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UN SYNDROME d' ALPORT? 

PAR 

JAIME SOLARES·ZAMORA 

Cochabarnba, Bolivia 

L'association de troubles n~nales, auditives et oculaires, designee en 1961 par 
Willamson so us Ie nom de "Syndrome d'Alport", est un em semble, pas frequent 

parmi Ie ne£ropathies familiales (pas plus de 50 cas publies dans la literature me
' dicale) . 

Avant de decrire Ie cas que nous allons presenter nous ferons une revision assez 
rapide des principaux caracteres du syndrome. A tous ceux qu'interessera apro
fondir I'etude de ce theme nous sugerons la lecture des travaux d'Alport, Perkoff, 
Sohar, Reyersbach, Buttler, Goldbloom, Mettier, Perrin, Gregg et Becker, etc. 

Nephropathie. - De type familiale, il semble s'agir genetiquement d'une trans
mission intermediaire liee au sexe. Les hommes en sont atteints comme une forme 
complete (pour porter un seul chromosome x), tandis que les femmes en souffrent. 
sous une forme attenuee (consequence de la modification ou attenuation exercee 
par Ie chromosome x normal sur Ie chromosome x pathologique). 

II s'agit d'une glomerulonephrite generalement grave, a evolution variable, qui 
tres sou vent produit la mort avant I'age de 30 ans. L'examen clinique decele les 
symptomes, parfois attenues, d'une glomerulonephrite, pouvant, dans un parcours 
plus ou moins eloigne s'associer a une infection (pyelonephrite). Souvent il n'y 
a pas compromis general d'ordre vasculaire. L'examen radiologique ne c1eccle de 
troubles morphologiques ni fonctionnels. L'analyse d'urines montre une albuminu
de, une herriathurie et parfois une bacteriurie. 

Surdite. - A ce qu'il semble, precoce dans son appantlOn; souvent elle n'est 
pas progressive. II s'agit d'une surdite de perception pure, bilaterale, symetrique, 
sans recruitment. 
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Atteinte oculaire. Les troubles oculaires sont assez nombreux, mais la plupart -

de ceux·ci atteignent Ie cristallin; cet organe-ci vient etre, comme bien Ie dit 
Perrin, la "vedette" de la pathologie oculaire du syndrome. Parmi ces troubles, 
tels que cataracte polaire ant!�rieure, cataracte sous· capsulaire anterieure ou pos· 
terieure, micro.spherophakie, lenticone anterieur, posterieur, ou mixte, avec t;pais. 
sisement keratique, il nous semble que ces derniers (Ienticones), soient les plus 
frequents. 

Quoique tres souvent la decouverte de ces troubles soit tardive, ils existent 
surement depuis la naissance. Perrin soutient qu'ils ne sont pas evolutifs; cepen· 
dant, Ie cas que nous avons observe eut une evolution progressive manifeste, et 
I'on peut aussi penser que c' etait, envers Ie cas de Gregg et Becker, dont on 
peu presumer que la rupture spontane du cristalJin aurait etait due 11 une pro· 
gression de la lesion de la lentille. 

D'autres troubles oculaires discrets, comme opacites corneennes, cataractes 
poussiereuses ou punctiformes peuvent signifier formes frustes ou peu notoires, 
equivalentes de l'atteinte oculaire du syndrome chez quelques personnes de la 
famille dont existait un cas evident (Perrin). 

Le cas que I'on va presenter joint 11 l'interet de sa propre nature, Ie fait qu'il 
pose la possibilite d'ouvrir une discussion, car ses caracteristiques l'encadrent 
com me un syndrome d'Alport, quoique certaines circonstances, notees parmi quel. 
ques uns des symptomes, poussent a mediter sur sa valeur et son authenticite 
comme composantes de la tria de du syndrome sus.indique. 

Observation personnelle. 

Cas c1inique NQ 174/61. - G. B. M . .  Age 10 ans. - metis; ecolier. . Est amene 
11 la consultation parce que sa vision diminue depuis un peu plus d'un mois. 

Antecedents farniliaux. Au premier interrogatoire, l'on ne trouve rien 
d'important .. Mere, grossesse normale, accouchement eutocique. 

Antecedents pathologiques. Amygdalite chTOnique depuis I'age de 4 ans, 
poussees graves; apres amygdalectomie, sans suites. Paresie legere, qui ne dura 
pas longtemps, des membres inferieurs, comme sequelle de rougeole. Surdite depuis 
qu'il etait encore petit, mais que Ie pere attribue a l'emploi prolonge de strepto· 
mycine. 

