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!!$摘要%!目的!探讨色素失禁症&IT'患儿眼部病变的临床特征(!方法!采用系列病例观察研究设计#

对 "$%4 年 % 月至 "$%E 年 %" 月于西京医院眼科就诊的 %4 例 IT患儿的临床资料进行回顾性分析( 所有患儿

均接受常规眼部检查#4 例患儿接受荧光素眼底血管造影## 例 3 眼根据病情接受视网膜激光光凝术或抗血管

内皮生长因子&Y(_W'药物玻璃体腔注射( 随访 3 个月G3 年( 主要总结患儿病史)家族史)全身表现)眼部

特征)诊断)治疗以及随访期间眼部及全身病情变化(!结果!%4 例患儿均为女性#就诊年龄为 # <G&" 个月#

平均 "?$&%?$#'?#'个月( 初诊时主要皮肤损害表现为红斑水疱期 & 例#疣状皮疹期 4 例#色素沉着期 3 例*

随访时见萎缩期 1 例( %4 例 "3 眼中 %$ 例 %' 眼有眼部受累#占总病例数的 13?Ec&占总眼数的 3E?"c'*其

中 ' 例双眼受累#" 例单眼受累#4 例眼部未受累( 眼部受累者均累及视网膜#典型表现为视网膜周边无血管

区 %4 眼#视网膜血管迂曲)扩张 %$ 眼#周边视网膜血管分支增多 1 眼#视网膜血管白线状改变)部分血管闭塞
& 眼#视网膜新生血管形成 4 眼#全视网膜脱离 " 眼#视网膜皱襞伴黄斑板层裂孔 % 眼( 此外#视网膜出血 %%

眼#视网膜色素改变 & 眼#灰白色条带样病灶 4 眼#黄斑发育不良 " 眼#脉络膜萎缩灶 % 眼#视盘前胶质增生 %

眼#视网膜黄白色渗出 % 眼( 同时#& 例患儿伴有斜视和眼球萎缩等眼部表现( 分别有 4 例 & 眼和 " 例 " 眼行

视网膜激光光凝和抗 Y(_W药物玻璃体腔注射#末次随访时活动病变消退#病情稳定(!结论!IT患儿眼部

临床表现多样#以特征性的视网膜血管病变为主#早期诊断)及时治疗至关重要(!

$关键词%!色素失禁症* 眼部表现* 临床特征* 视网膜病变* 婴幼儿
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!!色素失禁症&+;67;>+;0;>+*S+.)0;>+#IT'是一种罕
见的 `连锁显性遗传性疾病#常累及皮肤)牙齿)眼部
组织)骨骼)肌肉和神经系统( 该病以女性常见#男性
患儿多会宫内死亡( 尽管眼部病变不是 IT患者最主
要的临床表现#但与自限性皮肤病变不同#IT患者的
视力损害和眼部异常会持续存在#是最严重的临床表
现之一

+ %, ( 4#cG11c的 IT患者出现眼部受累#主要

包括视网膜病变和非视网膜病变
+ " 4̂, ( 视网膜病变表

现为周边视网膜无血管区)视网膜血管异常增生)牵拉
性视网膜脱离)视网膜色素上皮改变及黄斑中心凹发
育不全等*非视网膜病变包括斜视)先天性白内障)视
神经萎缩)假性神经胶质瘤和小眼球等 + & #̂, ( 迄今国
内有 " 篇 IT相关视网膜病变的病例研究报道#主要总
结了 IT 患 儿 的 荧 光 素 眼 底 血 管 造 影 & NM;<M=
N,M780=60;60*;.+7.8*S9O#WWU'表现以及抗血管内皮生
长因子&L*=6M,*80;<7>90,+*,.87P>9 N*6>78#Y(_W'对其
治疗的安全性和有效性#尚未能全面展示 IT的眼部特
征

