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%%$摘要%%目的%鉴定一个汉族 !"#"$先天性黑矇&!FG'家系的致病突变基因(%方法%B('' 年 E 月在汕
头国际眼科中心收集一个中国潮汕地区汉族 !FG家系"对家系成员进行病史采集"绘制家系图"测定最佳矫
正视力并行眼压测量和眼底检查( 采集家系成员的外周静脉血 & +."提取 9HG"对先证者进行全外显子组测
序"对测序结果进行逐步筛选"在家系内进行 I,27"$测序验证(%结果%该家系共 < 代 '' 名成员"!B 和!)
为 !FG患者"为同胞姐妹"患者父母&"D' 和"DB'及患者子女&#D'"#DB"#D< 和#D)'表型均正常"符合常
染色体隐性遗传模式特征( 患者均为幼年期发病"视力分别是手动和光感"视网膜呈椒盐状色素沉着( 先证
者外显子组测序逐步筛选结果显示"在 !"#$ 基因上存在 B 个复合杂合突变位点"即 08BB<)FJK"L8K=)&M和
08<)EENJK"L8F''><O( I,27"$测序验证后证实"B 例患者&!DB 和#D)'均携带该 B 个复合杂合突变( 父亲和母
亲分别携带其中 ' 个突变"其他 < 名表型正常家系成员携带其中 ' 个突变或者 B 个突变均为阴性(%结论%本
研究采用全外显子组测序的方法在一个中国汉族 !FG家系中鉴定出 !"#$ 基因的 B 个复合杂合突变(%

$关键词%%!"#"$先天性黑矇) 全外显子组测序) 复合杂合突变) !"#$ 基因) 家系
基金项目! 国家自然科学基金项目 &E''=(E&<') 广东省特支计划资助项目 &B&('B>(<* )'<>=(E<'

!"#$"%&'()*)+",-."%/#%*0*1"&/"2!"#$ .)&)1&0 !(1&)/)20#13- 41*(5)6)+7"&.)&1*030#0%+"/1/6-
4("3))8"#)/)9%)&71&.%!%&'()*+(,"-(%&-(%&.(%)*"!/,) 0/%&1%)"2/,)* '3.(%)"!/,) 4%&53
6&()70/%)7&3 8)7,9)%7(&)%:;5,!,)7,9&<0/%)7&3 =)(>,9?(75%)@ A/,!/(),?,=)(>,9?(75&<4&)* B&)*" 0/%)7&3
C$CDE$"!/()%
!&99,?F&)@()* %37/&9#!/,) 4%&53";G%(:#@9H/,)/%&53I*G%(:JH&G

