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Korte algemene inleiding Alport syndroom

• Historie:
1927: combinatie symptomen beschreven door Cecil Alport 
1961: syndroom naar hem vernoemd
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Korte algemene inleiding Alport syndroom

• Kenmerken:
1. Nierproblemen
2. Gehoorproblemen
3. Oogafwijkingen 

• Typen:
1. XLAS (X-gebonden Alport syndroom)
2. ARAS (aut. recessief Alport syndroom)
3. ADAS (aut. dominant Alport syndroom) 
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XLAS (X-gebonden Alport syndroom) - 80%
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Mannen ernstiger 
aangedaan dan vrouwen



ARAS (Autosomaal Recessief Alport syndroom) - 15%
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Mannen en vrouwen even 
ernstig aangedaan



ADAS (Autosomaal Dominant Alport syndroom) – 5%
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Mannen en vrouwen even 
ernstig aangedaan

Nierfalen onstaat later



Alport Syndroom

• Ongeveer 1 op 5.000 personen

• 1% van het erfelijk gehoorverlies

• 1-3% van terminale nierinsufficientie in Westerse landen

• Aandoening van basale membranen (nier en oor)

• Mutaties in collageen IV genen: 
COL4A3, COL4A4 en COL4A5
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Werking gehoor in het algemeen
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Alport eiwitten in binnenoor
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Mogelijk mechanisme slechthorendheid

• Basilair membraan is verbonden met spiraal ligament

• Collageen IV eiwitten houden basilair membraan op 
spanning
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Audiometrie = Gehoortest
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Gehoor bij Alport syndroom

• Algemeen beeld gehoorverlies bij Alport syndroom:
1. Symmetrisch
2. Mild-matig gehoorverlies
3. Variabele, trage progressie gehoorverlies

• XLAS, mannen: geen aangeboren gehoorverlies, 
openbaring begin puberteit, zelden dus eerste uiting AS

• XLAS, vrouwen: later, milder en meer stabiel 
gehoorverlies dan bij mannen
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Gehoor bij Alport syndroom

• Gehoorverlies zonder nierproblemen komt ook voor

• Prognostisch belang van slechthorendheid:
Bij gehoorverlies vaak ook ernstiger en eerdere 
nierinsufficientie

• Ook bij normaal gehoor kan ernstige nierinsufficientie 
optreden

• Twee studies rapporteren een hogere kans op 
middenoorontstekingen, meeste studies ontkennen dit
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Variatie type gehoorverlies

Vlak (12%) Komvormig (47%) Hoge tonen (41%)
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Gehoor bij Alport syndroom

• Algemeen langzaam progressieve slechthorendheid, 
zelden volledige doofheid

• Kinderen en jong-volwassenen met nierproblemen ten 
minste eenmalige gehoortest

• Bij progressie nierinsufficientie of bij gehoorklachten op 
indicatie jaarlijks audiogram
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Gehoor bij Alport syndroom

• Vraag ouders: Wordt mijn kind slechthorend en is er 
sprake van progressief gehoorverlies?

• Antwoord: In literatuur zijn tot op heden (bijna) geen 
studies die gehoor bij genetische subtypen Alport 
syndroom beschrijven

• Dus: meer onderzoek naar koppeling tussen genetische 
en gehoor karakteristieken nodig om betere individuele 
voorspelling te geven over gehoor bij Alport syndroom
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Conclusies

• Gehoorverlies bij Alport syndroom m.n. door afwijkende 
spanning in de basilair membraan van het slakkenhuis

• Grote variatie in ernst en vorm gehoorverlies

• Goede studies naar mate gehoorverlies en 
onderliggende genetische oorzaak zijn noodzakelijk voor 
betere voorlichting
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