+ 3 1̂, ( 本研究对 % 组 IT患儿的眼部病变特征进行
系统性分析总结(

=6资料与方法

=5=!一般资料
采用系列病例观察研究设计#对 "$%4 年 % 月至

"$%E 年 %" 月于空军军医大学西京医院眼科就诊的 %4

例 IT确诊患儿临床资料进行回顾性分析( 所有患儿
均接受眼部常规检查#4 例患儿接受 WWU检查## 例 3

眼根据病情接受了视网膜激光光凝术或抗 Y(_W药物
玻璃体腔注射( 所有治疗患儿均进行 3 个月以上的随

访( 本研究经空军军医大学西京医院伦理委员会审核
批准&批文号"k["$"$4"'1:%'#并遵循赫尔辛基宣言(
=5>!方法
=5>5=!检查方法!&%'全身检查!详细记录患儿的
人口统计学资料#包括性别)年龄)出生孕周)出生体质
量)单多胎和就诊年龄等*记录相关病史资料#包括母
亲妊娠期疾病及特殊用药史)流产史)阳性家族史或家
族性遗传病史*观察记录患者有无出现典型皮肤表现
及口腔)神经系统)毛发)指甲)心脏和骨骼系统等异
常( &"'眼科常规检查!所有患儿均在全身麻醉或表
面麻醉下进行眼部检查( 至少由 " 名经验丰富的儿童
眼底病医师通过间接检眼镜&英国 k00,08公司'结合
广角数码儿童视网膜成像系统&V0>A*)4#美国 A,*8+>O

公司'进行检查( & 4'WWU检查!有明显视网膜血管
病变的患儿均推荐新生儿数字化广域眼底成像系统

&V0>A*)4#美国 A,*8+>O公司'进行全身麻醉下 WWU检
查或共焦激光眼底血管造影系统&德国 a0+<0,C08.公
司'进行常规 WWU检查( 由于监护人拒绝等因素#最
终 4 例 3 眼进行 WWU检查#其中 % 例治疗前后各行 %

次 WWU检查(
=5>5>!诊断标准!参考 %EE4 年l*;<O和H7;;*+提出
的标准

+ %, "&%'无阳性家族史者诊断需至少满足一项
主要指标和一项次要指标( 主要指标包括"典型的新
生儿期皮肤红斑)水疱且内含嗜酸性粒细胞*典型的躯
干部色素沉着#沿f,*=69b7线分布且青春期常可消退*

皮肤线状萎缩或毛发缺失( 次要指标包括牙齿异常)

脱发)视网膜病变和指甲异常( &"'有阳性家族史者
满足以下任一指标即可确诊"IT典型的皮肤表现)牙
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齿异常)脱发)视网膜病变和多次妊娠男胎流产史( 此
外#皮肤组织病理活检水疱内检出大量嗜酸性粒细胞
以及基因检测也可协助诊断

+ ', (
=5>5C!治疗方法!根据患儿视网膜病变的严重程度#
4 例 & 眼在全身麻醉下行间接检眼镜引导的视网膜激
光光凝治疗&@6M,+.9>_l激光仪#美国 IVIH(̀ 公司'#
随访 " G3 年* " 例 " 眼 行 雷 珠 单 抗 & $?"# ).J
$?$"# ),#瑞士诺华制药有限公司'玻璃体腔注射#术
后随访 3G' 个月( 观察患儿眼部病变和视功能恢复
情况(

>6结果

>5=!IT患儿一般资料
本研究共收集 %4 例确诊为 IT患儿的临床资料

&表 %'( 患儿均为女性)单胎#顺产 3 例#剖宫产 1 例*
首次就诊年龄为 # <G&" 个月#平均 "?$& %?$#'?#'个
月#其中婴儿 %% 例#幼儿 " 例*治疗患儿随访 3 个月G
3 年( %$ 例初诊时已在儿科或皮肤科确诊 IT#4 例为
眼科确诊*# 例患儿有阳性家族史&阳性率为 4'?#c'#
' 例为散发病例( %4 例 "3 眼中 %$ 例 %' 眼出现眼部
受累#占总例数的 13?Ec#占总眼数的 3E?"c( # 例患
儿行基因检测#4 例存在 LS3;基因致病性突变&阳性
率为 3$c'( 4 例患儿母亲妊娠期有全身疾病"% 例有
乙型肝炎病史并出现羊水早破致早产&例 1'*% 例出
现妊娠期高血压疾病致早产&例 %$'*% 例有结核病和
妊娠期变态反应史&例 %%'&表 %'(

