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Alport 综合征 1 例报道及文献复习

李 芸 王谨涵 席春生 李亚妹
（兰州军区兰州总医院肾内科 甘肃 兰州 730050）

摘要 目的：探讨 Alport 综合征的临床表现，病理学特征及研究进展。方法：分析 1 例此病患者的临床资料。结果：本例患者临床表

现为慢性视力下降。尿常规检查提示蛋白尿，血尿。肾肾穿刺活检的光镜、电镜检查均支持诊断。结论：Alport 综合征患者中眼部

异常的表现有独特性；了解眼部病变特征并结合全身病史，病理学检查有助于疾病的诊断和随诊。
关键词：Alport 综合征；临床表现；病理学

中图分类号：R394，R596 文献标识码：A 文章编号：1673-6273（2012）02-291-02

Alport Syndrome in a Case Report and Discussion
LI Yun, WANG Jin-han, XI Chun-sheng, LI Ya-mei

(Department of Nephrology, Lanzhou General Hospital, Lanzhou Military Area Command, Lanzhou,730050, China)
ABSTRACT Objective: To study the clinical manifestations, pathology features and progress of Alport syndrome (AS). Methods:

All clinical data of 1 patient with AS were studied. Results: The patient presented with chronic Visually impaired. Urinalysis showed that
proteinuria, hematuriathe. Renal biopsy showed the typical splitting of glomerular basement membrane for the diagnosis. Conclusions:
Ocular abnormalities are not rare in adult patients of Alport syndrome. Knowing about ocular features, systenic disease history and
pathology features will help doctors to make the correct diagnosis and follow up.
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Alport 综合征是一种遗传性基底膜病变，患者具有肾脏、
眼部及耳部病变，又称 " 遗传性肾病 "、" 眼耳肾综合征 "、" 遗

传性血尿肾病耳聋综合征 " 等。Alport 综合征患者会进展为终

末性肾病，在美国儿童终末期肾病中占 3%，成人终末期肾病中

占 0.2%[1, 2]，Alport 综合征临床表现多样，易误诊漏诊，应予重

视。现将我科诊断的一例报告如下，并结合文献讨论其临床表

现、病理学特征及研究进展。

1 临床资料

患者男性，15 岁，学生。因 " 视物模糊并尿检异常 2 年 " 入

院。患者 2 年前无明显诱因出现视物模糊、听力下降，无明显水

肿、头痛、头晕，无恶心、呕吐及视物旋转，不伴有双眼胀痛、异
物感及结膜水肿，无尿路刺激症状、肉眼血尿，无明显水肿、尿
量减少、夜尿增多及排尿困难，就诊于当地医院，查尿常规：尿

蛋白（++），潜血（++++），余血常规、肝肾功、电解质、血脂及双

肾超声未见明显异常，诊断为 " 慢性肾炎 "，长期口服中药治疗

1 年余，复查尿常规：蛋白（++），隐血（+++）无明显缓解。遂来我

院求进一步诊治。否认阳性家族史。查体：血压 120／74mmHg，

神清，颜面及眼睑不肿，心、肺未发现异常，腹平软，肝脾未触及

肿大。双下肢无水肿。查尿蛋白（++），隐血（+++），红细胞＞
13/HP；24h 尿蛋白定量 1.09g；血清白蛋白 32.1g/L。眼部检查：

右眼 0.08，左眼 0.25，双下睑倒睫，黄斑中心返光欠佳，余未见

明显异常；双耳听力检查神经性耳聋。肾活检病理光镜 HE，

Masson 和 PAS 示：9 个肾小球，系膜细胞及基质弥漫性增生，

并插入毛细血管壁。肾小管灶性萎缩。间质局灶性淋巴细胞浸

润，可见泡沫细胞（见图 1）。电镜示：肾小球系膜细胞和基质轻

至中度增生，基底膜厚薄不均，或呈颗粒状，或呈撕裂状，基底

膜内，内皮下可见少量沉积物，泡沫细胞增多，少量淋巴细胞浸

润，上皮足突节段融合（见图 2）。结合临床表现，诊断 Alport 综

合征（Alport syndrome，AS）。

图 1 肾小球光镜 HE 染色×100

Fig.1 Glomerular of light microscope Hematoxylin-Eosin staining×100
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图 2 肾小球 电镜×15000