Exarnen ophtalrnologique. Aux deux yeux: conjonctives normales. Cornees 
avec des opacites petites et tenues dans la Descemet, quelques unes avec un aspect 
de petites bulles d'air au centre de la �ornee. Chambre anterieure de profondeur 
et contenu normale. Cristallin: len tic one anterieur discret, 11 1'0. D., et un peu 
plus prononce 11 1'0. G .; cristalloide d'aspect normal, sauf opacites centrales 
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tres fines; reste du cristallin normal. Iris, pupille et ses reflexes, normaux. Tension 
oculaire (aplanation), O. D., 10 mm. et O. G. 11 mm. Fond des yeux normal 
Motilite extrinseque normale. 

La skiascopie faite sous cycloplegie-my<lriase donna: 

O. D. (900-2d.) + 3d. avec "goutte de I huile" au centre du champ pupilleaire. 
O. G. (90o-2d.) + 3 .  SOd. 

La skiascopie faite so us myosis (pilocarpine) qui confirma Ie diagnostic de 
lenticone, donna: 

O.D. 2d. 
O.G. (1800 2d.) - Sd. 

Acuite visueIle: O. D. 2/10 sans correction. 
o . G. 2/10 sans correction. 

L'on obtien: O. D. 6/10 avec (1800 - 2d.) - 3d. 
O.G. 3/10 avec (1800 - 2d.) - 3d. 

L'acuite visuelle s'ameliora en insti\lant myotique (pilocarpine) et en augmen
tant la correction optique et I' on obtient: 

O.D. 7/10 avec (1809 2d.) 4d. 
O.G. 4/10 avec (1809 - 2d.) 3d. 

Dont, pour resoudre partiellement son probleme l'on prescrit des verres avec 1 
dioptrie de moins, tant du verre spherique comme du velTe cylindrique, en indi
quant de continuer avec l'emploi de pilocarpine a 2% afin d'eviter l'aberration 
de la zone peripherique ou circondante du lenticone. 

Evolution. Un nouvel examen, six mois apres ne decela aucune modification 
de I'etat oculaire. La vision I'one trouva sans aucune variation. 

Huit mois apres l'on ne constata changement d'importance, sauf legere augmen
tation ·de la proeminence du lenticone, specialement a 1'0. G., confirmee par 
I'augmentation de la refraction, ayant obtenue une acuite visuelle de 4/10 avec 
(1800 - 2d.) . 12d. 

Un an apres, Ie malade se plaint de diminution visueIle; en effet, I'on trouve, 
tou j ours so us myosis pilocarpinique, V. 0 . D. 1/10 sans correction et 4/10 avec 
(1300. 2d.) . 9d. et V.O.G. 1/10 sans correction et 2/10 avec (1300 - 2d.) - 12d. 

Ce qui confirme la progres du lenticone. 

Huit mois apres l'examen precedent Ie malade revient eprouvant it nouveau une 
diminution visueIJe. L'examen nous montra une legere augmentation de la · 
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ou proeminence du lenticone. Tres notoire aspect ohagrine de la capsule anterioure; 
2 petites opacites sous-capsulaires en dessous du centre ·du cristallin a 1'0. D .  et 
petite opacite au noyau foetal de cet oeilla et au noyau embrionnaire de 1'0. G_ 
Du reste, I'examen laissa voir etat normal de la conjunctive, minimes opacites a: 
la cornee (deja dec rites lors du premier examen). Chambre anterieure, iris, pupille 
et ses reflexes, tout normal. De meme Ie fond et la motilite extrinseque. L'etat 
visuel etait comme ceci: 

O.D . 4/10 avec (1800 2d.) Ud. 

O.G .  2/10 avec (1800 2d.) 12d. 

Dans Ie temps ecoule entre I'avant dernier et Ie dernier temps de l'examen du 
patient il a souffert de l'phropathie qui ceda avec un traitement con venable. 

La circonstance de Ia nephropathie d'auparavant eveilla notre interet, et deja 
avec Ia connaissance de la tria de que caracterise Ie syndrome d'Alport nous decida 
a faire une nouvelle et tres minutieuse investigation laque\le nous apporta plusieurs 
renseignements tres importants, a savoir: 

a) Chez Ie malade: probables etats de nephropathie avant qu'il vienne a la 
consultation. Hypoacousie, semble-t-il, avant I'emploi de la streptomycine. 

Chez sa famille: grande-mere paterneJle morte de nephropathie, de longue 
duree compliquee de cardiopathie et de hepatopathie. La mere eu a J'age de 15 
ans nephropathie de longue duree et tres grave; guerie apres beaucoup de temps. 
et ne souffra plus de troubles de type renal. 