表 =6=C 例 QL患儿一般资料
组"0,$=6a$)$*",()#'*/"%(')'#=C B$3("%*(.B"%($)%4<(%1QL

病

例

首诊

年龄

患病

眼别

出生

孕周

出生体

质量&.'
生产

方式

阳性

家族史

基因

检测

母亲妊娠期

病史

% ' < 双眼 &$ 4 "$$ 剖宫产 无 无 无

" 44 个月 双眼 &$ 4 $$$ 剖宫产 无 无 无

4 " 个月 双眼 &$ " E$$ 顺产 无 无 无

& %4 个月 双眼 &$ 4 $$$ 剖宫产 有 阳性 无

# &" 个月 双眼 &$ 4 4$$ 剖宫产 无 无 无

3 '?# 个月 左眼 &$ 4 1#$ 顺产 无 无 无

1 # < 双眼 4& % 3$$ 顺产 无 无
乙型肝炎)
羊水早破

' % 个月 双眼 &% 4 #&$ 剖宫产 有 阴性 无

E # 个月 无 &$ & "4$ 剖宫产 有 阳性 无

%$ %4 < 右眼 43 " 1#$ 剖宫产 有 无
妊娠期高

血压疾病

%% % 个月 双眼 &$ " '#$ 顺产 有 阳性
结核病)妊娠
期变态反应史

%" 1 个月 无 &$ 4 #$$ 顺产 无 阴性 无

%4 " 个月 无 &% 4 %#$ 顺产 无 无 无

>5>!IT患儿全身临床表现
IT患儿典型的皮肤表现分为%G&期#即红斑水

疱期)疣状皮疹期)色素沉着期和萎缩期( 本组所有患
儿均出现 % 种或同时存在多种 IT典型的皮肤表现(
首次眼科就诊时#& 例患儿主要为%期病变#表现为典
型的红斑以及线状排列的水疱)脓疱*4 例为'期病
变#可见明显的疣状丘疹皮损和角化斑*3 例为(期病
变#可见躯干部)四肢典型的漩涡状色素沉着#沿
f,*=9b7线分布&图 %UGA'( 1 例随访时呈现&期病变#
可见皮肤散在色素减退灶#呈线状或漩涡状&图 %H'(

BA

C D
图 =6QL患儿的典型皮肤病变!U"红斑水疱期病变&例 %'!典型的
红斑水疱)脓疱呈线状排列!f"疣状皮疹期病变&例 4'!疣状丘疹
和角化斑!A"色素沉着期病变&例 "'!躯干部)四肢典型的漩涡状
色素沉着#沿 f,*=9b7线分布!H"萎缩期病变 &例 #'!下肢散在色
素减退灶#呈线状或漩涡状
@(A2*$=6 组&B(.",4W(),$4(')4()B$3("%*(.B"%($)%4<(%1QL! U"
(8O>90)*>7M=L0=+6,0=>*.0 & 6*=0% ' ! >OS+6*,08O>90)*>7M=L0=+6,0
*88*;.0< +; *,+;0P*O! f" Y088M67M=0/*;>90)*=>*.0& 6*=04 ' !
L088M67M=S*SM,0=*;< b08*>7>+6 S*>690=! A" aOS08S+.)0;>0< =>*.0
&6*=0"' ! >OS+6*,L78>0/S+.)0;>*>+7;=7; >8M;b *;< ,+)C=N7,,7P+;.
f,*=9b7,+;0!H"Z98+;b*.0=>*.0&6*=0#'!=6*>>080< ,+;0*878=P+8,+;.
9OS7S+.)0;>*>+7; 7; >90,7P08,+)C

