamnabilen, bobregin genetik has­
tahklan az elmakla beraber say1lar1 ve onemlerl artmaktad1r. Bu ge­
netik hastallklarm takriben yans1 strtikttirel bozukluk, diger yans1 
ise fonksiyonel defekt gostermektedir. Strliktlirel bozukluk gosteren­
lerde idrar bulgular1 arasmda proteinliri, hemattiri, lokositliri, ~ok 
fazla bobrek epitel hlicresi ve s1khkla sokender bakteriliri say1labilir. 
!drar bulgulan olan ve striikttirel defekt gosteren baz1 genetik bobrek 
haetallklan a§ag1da siralanmi§tlr (2). 

Nefrit- muhtelif, ornegin Alpert sendremu 
Amiloidez yapml§ familyal Akdeniz hummas1 
Fabry hastahg1 
Enfantil pelikistik hastallk 
Medliller kistik hastahk 
Enfantil nefroz 
Unilateral hidronefrez 
Megalireter ve idrar yolunun diger anomalileri 
T1rnak-patella sendremu (Osteeonychodysplasia). 
Alport sendromu ilk once Guthrie tarafmdan 1902'de «ldiepatik», 

veya kenjenital herediter ve familyal hemattiri ad1 altmda tarif edil­
mi§tir. Alpert tebligini 1927'de herediter familyal hemorajik nefrit 
ad1yla yapml§, Schneider ise aym tabloyu 1963'te sinir sag1rhg1 ile 
beraber konjenital herediter nefrit ad1yla takdim etmi§tir ( 4). 

Familyal nefritin en iyi tarif edilmi§ §ekli sinir sag1rhg1 ve ba­
zan katarakt veya lensin diger defektleriyle beraber gortilen formu­
dur. Otozomal dominan bir karakter gostermesine ragmen erkekler 
kadmlardan daha ciddi bir §ekilde hastahga yakalamr ve genellikle 
40 ya§mdan once bobrek yetmezliginden Oliirler. Hastahk daha s1k 
olarak anne tarafmdan nakledilir. Gres ve mikroskopik hematliri sik­
tlr ve nonspesifik enfeksiyonlardan sonra daha kotille§ir. 
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«;ocukluk ya§larmda bobrek fonksiyonlarmm nonnal oldugu dev­
rede bObrek biyopsisi, tubuluslerde kandan ba§ka bir §ey gosterme­
yebilir. Otopside ise kronik glomerulonefrit veya ilerlemi§ enterstis­
yel nefrit'e ( «piyelonefrib) benzeyen bulgular gorlili.ir (1). Anizot­
ropik lipid ihtiva eden kopi.ik hi.icreleri enterstisyel dokuda stkhkla 
bulunur. Glomerulonefrit, gebelik toksemisi ve asemptomatik albi.imi­
ni.iri gosteren fakat sagtrhk veya lentiki.iler bozuklugu olmayan §a­
htslarm ailelerinde bu sendromun yi.iksek bir ensidans gosterdigi go­
ri.ilmi.i§ti.ir. Bu baktmdan adt gegen hastahklarm, bobreklerin aym ka­
hhm bozuklugunun muhtelif variantlan olup olmadtgt hala bilinme­
mektedir (1). 