Tenant compte de ces antecedents l'on continua l'investigation et I'on trouva 
ceci: 

a) Chez Ie malade: 

Analyse d'urines: reaction acide; sediment augmente; chlorures 9.1 gr. %0; 
albumine gr. 0,7%0 - Vestiges d'urobiline. Forts indices de sang. 

Examen microscopique: grande quantite d'hematies; rares cellules de desquama
tion et Ieucocytes, quelques cylindres granuleux. A l'examen bacteriologique du 
sediment, coloration au Gram, quelques germes Gram-negatifs; au Ziehl-Neelsen 
aucun bacille acidoalcool resistant. 

Comptage d' elements ligures: 

Hematies: 460.400.000 en 12 heures (normal: 0 a 500 .000 en 12 hs.) Leuc
ocytes: 402.700 en 12 heures (normal 1 .000.000 en 12 heures)_ Cellules epi
theIiaIes: 322.000 en 12 heures. 
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Cylindres granuleux: 40.300 en 12 heures. 

Leucocyturie par minute: 559 leucocytes. 

Proteinurie par minute: 0 .7 mgrs. de proteines. 

(Pendant la crise nephropathique passee, l'analyse d'urines commande par Ie 

c1inicien montra ceci: albumine gr. 1.6%0; sang, abondante; a l'examen mlcro· 
scopique des hemathies nombreux et quelques cylindres granuleux). 

Determination des seroproteines. Proteinemie totale, normal avec hypoalbumi

nemie et hyperglobulinemie. Rapport albumine diminue. Fractions globuliniques 
normales. Alpha 2-globuline en limites normales. 

Hernogramme. Chiffres normaux apart legere eosinophylie. 

Index Katz 3.75 

Uree 0.46 gr. %0 

Glucose 0.89 gr. %0 

Examen clinique general, realise par un pediatre. 

Appareils et systemes: Digestif, rien de particulier. Respiratoire, normal. Circu

latoire: coeur, frequence, rytme, tonus normaux, pas de bruits, de souffles ni 
thrill; pouls 80 r. c. Pression arterielle, mx. llS et mn. 72 mm. Genital, normal. 
Hematique et Iymphatique, rien de particulier. Endocrine, (systeme), c1iniquement 

normal. Musculature genera Ie, normal. Systeme nerveux, rien de special. Peau, 

muqueuses et annexes, aussi 110rmaux. 
' 

D'apres les antecedents et examens de laboratoire I'on a pu assurer la conclusion 
diagnostique de nephropathie, probable glomerulo-nefrite difuse, antique, a pous

sees, atypique, familiale. 

Exarnen otologique. Hypoacousie, probablement depuis l'iige de 4 ans, (avant 

d'etre soumis a I'action de streptomycine) et franchement notee a l'iige de 7 ans. 

Amygdalite a repetition, pour arriver a Ie faire amygdalectomie, lui ayant donne 

en tout 18 grammes (Ie strptomycine associe a peniciline en forme discontinue. 

Conclusion hypoacousie de perception aux deux cotes, plus accusee pour les 
tons aigues, en partant de la frequence de 1.500, sans lesion de la branche ves

tibulaire; probable surdite congenitale. 

b) Chez la famille. 

Pere. E .B . P ., d'iige de 41 ans. 
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Etat oculaire: hemorragies so us-con j onctivales, repetees it quatre occasiom 
diverses. Le reste de l'oeil normal, sauf un leger syndrome vasculaire hypertensif 
dans Ie fond. 

Etat general: examen clinique negatif. Hemogramme en de chiffres normaux. 

Urines normales. 

Appareil auditif: hypoacousie neurale it partir de Ia frequence de 3.000, que 
l'otologiste rapporte a parotidite oUI'!ienne de 1'enfance. 

Mere. B.M., d'age de 37 ans. 

Nephropathie it l'age de 15 ans. 

Etat oculaire: aux deux cotes, normaux. 

Etat general: examen clinique negatif. 

Urines: traces d'albumine, indices de glucose; - traces de sang. 

A l'examen microscopique: des rares hemathies, que!ques leucocytes, cristaux 
d'oxalate de calcium. 

Appareil auditif normal. 

Frere.s : 

1) A .B.M. Age 18 ans. Homme. 

Etat oculaire normal aux deux cotes. 

Etat general sans aucune particularite. Urines, traces d'a'bumine et de glucose, 
Ie resta normal. 

Appari eil auditif normal. 

2) A .B.M. 17 ans, femme. 

Etat oculaire normal de deux cotes. 

Etat general, rien de particulier. Urines: vestiges d'albumine et de glucose, 
Ie reste normal. 

Appareil auditif: hypoacousie legere, de 10 decibe!es dans la frequence de 4.000. 

