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##患儿"男"= 岁"家长诉患儿双眼自幼视力不佳于深圳市眼

科医院就诊( 患儿为第 ! 胎"足月顺产"其母孕期无药物服用

史及放射线接触史"父母非近亲婚配"父母及其他家族成员中

未见类似遗传性疾病史( = 个月前患儿因右眼角膜皮样囊肿于

外院行手术治疗"具体治疗过程不详( 体格检查$双侧面部对

称"听力正常"右耳屏处见 " 个副耳)图 !*( 眼科检查$右眼裸

眼视力 %h!" iMh%% J' 矫正无提高#左眼裸眼视 力 %h!""

iMh%% J'NZ!h"$ J;j!&%k矫正至 %h!$#双眼眼压未见异常(

右眼闭合完全"睑结膜轻度充血"角膜颞下方可见 > @@白色斑

翳)图 "*"余角膜透明"前房深度正常"晶状体透明"视盘边界

清晰"色淡红"略向鼻下方倾斜"杯盘比为 %h""黄斑中心凹反光

未见"黄斑区可见弥漫斑片状色素沉着"视网膜平伏"鼻侧及下

方散在白色点状病灶"动脉走行迂曲"周边部沿动脉可见色素

沉着带"后极部广泛色素上皮萎缩#左眼角膜透明"前房深度正

常"晶状体透明"眼底视盘边界清晰"色淡红"略向鼻下方倾斜"

杯盘比为 %h>"黄斑中心凹反光未见"黄斑区可见弥漫斑片状色

素沉着"视盘鼻下方见约 !N" 9J大小视网膜脉络膜凹陷"余视

网膜平伏"鼻侧及下方散在白色点状病灶"动脉走行迂曲"周边

部沿动脉可见色素沉着带"后极部可见广泛色素上皮萎缩)图

>"=*( 双眼眼位正"眼球运动不受限"无明显眼球震颤( I型

超声检查示双眼结构未见明显异常#黄斑区 K;P示黄斑中心

凹厚度右眼为 &$ !@"左眼为 <% !@"双眼视网膜椭圆体带'视

网膜色素上皮)4.2013+R0A@.12.R02).+0E@"T9?*层形态不规则"

结构紊乱'部分缺失 )图 $*#LK̀ -372.4检查示眼轴长度右眼

!FhM% @@"左眼 !FhM& @@( 诊断$Y*+/.1)34综合征#双眼视网

膜脉络膜发育异常#双眼小眼球( 患儿佩戴框架眼镜矫正屈光

状态"行视功能训练"定期门诊复诊( 右侧副耳可择期行手术

切除以改善外观"通常不影响患儿听觉(

讨论$Y*+/.1)34综合征)K-L-!&="!%*是一种罕见的遗传

性疾病"因第一'第二鳃弓发育异常"可引起眼'耳'颜面'脊柱

等的畸形和缺陷
-!. ( Y*+/.1)34综合征的遗传方式尚存争议"

多数病例呈现散发"家系报道多为常染色体显性遗传"但不排

除常染色体隐性遗传及多基因遗传
-". ( 妊娠期母体疾病'药物

等环境因素可使 Y*+/.1)34综合征发病风险增加 ->. ( 该病单侧

受累患者多见"约占 M%l#双侧受累患者常一侧症状较重(

Y*+/.1)34综合征诊断主要依靠患者临床表现"但诊断标准仍存

在争议( WE@.4等 -=.
提出最低诊断标准应至少包括以下 $ 项

中的 " 项$耳部发育不全'半侧颜面短小'面斜裂'眼球皮样囊

肿和N或上眼睑缺损'脊柱畸形( 同时"Y*+/.1)34综合征的诊断

还需要与其他第一'二腮弓发育异常相关的综合征鉴别"如
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图 :4右侧副耳4图 ;4右眼角膜白色斑翳4图 <4多光谱眼底照相#黄斑中心凹反光未见B黄斑区

可见弥漫斑片状色素沉着#:$彩色照相#I$红光照相#图 =4广角激光眼底照相#:$右眼眼底广

角照相#I$右眼视盘边界清晰B色淡红B略向鼻下方倾斜B杯盘比为 %h"B黄斑中心凹反光未见B黄斑

区可见弥漫斑片状色素沉着#;$右眼下方散在白色点状病灶B动脉走行迂曲B周边部沿动脉可见色

素沉着带#J$左眼眼底广角照相#?$左眼视盘边界清晰B色淡红B略向鼻下方倾斜B杯盘比为 %h>B

黄斑中心凹反光未见B黄斑区弥漫斑片状色素沉着B视盘鼻下方见约 !N" 9J大小视网膜脉络膜凹陷
)白色箭头*#H$左眼鼻下方散在白色点状病灶B动脉走行迂曲B周边部沿动脉可见色素沉着带#

图 A4黄斑区 B!C扫描#黄斑中心凹厚度右眼为 &$ !@B左眼为 <% !@#双眼视网膜椭圆体带'T9?

层形态不规则B结构紊乱'部分缺失#:$右眼#I$左眼

P4.3()O;*++017综合征'V3A.4综合征'-0++.4综合征( Y*+/.1)34

综合征常引起眼前段发育异常B眼底病变罕见(

本例患儿右侧耳屏前长有 " 个副耳B既往右眼角膜皮样囊

肿切除手术史B诊断为 Y*+/.1)34综合征( 该患儿呈双眼小眼

球畸形B黄斑中心凹厚度明显变薄B鼻侧及下方散在白色点状

病灶B动脉走行迂曲B周边部沿动脉可见色素沉着带B提示视网

膜脉络膜发育异常( ;)3E/)E40等 -$.
在 ! 例伴发牵牛花综合征

的 Y*+/.1)34综合征女童中B观察到双眼下方视网膜局部脉络

膜萎缩B但未见视网膜色素沉着改变( Y*+/.1)34综合征患者可

见脉络膜视网膜萎缩性改变B推测是发育过程中小眼球畸形导

致的继发性改变
-&. ( 小眼球畸形可继发多种眼底并发症B包括

脉络膜视网膜萎缩B以黄斑发育不良常见B目前认为这种发育

不良与黄斑中心凹外层视网膜增厚有关
-M. B与本例患儿黄斑中

心凹的改变不一致( 目前尚未 见 本 例 类 似 眼 底 改 变 的

Y*+/.1)34综合征病例报道(

Y*+/.1)34综合征的发病机制不详( 有研究表明 Y*+/.1).4

综合征已知致病基因 /I!!! 是小胶质细胞的标志基因B编码转

录调控因子B参与视网膜小胶质细胞发育过程中的形态调

控
-F. ( 有实验通过诱导灭活小鼠的 /I!!! 基因座使小胶质细

胞转变为炎性吞噬细胞B可引起神经组织变性 -<. ( 此外有研究

表明B小胶质细胞对光感受器细胞的吞噬作用是视网膜色素变

性的机制之一
-!%. B因此推测 Y*+/.1).4综合征可能存在视网膜

脉络膜发育异常的潜在致病机制B但目前尚未有证据表明两者

有直接联系(

Y*+/.1)34综合征还可合并角膜点状孤立性白斑'新生儿红

细胞增多症'先天性心脏病及神经'呼吸'泌尿系统等发育异

常B临床表型复杂 -!!Z!>. ( 因此B该患儿

有必要排查全身的潜在畸形和缺陷B

并长期追踪脉络膜视网膜改变和全身

发育情况( 同时B尽管该患儿没有明

确的遗传史B但仍建议筛查可疑致病

基因(
利益冲突#所有作者均声明不存在利益冲
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