":6/*+07*#;<6=)7*1>); K3-2P"AQ-7,Q"Q1"/-A",A"D0,5A-27+5Q,Q-32 -2 ,R,+-.4S-Q1 !"#"$0327"2-Q,.
,+,5$3A-A&!FG'8%?)*("'/%GF1-2"A"T,2 L"/-7$""S-Q1 !FGR$3+F1,3A1,2 ,$",S,A$"0$5-Q"/ -2 I1,2Q35
;2Q"$2,Q-32,.*4"F"2Q"$-2 G575AQB(''8K1"0.-2-0,.R",Q5$"A3RQ1"R,+-.-"AS"$""P,.5,Q"/"-20.5/-27+"/-0,.
1-AQ3$4"#"AQ03$$"0Q"/ P-A5,.,05-Q4"-2Q$,305.,$L$"AA5$",2/ R52/5AL13Q37$,L148K1"L"$-L1"$,.#.33/ A,+L."3R& +.
S,A03.."0Q"/ R$3+ ",01 3RQ1"R,+-.4+"+#"$AR3$Q1""UQ$,0Q-32 3R7"23+-09HG89HG 3RQ1"L$3#,2/ S,A
-2P"AQ-7,Q"/ #4S13.""U3+"A"V5"20-27&W*I' ,2/ S,AR-.Q"$"/ R3$R520Q-32 3RP,$-,2QA,2/ -21"$-Q,20"L,QQ"$28
K1"2"I,27"$A"V5"20-27S,AL"$R3$+"/ Q3032R-$+Q1"W*I $"A5.Q32 ,..Q1"L,$Q-0-L,Q-27A5#@"0QA-2 Q1"L"/-7$""8%
@)/%3*/%K1"$"S"$"'' R,+-.-"A3R< 7"2"$,Q-32A-2 Q1-AL"/-7$""",2/ B R"+,."!FGL,Q-"2QAS"$"R352/ &!B ,2/
!)' S13S"$"A-AQ"$A8K1"L,$"2QA&"D' ,2/ "DB ' ,2/ 01-./$"2 &#D'"#DB"#D< ,2/ #D) ' 3RQ1"L,Q-"2QA
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08<)EENJK"L8F''><O' 3RQ1"!"#$ 7"2"8I,27"$A"V5"20-27032R-$+"/ Q1"+5Q,Q-32A-2 #3Q1 L,Q-"2QA&!DB ,2/
#D)'",2/ Q1"L,$"2QA3RQ1"L,Q-"2QAS"$"R352/ Q30,$$432"+5Q,Q-32A$"AL"0Q-P".4,2/ Q1"3Q1"$A5#@"0QAS-Q1 23$+,.
L1"23Q4L"1,/ 2"-Q1"$232"3$32.432"+5Q,Q-328%!"&73%/1"&/%K1"03+L352/ 1"Q"$3X4735A+5Q,Q-32 3R08BB<)FJ
K"L8K=)&M,2/ 08<)EENJK"L8F''><O-2 !"#$ -A$"AL32A-#."R3$!FGL,Q137"2"A-AQ1-AF1-2"A"T,2 L"/-7$""8%
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%%!"#"$先天性黑朦 & !"#"$0327"2-Q,.,+,5$3A-A"
!FG'是一种婴幼儿期发病的遗传性视网膜病变"'E>C

年由德国眼科医生 K1"3/3$!"#"$首先报道"约占先天
性视网膜病变的 &[ +', ( !FG的临床特征为视力严重

!>B&! 中华实验眼科杂志 B('E 年 = 月第 <> 卷第 = 期%F1-2 \*UL :L1Q1,.+3."\5.4B('E"]3.8<>"H38=

Q2xvdWRWZXJzaW9uLQo?



受损*畏光*固视障碍*眼球震颤*指压眼球 +B, "早期眼
底多正常"晚期可出现脉络膜萎缩*视网膜血管变细*
骨细胞样色素沉积和椒盐样色素沉着等

+<, ( 大部分
!FG患者的遗传方式为常染色体隐性遗传"少部分为
常染色体显性遗传( 根据 "̂QH"Q数据库上的记录"迄
今已有 B) 个基因与 !FG相关 & "̂QH"Q# 1QQLA#??AL18
5Q18"/5 ?̂"Q2"Q?13+"81Q+'"然而这些基因仅能解释
=([ _E([的 !FG的病因"仍有 B([ _<([的患者致
病基因不详

+), "且每个基因有多个不同的变异"有些
可引起 !FG"而有些只是无关变异( 目前"仍然没有
有效的方法治愈 !FG( 近年来"!FG的基因治疗研究
取得突破性进展"文献报道 "K;LC 基因引起的 !FG
基因治疗后视力有了不同程度的提高

+&, ( !FG基因
治疗的前提是致病基因及致病突变的鉴定( 本研究采
用全外显子组测序&S13.""U3+"A"V5"20-27"W*I'技
术对一个中国汉族 !FG家系进行基因筛查和遗传学
分析"对致病基因及其突变进行鉴定(