除皮肤病变外#本组患儿还存在其他系统异常( 口
腔受累多见#表现为牙齿异常 1 例#占 #4?'c#其中 3 例
牙齿稀疏#4 例出牙延迟#% 例上方左中切牙和侧切牙缺
失( 此外#4 例出现脱发*" 例神经系统受累伴抽搐史&%
例核磁共振提示左侧颞叶局灶性皮质发育不良#% 例先
天性癫痫'*% 例患先天性心脏病&房间隔缺损'(
>5C!IT患儿眼部临床特征
>5C5=!视网膜病变表现!本组患儿中 %$ 例眼部受累
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者均表现视网膜病变&表 "#图 "'( 典型的病变包括"
视网膜缺血伴周边部为主的无血管区 1 例 %4 眼*视网
膜血管迂曲)扩张 3 例 %$ 眼#其中 & 例双眼受累严重
程度不一致*视网膜血管分支增多 # 例 1 眼*视网膜血
管白线状改变 4 例 & 眼#部分血管闭塞*视网膜新生血
管形成 " 例 4 眼*颞下方视网膜皱襞牵拉视盘#伴黄斑
区类圆形板层裂孔 % 例 % 眼*全视网膜脱离 " 例 " 眼(

此外#视网膜出血 3 例 %% 眼#其中 4 眼出血累及黄斑*
视网膜色素改变 " 例 & 眼#% 例双眼鼻侧片状色素沉
着#% 例双眼后极部散在点状脱色素灶*灰白色条带样
病灶 " 例 4 眼#其中 % 例分布于右眼颞侧#另 % 例分布
于双眼周边*黄斑发育不良 % 例 " 眼*颞侧近视盘处和
鼻侧脉络膜萎缩灶 % 例 % 眼*视盘前胶质增生 % 例 %
眼*后极部视网膜黄白色渗出 % 例 % 眼(

表 >6=C 例 QL患儿眼部视网膜病变表现
组"0,$>68")(#$4%"%(')4'#*$%()'B"%1& ()=C B$3("%*(.B"%($)%4<(%1QL