3) G.B. M. 11 ans, fiUette. 

Etat oculaire. A 1'0. D. petites et tenues opacites keratiques en Descemet, 
comme formees par des petites bulles d'air, souscentriques, d'un aspect exactement 
egaI it celles trouves chez notre patient de lenticone et it celles aussi de Ia soeur 
cinquieme (5. -F. B. M. ). Le reste des yeux normal. 
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Etat 	 general: antecedents de probable nephropathie, examen cIinique negatif. 

Urines: albumine gr. 0,30%0 Vestiges d'urobiline, fortes traces de sang; examen 
microscopique montre nombreux hematies, quelques leucocytes, rares cellules 
epitheliales. Appareil auditif normal. 

4) R.B.M. Fillette, 9 ans. 

Etat oculaire, normal des deux cotes. 

Etat general, rien de special. Urines, vestiges evidentes d'albumine. 

Vestiges de glucose et d'urobiline. Indices assez marques de sang. Examen mi· 
croscopique: hematies, cellules epitheliales, sporadiques ieucocites. 

Appareil auditif normal. 

5) F .B.M. Fillette, 5 ans. 

Etat oculaire: aux deux yeux tenues opacites corneennes en Descemet avec un 
aspect egal que celles de son frere Ie patient objet de cet travail et de sa troisieme 
soeur, situees a michemin entre Ie centre et la peripherie; au surplus, it L'O.G. 
tenues opacites, allongees verticalement, dans }'endothele. 

Le reste des yeux normal. 

Etat general; aucune particularite anormale. Urines avec legeres traces 
d'albumine et d'urobiline, et vestiges de sang; a l'examen microscopique, de 
nombreux leucocytes et peu d'hematies et cellules epitheliales. 

Appareil auditif normal. 

COMMENT AIRE. 

Nous croyons nous trouver dans de conditions de pouvoir assurer, avec de 
raisons suffisantes, que les cas presente correspond bien a un evident syndrome 
d'Alport. Cependant, afin de laisser ouverte la possibilite de discussion, nous allons 
comparer, en les resumant, les faits les plus saillants capables d'etre motif de 
controverse. 

A) 	 En faveur du syndrome: 

1). 	 Atteinte oculaire touchant Ie cristallin, la "vedette" du syndrome. 
avec son lenticone ante rieur franc. 

2). 	 Nephropathie a caractere eminemment familiale: mere et tous les 
freres avec albuminurie et la plupart avec hematurie. 
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3). Surdite, aussi avec incidence familiale: 2eme soeur. 

B) Contre Ie syndrome: 

1). Amygdalite, que l'on pourrait supposer la cause de la nephropathie. 

2). Impregnation toxique, probable, du nerf acoustique, par streptomy
cine, que I'on pourrait supposer com me cause de la surdite. 

La tendence naturelle a retrouver de nouveaux cas des syndromes peu frequents 
justifie l'enorme attrait de den om mer Ie cas presente eomme un legitime syndrome 
d'Alport, et au surplus que I'analyse des faits eoincidents, dans ce cas, ne peuvent 
de par se nombre et son eloquence etre purement par hasard. Cependant, Ie seep
ticisme scientifique pousse a saisir Ie cas ou a poser quelques doutes de par les 
antecedents que I'obseurcissent peut·etre un peu: surdite toxique?; -neIropathie 
post-amygdalienne? 

FIG. I. 

o /-IOMME. 

o TEMM£. 

, 

N£PI-lROPATlE. 

ATl.£INT£ OCU.LA/RE. 

SURD/TE. 

M = MALADE. 

Fig. 1 
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RESUME 

L'auteur present un cas de nephropathie familiale avec surdite et atteinte oculaire 
(Syndrome d'Alport), lequel peut-etre discute et analyse en raison des quelques 
particularites qui Ie caracterisent_ 

RESUMEN 

EI autor presenta un caso de nefropatia familiar con sordera y afecci6n ocular 
(Sindrome de Alport) el cual puede ser discutido y analizado en vista de las 
particularidades especiales que Ie rodean. 

SUMMARY 

The author presents a case of inherent nephropathy with deafness and ocular 
affection (d' Alport's Syndrome) which may be perhaps discussed and investigalSd 
in view of a few particular characteristics. 

ZUSAMMENFASSUNG 

Del' Autor legt einen Fall von famiWirer Nephropathie mit Taubheit und ange· 
griffener Sehkraft vor (Syndrom von Alport) iiber welchen ein Meinungsaustausch 
vorgenommen werden kann in Anbetracht gewisser Eigenheiten, welche fiir ihn 
charakteristisch sind. 
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