C;资料与方法

C8C;一般资料
于 B('' 年 E 月在汕头国际眼科中心收集一个来

自中国潮汕地区的汉族 !FG家系共 < 代 '' 人( 本研
究 方 案 经 汕 头 国 际 眼 科 中 心 伦 理 委 员 会 批 准

+*FB(''(<'(&B'DY(B,"并取得患者及其家属签署的
知情同意书(
C8D;方法
C8D8C;临床检查;详细询问和记录该家系家族史"并
进行详细的眼科专科检查"包括裂隙灯显微镜检查*眼
压测量*最佳矫正视力测定和彩色眼底照相(
C8D8D;样本采集及 9HG提取%抽取家系中 B 例 !FG
患者和 & 位表型正常者的外周静脉血 & +."置于
*9KG抗凝管中"采用 9HG提取试剂盒&德国 -̀,7"2
公司 '" 按 照 说 明 书 提 取 基 因 组 9HG( 采 用
2,23/$3L' (((&美国 K1"$+3公司'对提取的 9HG的浓
度和纯度进行测定"aB( b分装保存(
C8D8E;W*I%取先证者 9HG样本 B $7"用 G7-."2Q
I5$"I"."0QT5+,2 G..*U32 试剂盒&美国 G7-."2Q公司'
进行文库构建和捕获实验( 文库构建完成后基于
T-A"V ) (((测序平台&美国 ;..5+-2,公司'"利用双末
端测序法对 9HG进行测序(
C8D8F;原始数据分析;将测得的原始数据经过数据
质控得到有效数据"用比对软件 cWG把有效数据比
对到参考基因组&17'C'"然后经过 A,+Q33.A*#0RQ33.A软
件 检 出 单 核 苷 酸 多 态 性 & A-27." 250."3Q-/"

L3.4+3$L1-A+"IHY' 和插入?缺失 & -2A"$Q-32?/"."Q-32"
;29".'变异"最后用 ,223P,$软件基于 "̂RI"VN"2"数
据库*/#IHY数据库*千人基因数据库**UGF数据库
&外显子组联合数据库'*.@#B> 数据库&变异有害性数
据库'对检出的 IHY*;29".变异对基因定义*变异频
率*变异的有害性进行一一注释(
C8D8G;基因变异筛选;将注释后的变异数据按步骤
进行筛选( &''保留外显子区域以及剪切位点变异)
&B'剔除同义变异)&<'保留 *UGF数据库中较少等位
基因频率&+-23$,.."."R$"V5"204"MGO'd'[或不存在
于 *UGF数据库中的变异)&)'与已报道的 B) 个 !FG
致病基因进行比对筛选"筛选出候选致病基因突变位
点) & & ' 通过 I;OK&变异有害性预测 '* Y3.4L1"2B*
M5Q,Q-32K,AQ"$软件进行有害性筛选"保留有害性基因
突变)&>'结合本家系常染色体隐性遗传模式筛选出
致病基因突变位点(
C8D8H;I,27"$测序验证和共分离验证%经过分析筛
选得到的候选致病基因突变"YF̂ 扩增后进行 I,27"$
测序验证( YF̂ 引物用 L$-+"$< 在线设计"由广州艾
基生物公司合成引物( 引物序列# K=)&MDO# & -D
KFKFFKFFKFFKFKGKKKKNGFGD< -" K=)&MD̂# & -D
KFFFKKKKFNGKKKKFFGFNKD< -" F''><ODO# & -D
FKNFGGNNNKNKFKGGNKGFGGKD< -" F''><OD̂# & -D
FFGFKKFGFGNKKFGFGFFGD<-( 受检者 9HG样本经
过 YF̂ 扩增后在 Gc;<=(( 测序仪&美国赛默飞世尔
科技公司'上进行 I,27"$测序( 使用 H3P3A2L 软件将
测序结果与参考基因序进行比较(
C8D8I;氨基酸保守性分析及蛋白质三维结构分析%通
过HFc;网站&1QQLA#??SSS820#-82.+82-1873P?13+3.37"2"'
在人*黑猩猩*猕猴*犬*牛*家鼠*鸡*爪蟾*斑马鱼物种间
对!"#$ 基因编码蛋白序列做氨基酸保守性比对( 用分
子三维结构显示软件 Y4M3.& 1QQL#??SSS8L4+3.83$7?'
对 F$# 蛋白野生型和突变型三维结构进行比对(