病例
周边无

血管区

血管扩

张)迂曲
血管分

支增多

血管

白线

新生血

生成

视网膜

脱离

视网膜

出血

视网膜色

素改变

灰白色条

带样病灶

其他视网

膜病变

% 双眼 双眼 双眼 双眼 无 无

双眼圆片状出血及散

在出血灶#左眼出血累
及黄斑

无 右眼颞侧 无

" 无 无 无 左眼 无 右眼 无 无 无

左眼皱襞)黄斑区
板层裂孔)可见变
性区

4 无 无 无 无 无 无
双眼片状出血吸收痕

迹
无 无 无

& 双眼 右眼 无 无 无 无 无 无 无 无

# 双眼
双眼

&右眼较重'
左眼 右眼 双眼 无 无

双眼片状

色素沉着
无

双眼 黄 斑 发 育 不

良#右眼脉络膜萎
缩#视盘前胶质增
生

3 无 无 无 无 无 左眼 无 无 无 无

1 双眼 无 无 无 无 无
双眼视网膜弥漫性片

状出血&左眼较重'
无 无 无

' 双眼
双眼

&左眼较重' 左眼 无 无 无

双眼底大量片状出血

&左眼较重' #左眼出血
累及黄斑

双眼散在点

状色素减退

病灶

无
右眼视网膜白色渗

出

E 无 无 无 无 无 无 无 无 无 无

%$ 右眼 右眼 右眼 无 无 无
右眼后极部及下方片

状出血散在#累及黄斑
无 无 无

%% 双眼 双眼 双眼 无 右眼 无
双眼视网膜多发点状

出血
无 双眼周边 无

%" 无 无 无 无 无 无 无 无 无 无

%4 无 无 无 无 无 无 无 无 无 无

!注"IT"色素失禁症

!Q7>0"IT"+;67;>+;0;>+*S0.)0;>+

>5C5> !非视网膜病变表现!本组患儿中 & 例出现非
视网膜病变#包括斜视 4 例 3 眼和眼球萎缩 % 例 % 眼(
4 例斜视患儿中同时伴有玻璃体混浊者 4 例 3 眼#伴
晶状体混浊者 % 例 " 眼#伴虹膜后粘连者 % 例 % 眼(
>5C5C!WWU特征表现!4 例 3 眼 WWU结果中 # 眼有
明显异常表现"视网膜静脉充盈延迟 " 眼#可见 .鬼
影/血管&图 4U'*视网膜血管分支增多 & 眼&图 4f'*
视网膜血管异常吻合#血管网形成 # 眼&图 4f'*# 眼

视网膜周边毛细血管无灌注区#其中 % 眼全周均见无灌
注区&图 4A'#& 眼仅部分象限存在无灌注区*视网膜新
生血管形成 4 眼#伴造影晚期荧光素渗漏&图 4A'*黄斑
中心凹无血管区&N7L0*,*L*=6M,*8-7;0#WUR'面积减小
伴血管走行异常 " 眼 &图 4H'*脉络膜萎缩灶 % 眼
&图 4H'*视网膜血管迂曲)扩张 # 眼&图 4('*周边部视
网膜血管异常吻合形成环形血管 " 眼&图 4('*视网膜
血管末梢指突样膨大 & 眼#伴轻度荧光素渗漏&图 4W'(
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图 >6QL患儿彩色眼底照相及 7:组图!U"视网膜片状色素沉着&黄三角' #部分血管闭塞呈白线状&黄箭头' &例 #'!f"点状脱色素灶&黄箭
头' #视网膜前片状出血累及黄斑&例 ''!A"视网膜静脉迂曲)扩张#部分动脉闭塞)白线状&黄箭头' #片状出血散在#距视盘 4 TH以外视网膜水
肿苍白&例 %'!H"视网膜血管分支增多&例 %%'!("灰白色条带样病灶&黄箭头' #周边无血管区&例 %%'!W"视盘前胶质增生#片状脉络膜萎缩
灶&黄箭头' &例 #'!_"@AB示黄斑区视网膜内层变薄)层次欠清晰)结构紊乱#中心凹形成不良&例 #'!a"视网膜皱襞牵拉视盘#黄斑区类圆形
板层裂孔形成&黄箭头' #伴增生膜和血管白线状&例 "'!I"牵拉性视网膜脱离#玻璃体腔大量纤维血管增生&例 "'
@(A2*$>6@2)324.','*B1'%'A*"B1& ")37:组(/"A$4'#B$3("%*(.B"%($)%4<(%1QL!U"T*>69O80>+;*,S+.)0;>*>+7; &O0,,7P>8+*;.,0' #P9+>0,+;0*8
7C=>8M6>0< 80>+;*,*8>08+0=&O0,,7P*887P' &6*=0#'!f"TM;6>*>080>+;*,9OS7S+.)0;>*>+7; &O0,,7P*887P' #S8080>+;*,=900>90)7889*.0+;L7,L+;.)*6M,*
&6*=0''!A"B78>M7M=*;< <+,*>0< 80>+;*,L0+;=#S*8>+*,P9+>0,+;0*880>+;*,*8>08+0=766,M=+7; &O0,,7P*887P'5Z6*>>080< S8080>+;*,=900>90)7889*.0#*;<
80>+;*,S*,,78*;< 0<0)*4 TH*P*ON87)7S>+6<+=6&6*=0%'!H"I;680*=0< L*=6M,*8C8*;69 &6*=0%%'!("_80O8+<.0,0=+7;=&O0,,7P*887P' #*;< *L*=6M,*8
-7;07NS08+S908*,80>+;*&6*=0%%'!W"@S>+6.,+7=+=*;< S*>69O69787+<*,*>87S9O&O0,,7P*887P' &6*=0#'!_"@AB+)*.0==97P0< >90>9+;;0< +;;08
80>+;*#M;6,0*8,*O08=*;< <+=78<080< =>8M6>M80+; )*6M,*P+>9 *)*,N78)0< N7L0*&6*=0#'!a"B9080>+;*,N7,< SM,,0< >907S>+6<+=6*;< ,*)0,,*8)*6M,*897,0
P*=N78)0< &O0,,7P*887P' #*667)S*;+0< P+>9 >90S87,+N08*>+L00S+80>+;*,)0)C8*;0*;< P9+>0,+;0*880>+;*,*8>08+0=& 6*=0" ' ! I"B8*6>+7;*,80>+;*,
<0>*69)0;>P+>9 )*==+L0N+C87L*=6M,*8S87,+N08*>+7; +; >90L+>807M=6*L+>O&6*=0"'

