IX Sympozjum Polskiego Towarzystwa Nefrologii Dziecigcej 105

PV-55.

ZESPOL ALPORTA U 23-LETNIEJ KOBIETY — OPIS PRZYPADKU

Finke D.", Bilinska W.", Katuzynski A.2, Nowicki M.’
'Klinika Nefrologii i Dializoterapii Instytutu; 2Zaktad Patomorfologii Instytutu Centrum Zdrowia Matki Polki w todzi

Zespot Alporta (ZA) jest choroba o podtozu genetycznym, powodujaca zmiany w réznych narzgdach, gtéwnie w
nerkach, narzadzie stuchu i wzroku. Charakteryzuje sie réznorodnoscig ekspresiji klinicznej i fenotypowej, wyni-
kajacej ze zmiennosci genetycznej. Przebieg choroby u kobiet jest na og6t tagodniejszy niz u mezczyzn, a do
schytkowej niewydolnosci nerek dochodzi u nich rzadziej i pézniej.

Objawy kliniczne u przedstawianej chorej pod postacig krwinkomoczu i biatkomoczu obserwowano od wczesne-
go dziecinstwa. Biatkomocz narastat z wiekiem i osiagnat wartosci nerczycowe. Z czasem, rozwineto sie takze
nadcisnienie tetnicze oraz pozanerkowe cechy zespotu takie jak niedostuch i wada wzroku. Rozpoznanie ustalo-
no w oparciu o 2-krotnie wykonang biopsje nerki.

Stowa kluczowe: zespot Alporta

ALPORT'S SYNDROME IN 23-YEAR OLD WOMAN - A CASE REPORT

Finke D.", Bilinska W.", Katuzynski A.2, Nowicki M.’
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Alport’s syndrome is an inherited disease, with affection of various organ systems, of which the kidney, the ear,
and the eye are the most predominantly affected ones. The phenotypic heterogeneity of the disorder is explained
by heterogeneity at the genetic level. Men are more severely affected than woman, who present end-stage renal
disease less frequently and latter in the life.

In presented patient hematuria and mild proteinuria was detected in early childhood. Proteinuria increased ste-
adily with age and nephrotic syndrome developed. In later stages hypertension, hearing loss and ocular changes
occurred. The diagnosis was based on repeated renal biopsies.
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