D;结果

D8C;!FG家系临床特征
该家系共 < 代 '' 名成员"其中 !FG患者 B 例

&!B和!)'"患者的父母及所有子女均无 !FG的典型
临床特征"符合常染色体隐性遗传模式&图 ''( 先证
者&!B'自幼视力即严重下降"有夜盲症状"就诊时双
眼视力均为眼前手动)彩色眼底照相显示视网膜周边
部和黄斑区均有椒盐样色素沉着"视网膜血管变细"视
盘呈蜡黄样改变&图 B'( 先证者胞妹&!)'与!B 临
床特征类似( 该家系成员的临床表现见表 '(
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表 D;筛选得到的致病基因突变位点

基因 遗传模式 碱基改变 氨基酸改变 突变类型 *UGF频率 I;OK Y3.4L1"2B M5Q,Q-32 K,AQ"$ 是否报道

!"#$ 隐性 08BB<)FJK L8K=)&M 杂合子 E8B>*D(& K 9' G 是
+>,

!"#$ 隐性 08<)EENJK L8F''><O 杂合子 '8>>*D(& 9B 9' 9<
是

+=,

%注#K#可忍受的)9' #很可能损害的)G#必然致病的)9B #有害的)9< #致病的

1 2
WT/WT

WT/C1163F
WT/T745M
WT/WT

1 2

1 2

WT/WT
WT/C1163F

WT/WT
WT/C1163F

WT/T745M
WT/C1163F

WT/T745M
WT/C1163F

3 4

3 4

5 6

WT/WT
WT/WT

5 6

Ⅰ

Ⅱ

Ⅲ

1 2
WT/WT

WT/C1163F
WT/T745M
WT/WT

1 2

1 2

WT/WT
WT/C1163F

WT/WT
WT/C1163F

WT/T745M
WT/C1163F

WT/T745M
WT/C1163F

3 4

3 4

5 6

WT/WT
WT/WT

5 6

Ⅰ

Ⅱ

Ⅲ

图 C;5!:家系图%!"#$ 基因突变位点 L8K=)&M和 L8F''><O在
家系中患者和正常表型成员之间共分离%WK#野生型%Ⅲ正常男性
"患病女性%#正常女性%$先证者
%

BA BA

图 D;先证者彩色眼底照片%视网膜椒盐样色素沉着A血管变细及
视盘蜡黄%G#右眼%c#左眼
%

表 C;家系成员临床表现及 !"#$ 基因突变位点

编

号

年龄

&岁'
性

别

发病

年龄

裸眼视力

&:9?:I' 眼底检查
08BB<)FJK
L8K=)&M

08<)EENJK
L8F''><O

"' =B 男 HG 'e( ?(eC 正常 a f
"B >C 女 HG 'e( ?'e( 正常 f a
!B )< 女 B TM?TM 视网膜椒盐样色素沉着 f f
!) <C 女 B !Y?!Y 视网膜椒盐样色素沉着 f f
!& <E 女 HG 'e( ?'e( 正常 a f
#< C 男 HG 'e( ?'e( 正常 a f
#> '' 男 HG (eE ?(eC 正常 a a

%注#TM#手动)!Y#光感)HG#不适用):9#右眼):I"左眼)f#突变位点

检测阳性)a#突变位点检测阴性

D8D;外显子序列变化及数据分析
!B 全外显子平均测序深度为 )Ce>B"平均覆盖率

CCeB)[( 共检测到总突变数'(' >)<个"逐步筛选并
与已报道的 !FG致病基因比对后保留 B 个突变位点
&表 B"图 <'( 通过 I;OKAY3.4L1"2BAM5Q,Q-32K,AQ"$进
行有害性检测并通过家系遗传模式筛选出 !"#$ 基因
上 B 个复合杂合突变"即 08BB<)FJK" L8K=)&M)08
<)EENJK"L8F''><O(

