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A Debreceni Orvostudomdnyi Egyetem
Szemklinikdjanak (igazgaté: Alberth Béla egyetemi
tanér) és Gyermekgyogyészati Klinikdjanak ™ (igazgato:
Oléh Eva egyetemi tandr) kozleménye

Az Alagille-szindroma szemészeti
jellemzoi

Rigé Gy. és Marédi L.”

Cholestasis talajan kialakuld, elhizodd csecsemdkori
sargasdg egyéb okok mellett Alagille-szindréma mani-
fesztacidja is lehet. A diagnézis felallitdsdban a szemé-
szeti lelet dont6 jelent6ségli. SzerzOk két klasszikus Ala-
gille-szindrémas eset kapcsan a betegség sajdtos szemé-
szeti tiineteire kivanjak felhivni a figyelmet.
Kulcsszavak: elhizodd csecsemOkori ikterusz, intrahe-
patikus epett hipoplazia, arteria pulmonalis sztenozis,
embryotoxon posterior, Axenfeld-anomadlia, Rieger-
anomadlia

Ophthalmological Features of the Alagille’s syndrome
Prolonged jaundice due to cholestasis in infants can be a
manifestation of Alagille’s syndrome besides several ot-
her causes. The ophthalmological findings may be of cri-
tical importance for the diagnosis. The authors diagno-
sed two cases of typical Alagille’s syndrome and describe
the ophthalmological symptoms of the disease.
Keywords: prolonged jaundice in infants, hypoplasia of
the intrahepatic bile ducts, peripheral pulmonary artery
stenosis, posterior embryotoxon, Axenfeld’s anomaly,
Rieger’s anomaly.

A sargasag gyakori, tobbnyire fiziol6gids jsziilottkori jelenség,
ami az esetek tdlnyomo tobbségében kéthetes korra megszii-
nik. Egyes esetekben azonban tovabb tart, vagy progressziv jel-
leget olt, ami részletes gyermekgyogydaszati kivizsgalast tesz
sziikkségessé.

Watson és Miller [16] 1973-ban szdmoltak be elhtizédé cse-
csemodkori sdrgasdg, velesziiletett kolesztdzis és arteria pulmo-
nalis szten6zis egyiittes el6forduldsarol és a tiinetegyiittes csala-
di halmoz6dasarol. Az djsziilottkori kolesztazis sajatos extrahe-
patikus anomalidkkal valo tarsuldsat (jellegzetes arckarakter —
széles homlokkal, mélyen iilé szemekkel, nyeregorral —, arteria
pulmonalis sztendzis, pillangé alaku csigolyak és mesodermalis
szemfejloédési rendellenességek) Alagille és mtsai [3] irtdk le. A
kérképet ezutdn a szakirodalom Alagille-szindrémaként emliti
[1, 2, 3, 16]. A betegség autoszomadlis dominans 6roklédésme-
netet mutat valtozé penetranciaval [7, 8].

Kozleményiinkben az Alagille-szindréma szemészeti jelleg-
zetességeirdl két eset kapcsan szdmolunk be, tudomasunk sze-
rint elsékként a hazai szemészeti irodalomban.

Esetismertetés
K. T., egy hénapos csecsemoét 1992 februdrjadban a DOTE
Gyermekgydgyaszati Klinikdjarodl kiildték ambulancidnkra sze-

mészeti vizsgalatra Alagille-szindroma feltételezett diagnozisé-
val. Az addigi leletek koziil kiemelendé az elhizédé ikterusz,
az artéria pulmonalis felett hallhat6 szisztolés zorej, a normadlis
fels¢ értékeket jelentdsen meghaladd mdjenzimszintek és a
rontgenfelvételeken ldthato6 pillangé csigolyak.

A szemészeti vizsgalatok sordn a lat6élességet a beteg életko-
ra miatt nem lehetett meghatdrozni. ‘A kiils6leg ép, békés sze-
mek corneadtmérdje mind fliggbleges, mind vizszintes irdnyban
10,5 mm volt. A sima, fényld, tiikr6z6 szaruhartydk hatso fel-
szinén a limbus kozelében vékony, sziirke gytirat talaltunk (1. a
és 1. b dbrdk). A bal oldalon corectopia latszott (1. b dbra). A
foltokban hipoplazids iriszgyok és a megvastagodott Schwalbe-
gyurl kozott harmastiikorrel finom szdlesdkat lehetett megfi-
gyelni, de a csarnokzug nyitott volt. Mindkét oldalon 16,0
Hgmm (2,1 kPa) szemnyomdst mértiink. A szemészeti elvalto-
zds Axenfeld-anomalidanak mindsiilt.

1. a, b. abra: K. T., proband jobb és bal szeme. Mindkét oldalon
embryotoxon posterior figyelheté meg (nyil). Az iriszgyok nagy
foltokban hipoplazids. b) Kifejezett corectopia

Kikérdeztik és megvizsgdltuk a kozvetlen csaladtagokat,
ezek alapjan szerkesztettik meg a csaladfat (2. dbra). K. A. 3
éves fit (2. dbra IV/3) visusdt megbizhatéan megdllapitani nem
tudtuk, a skiaszképia emmetropidt mutatott. Az egyetlen figye-
lemre mélt6 szemészeti tiinet az irisz eliils6 lapjanak a gyok ko-
zelében mindkét oldalon foltokban megfigyelhetd hipoplézidja
volt. Az édesanya (2. dbra I11/4) egészséges, szemészeti vizsga-
latai sordn mindenben ép viszonyokat regisztraltunk.