Vak)alann takdimi 

Vak)a 1. N. K., 20 ya§mda ev ktzt, protokol No. 9372. Hasta, ba§ 
agr1s1, ba§ donmesi, goz kararmast ve halsizlik §ikayetiyle 17.6.1975 
tarihinde servisimize yatmldt. «;ocuklugundan beri ba§ agrtsmdan §i­
kayet eden hastanm zaman zaman bulantl ve kusmast olur ve ayak­
lan §i§ermi§. Muhtelif tarihlerde muhtelif hastanelerde anemi, gast­
rit ve tonsillit te§hisleriyle yatarak tedavi gormi.i§. «;ocuklugunda plo­
rezi gegirdigi soylenmi§. Dort karde§i var, karde§lerinden birinde 
nefropati tesbit edilmi§, en ki.igi.ik ktz karde§inin de zaman zaman bu­
fissi.ir'i.i olurmu§. Fizik muayenede ate§ normal, T.A. 95/60 mmHg, 
dakika atlmt 108 bulundu. Hasta anemik, derive mukozalart soluktu. 
Goz dibi muayenesinde (Goz Klinigi 3129-2, 2.6.1975) venler hafif 
dolgun, sol makula gevresi pigmente bulundu. Sagda 1-2 kolesterol 
laki.ini.i mevcuttu. Ayrtca her iki gozde miyopi vardt. Familya nefrit 
di.i§i.ini.ilen hastada agtr i§itme de tesbit edildiginden diapazon ve odi­
ometrik muayeneleri (K.B.B. Klinigi 16525, 23.6.1975) yaptldt. 4000 
den sonra i§itmenin gok di.i§ti.igii, yi.iksek tonlarda sinirsel saitrhk ol­
dugu tesbit edildi. 

Laboratuar bulgulart ve seyir: 
Kan i.iresi : % 200 mg 
Hb. : %40, Eritrosit: 2.450.000, Lokosit: 5.800. 
Sedimantasyon: 160 mm/ 1. saat. 
ldrar tahlili: Dansite 1005, Protein + + +, Esbach % 6 gr., sedi-

mantte 8-10 epitel ve eritrosit gorlildi.i. 
Yedek alkali: % 38.5 ccCo2. 
Kreatinin : % 10,26 mg. 
Retiki.ilosit say1m1: % 9.9 
Sodium: % 143.5 mEq (% 330 mg). 
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Potasium : 4.23 mEq ( % 16.5 mg) . 
Klor : 78.8 mEq (% 312.4 mg). 
A~hk kan §ekeri: % 99 mg. 
Total protein: % 5.6 gr., Albumin : % 2.37 gr., Globulin: % 3.23 gr. 
Protein elektroforezi : Albumin % 42.3 . ........ % 2.37 gr. 
Alfa-1 globulin % 7.7 ......... % 0.43 g 
Alfa-2 globulin % 21.7 . . . . . . . . . % 1.18 g 
Beta globulin % 9.6 ......... % 0.44 g 
Gamma globulin % 19.3 . . . . . . . . . % 1.08 g 
Amino asit azotu: 168 mg (775 cc idrar/24 saat). 
Kan grubu: B, Rh ( + ) . 
Direkt i.iriner sistem grafisinde opak ta§ bulgusu gori.ilemedi. 

!Semptomatik tedavi tatbik edilen hastada laboratuar bulgulan 
yoni.inden di.izelme temin edilmemi§ olmasma ragmen klinik salah go­
ri.ildi.i, i§tah di.izeldi, dii.irez tatminkardi, ba§ agnlan, bulanb, kusma 
kayboldu ve kontrola gelmek kayd1yle 17.7.1975 tarihinde taburcu edil­
di. Beden ag1rhg1: 47 Kg (Giri§), 46.600 Kg. (<;;Iki§) . 

Vak'a 2. Y. K., 14 ya§mda ev k1z1, Protokol No. 8516. Karm agr1s1, 
bulanb, kusma, ayaga kalkmca ba§ donmesi ve goz kararmas1 §ikaye­
tiyle 2.6.1975'te klinige yatmld1. 'Og ay once yiiz ve goz kapaklarmm 
§i§tigini ifade eden hasta, bobrek hastahgi te§hisiyle bir hastanede 
tedavi gormi.i§, salah ile taburcu olduktan sonra evde §iddetli karm 
agr1s1, bulanti ve kusma ba§lamasi sonucu gok halsiz di.i§mli§ ve bu 
defa hastanemize mi.iracaatla yatmlmi§br. Bir yil once tonsillektomi 
gegirmi§. Muayenede renk soluktu, T.A. 80/ 40 mmHg, nab1z 88/Dak., 
ate§ normal bulundu. Goz ve goz dibi muayenesi (Goz Klinigi 3235-2, 
27.6.1975) ncrmal bulundu. Ag1r i§itme tesbit edilen vak'ada diapa­
zon ve odiometri tetkikleri (K.B.B. Klinigi 23.6.1975) yapildi, 4000 den 
sonra hig i~itme olmadigi, hem yi.iksek hem de di.i§tik tonlarda i§itme 
kayb1 tesbit edildi. Bu kay1p gerek hava gerekse kemik yolunda mev­
cuttu. 