筛选步骤
Ⅱ2

23744

11174

913

2

2

c.234C＞T，p.T745M
c.3488G＞T，p.C1163F

保留外显子变异及剪切位点变异

剔除同义，保留非同义突变、stopgain突变、stopless突变以
及InDel突变

保留不在ExAC数据库的突变或较小等位基因频率＜0.01
的突变

筛选已报道的LCA致病基因

通过SIFT、Polyphen2、MutationTaster预测保留有害突变

隐性遗传模式筛选CRB1

筛选步骤
Ⅱ2

23744

11174

913

2

2

c.234C＞T，p.T745M
c.3488G＞T，p.C1163F

保留外显子变异及剪切位点变异

剔除同义，保留非同义突变、stopgain突变、stopless突变以
及InDel突变

保留不在ExAC数据库的突变或较小等位基因频率＜0.01
的突变

筛选已报道的LCA致病基因

通过SIFT、Polyphen2、MutationTaster预测保留有害突变

隐性遗传模式筛选CRB1

图 E;5!:家系先证者&1JD'外显子分析数据筛选步骤和结果%
;29".#插入删除)*UGF#外显子组联合数据库)I;OK#有害性筛选
%

D8E;家系内 !"#$ 基因致病突变的验证结果
I,27"$测序验证证实!B 及!) 存在 08BB<)FJK"

L8K=)&M)08<)EENJK"L8F''><O复合杂合突变""'和
"B 9HG样本测序表明" !"#$ 基因的 杂 合 突 变
08BB<)FJK" L8K=)&M遗传自母亲 &"DB '"杂合突变
08<)EENJK"L8F''><O遗传自父亲&"D''&图 )'( 家系中
表型正常成员!& 和#< 仅存在杂合突变 08<)EENJK"
L8F''><O"#> 成员 B 个杂合突变都不存在( 复合杂合
突变与疾病共分离"验证结果符合隐性遗传规律&图 ''(

c.2234C＞T，p.T745M c.3488G＞T，p.C1136F

先证者父亲
（Ⅰ1）

先证者母亲
（Ⅰ2）

先证者
（Ⅱ2）

c.2234C＞T，p.T745M c.3488G＞T，p.C1136F

先证者父亲
（Ⅰ1）

先证者母亲
（Ⅰ2）

先证者
（Ⅱ2）

图 F;!"#$ 基因突变位点%K=)&M和 F''><O在 !FG家系!B 存
在 08BB<)FJK" L8K=)&M和 08<)EENJK" L8F''<>O复合杂合突变
&箭头' A先证者父母分别存在上述杂合突变之一
%
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D8F;氨基酸保守性分析蛋白质三维结构分析
氨基酸保守性分析发现 !"#$ 基因翻译的氨基酸

序列第 =)& 位苏氨酸 &K1$"K'*第 ''>< 位半胱氨酸
&F4A"F'在人*黑猩猩*猕猴*犬*牛*家鼠*鸡*爪蟾*斑
马鱼中高度保守&图 &'"该 B 个位点的氨基酸对蛋白
质结构和功能有着重要作用( F$# 蛋白三维分子结构
分析发现第 ''>< 位极性亲水氨基酸半胱氨酸突变为
非极性疏水氨基酸苯丙氨酸&Y1""O'"第 =)& 位极性
亲水氨基酸苏氨酸突变为非极性疏水氨基酸甲硫氨酸