Az apa (2. dbra 111/2) anamnézisébol kideriilt, hogy csecsemd
koréban elhizédé ikteruszban szenvedett. Altalanos vizsgélati
eredményei koziil kiemelend6k az emelkedett médjenzimérté-
kek és az artéria pulmondlis felett hallott, sztendzisra jellemz6
szisztolés zorej. A visus korrekciéval (jobb oldalon — 3,5 D cyl-
1,0 D tg 30°, bal oldalon —3,0 D C ¢yl-0,5 D tg 180°) 1,0 volt. A
konny- és védoszerveket épnek, a szemmozgasokat szabadok-
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2. dbra: K. T., proband csalddfdja
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Elhiz6dé csecsemdkori sargasag

Elhtaz6dé csecsemokori sdrgasag és Axenfeld-anomalia
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Az Alagille-szindréma valamennyi jellemzdje
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3. a, b. abra: K. T.. proband apjdnak (csalddfa I11/2) jobb és bal
szeme. Mindkét oldalon embryotoxon posterior ldtszik (nyil) és az
iriszgyok teriiletén hipopldzids foltok lathatdk (kett6s nyil)

nak taldltuk. A sima, fénylo, tiikkrozé szaruhartyak hatsoé felszi-
nén sziirke, limbusparalel gylrti mutatkozott (3. a és 3. b db-
rak). A korkorosen hipoplazids iriszgyok és a gyiri kozott fe-
hér szdlcsak huzodtak. A csarnokzug nyitott volt. A szemlencse
mindkét oldalon fokozottan reflektalt. A funduson sem szem-
tikorrel, sem fluoreszcein angiografidval nem taldltunk elté-
rést. A latoterek épek voltak, a szinlatdst normalisnak taldltuk.
Mindkét oldalon 40 Hz CFF-et és 18,5 Hgmm (2,5 kPa) szem-
nyomast mértiink. A fenti elvéltozdsok az apa esetében is
Axenfeld-anomadlidt igazoltak.

A nem kozvetlen csaladtagok szemészeti vizsgdlaton nem je-
lentek meg. Az anamnesztikus adatok koziil fontosnak tartjuk,
hogy id. K. T. (2. dbra I11/2) testvére (2. dbra I11/1) és gyerme-
kei csecsemd korukban ikteruszban szenvedtek, tovabba, hogy
a csalad apai 4gdn a dédanya mdjrakban exitalt.

Megbeszélés

Az arteriohepatikus diszpldzia a familidris intrahepatikus ko-
lesztézis szindromak kozé tartozik [11]. Az Alagille-szindroma
jellemzd tiineteit az 1. tdbldzatban foglaltuk 6ssze.

I. tablazat
Az Alagille-szindroma leggyakoribb jellemzdi

1. Elhiz6dé csecsemékori sargasdg

2. Intrahepatikus epett hipopldzia

3. Tipusos arckarakter (széles homlok, mélyen il6 szemek,
nyeregorr)

4. Periférids pulmonalis sztendzis

5. Embryotoxon posterior, Axenfeld-anomalia, Rieger-
anomalia

6. Pillangé alaku csigolyak

A betegségnek klinikailag kiilonboz6 stlyossagi fokozatai le-
hetnek. A malignus formakban a haldl kardialis okokkal vagy
stlyos méjléziéval fiigg ossze [13, 14].

A szemészeti lelet Alagille-szindréma esetén dontd jelentd-
ségli a diagnozis feldllitasaban. A jellemzd elvaltozdsok vala-
mennyi leirds szerint az eliilsé szegmentumban taldlhatok:
embryotoxon posterior, Axenfeld-anomalia, Rieger-anomalia.
Ezek az elvaltozdsok a mesenchymalis dysgenesisek kozé tar-
toznak, annak kiilonbozé silyossdgi fokozatait jelolik, kozot-
tiik &tmenetek lehetségesek [6].

Olvashatunk még a szemészeti irodalomban keratoconusrdl
[9, 15], kozelebbrdl meg nem hatarozott szaruhartya-elfajulés-
rol, hédtsé kérgi kataractéardl, a retinalis pigmentepithelium el-
valtozésairdl, kancsalsagrél és myopiardl [5, 9, 10, 12, 15]. A
keratoconus szovettani lelete nem kiilonbozik a més esetekben
ismert szovettani lelettdl [9]. Johnson két Alagille-szindromads
esetben részletes szovettani és elektronmikroszképos vizsgéla-
tokat végzett, melyek sordn az irisz eliils6 felszinén, egyforma
kerek sejtekbodl 4ll6 csomok mellett, halvany cytoplazmaja,
pigmentet nem tartalmazé sejteket figyelt meg [5]. A retina fo-
toreceptor rétegében degenerdcidra utald elvéltozasok voltak,
a kiils6 magvas rétegben atréfias teriiletek mutatkoztak. Szét-
szértan melanin szemcsék ldtszottak valamennyi rétegben [5].
Elektronmikroszképos prepardtumain feltiné volt az intracel-
lularis lipofuscin, ami kiszoritotta a sejtekb6l a melanint. Ezen-
kiviil fibrillaris elektrondenz anyag lerakddasét figyelte meg a
pigmentepithelium teriiletén, tovabba a Bruch-membran ciszti-
kus elfajulasét [5].

Itt kozolt eseteinkben az Alagille-szindromét a betegség
klasszikus kritériumai alapjan diagnosztizaltuk. Hangsdlyozni
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kivanjuk, hogy direkt (conjugalt) bilirubinaemidval jaré, elhad-
z6dé csecsemokori sdrgasdg esetén a szemorvosi lelet az elkiilo-
nitd diagnodzisban dontd lehet, ezért ilyen esetben célszerl a
szaruhdrtya biomikroszképos vizsgalatat és a csarnokzug vizs-
gélatat elvégezni, az intraocularis nyomast megmérni. A szind-
roma ugyanis nagy valészinliséggel gyakoribb, mint amit az iro-
dalom tiikroz [4].
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