Laboratuar bulgulan ve seyir: 
Lokosit say1m1 : 10200. 

tdrar tahlili: Dansite 1005, albumin eser, sediment tetkikinde her 
sahada 15-20 lokosit, 7-8 epitel, 1-2 granillo silendr. 

ldrar tahlili: Dansite 1008, albumin + +, Esbach % 6 gr., her sa­
hada 10-15 epitel hi.icresi, epitel hticre ktimeleri, 5-8 lokosit. 

ldrar ki.ilti.iri.i: Stafilokok i.iredi. 
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Transaminazlar, protrombin zamam ve diger karaciger fonksiyon 
t estleri normal bulundu. 

Kan i.iresi: % 115 mg. 
BUN: % 55 mg. 
Kreatinin: % 5.31 mg. 
AQhk kan §ekeri: % 102 mg. 
Kan ve idrarda diastazlar: Normal. 
Gaita tetkiki: Askaris yumurtas1. 

Akciger radicgrafisinde hilus ve akcigerlerde radiolojik degi§ik­
Jik tesbit edilememi§tir. Mide-duodenum grafisi normal hudutlar iQin­
de bulunmu§tur. Opak lavmanla yap1lan kolon tetkikinde patolojik 
bulgu bulunamami§hr. Direkt i.iriner sistem grafisinde sakrumda lum­
balizasyon ve spina fibida mevcudiyeti gori.ilmi.i§ti.ir. 

Sedimantasyon : 140 mm/1. saat. 
Protein elektroforezi: Total protein % 5.5 g 
Albumin % 30.38 ......... % 1.69 g 
Alfa-1 globulin % 5.8 ......... % 0.24 g 
Alfa-2 globulin % 32.54 . . . . . . . . . % 1.82 g 
Beta globulin % 13.68 ... . . . . .. % 0.76 g 
Gamma globulin % 17.60 ...... ... % 0.99 g 
idrar dansitesi: 1010 (7.6.975) , 1010 (8.6.975), 1010 (9.6.975) . 
Hb. : % 68, Eritrosit: 3.830.000. 
Amino asit azotu: 115 mg (540 cc idrar/ 24 saat). 
Sodium : 143.5 mEq ( % 330 mg). 
Potasium: 5.48 mEq ( % 21.4 mg) . 
Klor: 94 mEq ( % 334 mg). 

Semptomatik tedavi tatbik edilen hastada klinik salah temin edil­
di. Kontrolunu yapt1rmak i.izere 10. 7.1975'te taburcu edildi. Beden agir­
hgi: 39.100 Kg (Girl§), 38.100 Kg (Qlkl§) . 