&M"Q"M'"在蛋白质的空间结构上产生较大改变&图 >'(
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图 G;不同物种中 !"#$ 基因的氨基酸位点 $3LIFG 和 $3!CCHE 的
保守性
%
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图 H;!+6蛋白野生型和突变型三维结构图%L8F''>< 和 L8K=)& 是
野生型位点"L8''><O和 L8=)&M是突变型位点
%

E;讨论

本研究采用 W*I 对一个 !FG家系先证者外周血
样本 进 行 测 序" 对 得 到 的 庞 大 数 据 使 用 cWG*
A,+Q33.A*#0RQ33.A和 ,223P,$等生物信息软件进行分
析"并结合本家系常染色体隐性遗传特性进行逐步筛
选"排除无意义的基因突变位点"筛选出先证者 9HG
中 !"#$ 基因 B 个复合杂合突变位点 08BB<)FJK"L8

K=)&M和 08<)EENJK"L8F''><O"通过蛋白质危害性
预测*氨基酸保守性分析*蛋白质三维结构分析"发现
这 B 个突变位点很有可能影响蛋白质功能( I,27"$测
序验证发现此 B 个位点呈阳性结果且分别遗传自父
母"并在患者和家系表型正常成员之间共分离"符合隐
性遗传病的规律( 因此 !"#$ 基因 08BB<)FJK" L8
K=)&M和 08<)EENJK"L8F''><O是该家系的致病突变
位点"可为该家系今后的基因治疗提供参考(

!FG是一种严重的遗传性致盲眼病"其发病率为
'?E' ((( _<( ((( M<, (在已发现的 !FG致病基因中"有
B' 个常染色体隐性遗传致病基因*B 个常染色体显性
遗传致病基因及 ' 个 !"-基因既可表现为常染色体
隐性遗传"又可表现为常染色体显性遗传( 如果采用
传统 I,27"$测序方法在 B) 个致病基因中寻找致病突
变需要花费大量的时间*人力*物力和费用( W*I 具
有高效*快捷的优点"近年来测序费用正逐步降低"且
可实现目标区域的高覆盖度( 鉴于大多数的致病性变
异主要位于编码区或剪切位点区域"W*I 已广泛用于
遗传性疾病的研究"大大地提升了变异基因的检测效
率( 本研究采用 W*I 的方法"快速地确定了该家系患
者的致病突变"节省了时间*人力*物力和经费(

本研究中所涉及的 B 个突变位点虽然均为已知致
病突变

M>D=, "但就目前据我们所知"在一个 !FG家系中
同时发现位点 08BB<)FJK"L8K=)&M和 08<)EENJK"
L8F''><O的复合杂合致病是首次报道( !FG在不同
种族之间存在较大的遗传异质性"相同的疾病表型在
不同种族的致病基因和突变也可能不同"既往关于
08BB<)FJK"L8K=)&M突变的报道限于白种人群"而本
研究中的 !FG家系为中国汉族人"表明 08BB<)FJK"
L8K=)&M突变也是中国汉族人 !FG的致病突变(

!"#$ 基因位于 ' 号染色体长臂 <' 区&'V<'8<'"
有 'B 个外显子"编码 ' 个人和果蝇同源的跨膜蛋白
F$#"目前已发现 !"#$ 基因与多种视网膜疾病相关"
如视网膜色素变性*!FG和色素性脉络膜静脉萎缩(
本研究中的患者婴幼儿期发病" & _> 岁视力仅为手
动或光感"眼底呈椒盐样色素沉着"为典型 !FG表现(
F$# 蛋白优先在哺乳动物光感受器内节段表达"其次
在大脑中也有表达"主要作用是控制细胞间黏附*稳定
细胞极性及光感受器细胞的形态等

M>"EDC, ( F$# 蛋白有
< 个结构域组成"包括胞外区域*跨膜区域以及胞内区
域

M>"E"'(, ( 本研究中突变 L8K=)&M和 L8F''><O都位
于胞外结构域"F$# 蛋白胞外结构域可能通过影响钙
离子黏连和蛋白折叠

M''D'B,
而影响光感受器细胞的发

育( 本家系中 !"#$ 基因复合杂合突变 L8K=)&M和
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L8F''><O可能对F$# 蛋白胞外结构域的功能产生影响"
在患者婴幼儿期影响光感受器的发育"最终导致!FG(