Fig.2 Glomerular of electron microscope ×15000

2 讨论

Alport 综合征是遗传性肾脏病中的一种，发病机制目前认

为是 X 染色体或 2 号染色体上编码胶原 IVα5、α3、α4 亚单位

的基因 COL4A5、COL4A3、COL4A4 突变，使胶原 IV 结构及稳

定性发生改变[3]，从而在含有胶原 IV 的基底膜部位引起相关的

病变。其遗传方式 80％以上为 X 染色体显性遗传，15%为常染

色体隐性遗传，常染色体显性遗传和其它约为 5%[4]。因此，Ⅳ型

胶原合成障碍和分解增速是导致该病的主要原因之一，胶原

IV 是全身各种基底膜的主要组成部分，如肾小球、晶状体前囊

膜、视网膜及内耳等部位的基底膜，故主要表现为肾脏、眼、耳
等器官损害[5]。

Alport 综合征眼部异常的发生率在 11%～92％之间[6]。其

表现可以是多种多样，其中有 3 个特征性的表现：前圆锥形晶

状体；黄斑区周围斑点；视网膜中周部融合的斑点。眼部异常通

常出现较晚，在少年患者中少见，对 20 位患者进行的 VEP 和

ERG 检查结果均正常[7]。目前推测这些斑点是因为基底膜胶原

异常所致，尚无直接证据。有学者推测可能是由一些异常胶原

Ⅳα 链亚单位聚集在细胞外而形成 , 位于视网膜内界膜 [8-9]。
Mete 等认为可能是视网膜色素上皮萎缩.Bruch 膜结构不完整

导致通过的液体不断增加，引起了慢性囊样变[10]。Ohkubo 等在

AS 患者前圆锥晶状体的前囊膜上发现了 COL4A5 基因的突

变，从而使前囊膜上 α3 到α5 链失去了免疫活性[11]。有研究报

道发生眼部病变的患者出现肾衰的年龄更早，因此眼部病变是

指导判定预后的指标之一[12]。
耳部损害主要表现为双侧对称性、高频（2000-8000Hz）神

经性耳聋，男性可有其他频率范围累及，听力呈进行性下降，女

性较少或出现较晚。有研究认为这主要是耳蜗病变引起，耳蜗

具有与肾小球基底膜相类似的结构，电子显微镜显示 AS 患者

耳蜗的血管纹发生萎缩，可能存在胶原的生化合成或代谢障

碍[13]。这种耳聋为进行性的,听力受损与肾功能受损的进展程度

平行。因此是指导判定预后的指标之一。相关动物学研究显示

耳蜗的基底膜变薄、血管腔变细。多数患者会有残余听力。
Alport 综合征最重要的诊断依据是肾组织光镜及电镜病

理检查。光学显微镜下肾脏病变无特异性。疾病早期肾小球病

变大致正常，仅有轻度局灶节段性系膜组织增生，随病变进展，

晚期肾小球出现纤维化及球性硬化，肾间质可从炎症细胞浸润

发展到纤维化，并伴肾小管萎缩。本病在肾脏皮、髓质交界处常

见间质泡沫细胞。此泡沫细胞胞质含有中性脂肪、黏多糖、胆固

醇及磷脂。该病变非本病特异，但在本病出现率高，对提示本综

合征仍有重要意义。
在电镜下，肾小球基底膜(GBM)的超微结构改变对本病有

诊断意义，而且早于光学显微镜改变。其主要病变有 3 种：

GBM 增厚、变薄及两者相间。变薄的 GBM 常仅达正常厚度的

1/4，多见于儿童及女性；增厚的 GBM 的可达正常厚度的 2～5
倍，其上皮侧缘常呈不规则波浪形，增厚的致密带纵向劈裂分

层，相互交错成网，网眼中含有类脂颗粒，多见于成人及男

性 [15]。如果增厚的 GBM 广泛存在，并与变薄的 GBM 相间出

现，对本病诊断极有意义。免疫荧光和免疫组织化学多数呈阴

性，提示无体液免疫参与致病。近些年可应用抗胶原Ⅳ不同α
链的单克隆抗体，对肾活检及皮肤活检组织进行免疫荧光学检

查，可用于诊断、筛查基因携带者以及判断遗传型[16]。
Alport 综合征是一种慢性进行性疾病，无特殊有效的治疗

方法，主要是对症处理。血管紧张转换酶抑制剂和环孢素 A 对

改善患者尿蛋白和延缓肾脏病变的进展有一定的作用；对进入

尿毒症期的患者行透析或肾脏移植。眼部病变的处理主要是因

前圆锥晶状体和白内障使患者视力下降，当无法用镜片矫正

时，可行晶状体摘除联合人工晶状体植入手术, 术后效果可能

较好。理论上基因治疗可能更有效，但还未成为现实。观察眼部

和耳科的这些肾外表现有利于指导判定预后和随诊患者病情

变化。
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