Tart'l§ma 

Takdim edilen iki vak'amn ortak yonleri sag1rhk ve kronik nef­
rit tipinde bobrek hastahg1d1r. Sag1rhk her iki vak'ada da diapazon ve 
odiometrik muayene ile tesbit edilmi§tir. Nefropatiyi di.i§i.indi.iren kan 
bulgularindan yi.iksek kan i.iresi her iki vak'ada mevcuttu. Her ikisinin 
de kan kreatinin'i yi.iksekti. Her ikisinde de nefropatiye bagh anemi 
vard1. Sedimantasyon Qok yi.iksekti. idrar tahlili birinci vak'ada hi­
posteni.iri, proteini.iri ve mikroskopik hemati.iri, ikinci vak'ada izos­
teni.iri, proteini.iri ve lOkositi.iri gosterdi. Her iki vak'ada artmi§ epitel 
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hlicrelerine, ikinci vak'ada epitel hlicre klimelerine rastland1. Ay­
rlCa ikinci vak'ada bakteriliri de vard1. Glinllik idrar miktan nor­
mal hudutlarda idi. Serum proteinleri her iki vak'ada da azalmt§, 
albumin ve globulin fraksiyonlan arasmda enversman mevcuttu. Her 
iki vak'ada ve ozellikle ikinci vak'ada alfa-2 globulinde bariz artma 
mevcuttu. Beta globulin birinci vak'ada azalmt§b. Her iki vak'ada 24 
saatlik idrarda alfa amino asit azotu normal miktarda idi. Takdim 
edilen iki vak'a oz k1z karde§ti. Aynca onbir ya§mda olan bir li~lin­
cli k1z karde§lerinde bufisslir oldugu ifade edilmi§tir. Her iki vak'amn 
sag1rhgmdaki mli§terek taraf bu belirtinin 10 ya§mdan sonra ortaya 
~1km1§ olmas1 ve 4000 den yukan frekanslar i~in kesin bir i§itme kayb1 
oldugudur. Blitlin bu belirtiler, ozellikle aym ailenin iki k1z karde­
§inde. tesbit edilen aym tipte i§itme kayb1 ile mliteraf1k kronik bobrek 
hastahg1 bulgulan vak'alarm Alport sendromu oldugunu ortaya koy­
mu§tUr. Alport sendromu i~in spesifik olmayan ancak daha s1khkla 
rastland1g1 ifade edilen on lentikonus, sferofaki ve fundus albipunkta­
tus gibi goz belirtilerinin vak'alanmtzm o tarihte yap1lan muayene­
J..erinde gorlilmemi§ olmalan te§hisin Alport sendromu olmadtgmt dli­
~lindlinnez. Esasen taranan literatlir, histopatolojik bulgular dahil 
Alport sendromu i~in hi~bir patognomonik belirti olmadtgmt goster­
mi§tir. 

Hastahgm belirtileri genellikle ~ocukluk ya§larmda, s1khkla list 
solunum yolu enfeksiyonunu takip eden hematliri epizodlanyla ken­
disini gosterir. Bobrek yetmezligi erkeklerde s1k olarak kadmlarda ise 
nadiren ortaya ~1kar. Hayatta kalma §ansl 40 ya§mdan sonra ~ok 
azd1r. 

Sag1rhk ve goz hastahklan bir~ok ailelerde bobrek hastahgma 
refakat eder. Hastahgm diger bir formu polinoropati gosterir. 1drar 
yolu enfeksiyonu s1k ortaya ~1kan bir komplikasyondur (3) . 

Anatomik bulgular baz1 va.Jr'alarda proliferatif glomerulonefri­
tise benzer. Diger bir k1s1m vak'ada glomeruler bazal membranda ka­
lmla§ma veya Bowman kapslillinde kalmla§ma ve podosit proliferasyo­
rm gorlillir. Daha az vak'ada ise glomerullerde veya enterstisyel doku­
da yag dolu hlicreler (koplik hlicreleri) bulunur. 

Laboratuar bulgulan mevcut renal fonksiyona uygundur. 
Tedavi semptomatiktir (3) . 

Ozet 

~i§li <;ocuk Hastanesi, 3. Dahiliye Kliniginde yatmlarak tetkik ve 
tedavi edilen 20 ve 14 ya§larmdaki iki k1z karde§te aym tip sag1r-
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hk ve kronik nefropati tesbit edildi. Bu mlinasebetle, herediter kronik 
nefrit, familyal nefrit, familyal hemorajik nefrit vs. gibi muhtelif ad­
lar altmda tarif edilen Alpert sendromu ktsaca tart1§1ld1. 

.Summary 

20 and 14-year old two sisters presenting clinical features and 
laboratory findings of chronic hereditary nephritis (Alport syndrome) 
were reported. 
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