综上所述"本研究采用全外显子组测序在一个中
国汉族!FG家系中鉴定出!"#$ 基因的 B 个复合杂合
突变( 本研究证实 W*I 能快速找到 !FG的致病突变"
同时证实 !"#$ 基因突变也是汉族 !FG的致病突变(
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+<, i3"2"g33L î8G2 3P"$P-"S3R!"#"$0327"2-Q,.,+,5$3A-A#,+3/".Q3
52/"$AQ,2/ 15+,2 $"Q-2,./"P".3L+"2Q+ \,8I5$P:L1Q1,.+3." B(()"
)C&)' h<=Ca<CE89:;#'(8'('> ?@8A5$P3L1Q1,.8B(()8()8((<8
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双侧眼眶霍奇金淋巴瘤一例
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%%患者"女"<< 岁"B('& 年 B 月偶然发现双眼眶部肿物"如

黄豆粒大小"质地中等"活动度差"无皮肤破溃和流脓( B('>

年 B 月外院诊断为 M-g5.-0X病"于风湿免疫科接受治疗( 患

者自诉双侧下颌部扪及直径约 ' 0+肿物"无压痛( 自 B('>

年 ) 月起患者自觉肿物逐渐增大"右眼明显"期间自行口服中

药治疗"症状无好转( B('> 年 E 月患者至青岛市市立医院眼

科就诊"眼眶 FK检查示双侧眼眶内肌锥外上间隙长椭圆形软

组织密度影"与外直肌*上直肌分界不清"右侧约 'eC 0+n

<eE 0+"左侧约'e= 0+n<e< 0+"FK值约&( Tl"边界清"邻近

骨质结构正常"右侧视神经略受压)双侧眼球结构完整"晶状

体在位"双侧眼眶骨质结构完整&图 '' ( 既往体健"无任何眼

部病史( 全身查体#双侧颈部可触及淋巴结肿大( 眼科检查#

视力#右眼 (e&"f'e&( 9FnB(op'e()左眼 'e(( 眼压#右眼

'E ++T7&' ++T7p(e'<< gY,' "左眼 'C ++T7( 右眼睑皮肤

肿胀"无充血( 眼眶上方可触及肿物"大小约 B 0+n< 0+"质

硬"边界清"活动度差( 左眼睑皮肤肿胀无充血"眼眶上方可

触及肿物"大小约 B 0+n) 0+"质硬"边界清"活动度差( 双眼

眼位正"下方转动灵活"其他各方向活动受限( 眼部 c型超声

检查示右眼球后占位性病变)眼眶 M ;̂示双侧眼球外直肌肌

腹及肌腱明显增粗"呈椭圆形软组织肿块影"右侧最大截面约

<e> 0+nBe( 0+"左侧约 <e' 0+n'eE 0+"边缘清楚"呈稍长 K'*

OIDKBW' 高信号"信号欠均匀"边界欠清"邻近视神经向鼻侧

推移"双侧眼球前突( 双侧眶壁骨质未见异常"双侧筛窦及额

窦黏膜增厚"呈长 KB 信号 &图 B' ( 腮腺 FK示双侧腮腺大小

正常"腮腺内均见结节状软组织影"右侧最大一个约 Ce( 0+n

=e( 0+"左侧 '(e( 0+n=e( 0+)左侧前下缘软组织密度增高(

双侧颌下腺较大 "密度均匀 ( 双侧颌下 *颈前部均见结节状

团组织影 ( 肝功能和肾功能均未见明显异常 "甲状腺功能

检查未见异常 ( 入院诊断 # &''双眼眼眶肿物 ) & B '双下颌

肿物 (
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