!

BA C

D E F

图 C6QL患儿 @@5图像!U"右眼视网膜静脉充盈延迟#见.鬼影/
血管&黄箭头#例 %$'!f"视网膜血管分支增多#血管异常吻合#血管
网形成&例 %$'!A"视网膜新生血管&黄箭头' #周边大面积毛细血
管无灌注区&黄三角' #视网膜血管末梢分支增多#造影晚期荧光素
渗漏&例 %%'!H"右眼颞侧近视盘处和鼻侧脉络膜萎缩灶 &黄三
角' #黄斑 WUR面积减小#血管走行异常&黄箭头' &例 #'!("视网膜
周边血管迂曲)扩张且异常吻合形成环形血管 &黄箭头' #周边为无
灌注区&例 #'!W"视网膜血管末梢指突样膨大&黄箭头' #伴轻度荧
光素渗漏#周边区域无灌注&例 #'
@(A2*$C6@@5(/"A$4'#B$3("%*(.B"%($)%4<(%1QL!U"H0,*O0< N+,,+;.
7N80>+;*,L0+; P+>9 .97=>L0==0,=&O0,,7P*887P#6*=0%$'!f"I;680*=0<
L*=6M,*8C8*;69# *C;78)*,*;*=>7)7=+=*;< L*=6M,*8;0>P78b N78)0<
&6*=0%$'!A"V0>+;*,;07L*=6M,*8+-*>+7; &O0,,7P*887P'#,*8.0S08+S908*,
80>+;*,6*S+,,*8O;7;:S08NM=+7; -7;0&O0,,7P>8+*;.,0'#+;680*=0< >08)+;*,
C8*;69 *;< N,M780=60+; ,0*b*.0+; ,*>0S9*=0&6*=0%%' !H"A9787+<*,
*>87S9O+; ;*=*,*;< >0)S78*,80>+;*;0*87S>+6<+=67N>908+.9>0O0&O0,,7P
>8+*;.,0'#<0680*=0< WUR*80*+; )*6M,**;< *C;78)*,S*8*N7L0*,L*=6M,*8
S*>>08; &O0,,7P*887P#6*=0#'!("B78>M7M=*;< <+,*>0< S08+S908*,80>+;*,
L0==0,=#*C;78)*,*;*=>7)7=+=#*;;M,*8L0==0,=N78)0< &O0,,7P*887P'#*;<
S08+S908*,80>+;*,;7;:S08NM=+7; -7;0&6*=0#'!W"W+;.08:,+b00/S*;=+7; 7N
>08)+;*,80>+;*,L0==0,=&O0,,7P*887P' P+>9 )+,< N,M780=60+; ,0*b*.0*;<
S08+S908*,80>+;*,;7;:S08NM=+7; -7;0&6*=0#'

>5D!眼部治疗情况
视网膜激光光凝治疗的 4 例 & 眼随访期间病情稳

定( % 例&病例 #'右眼视盘色淡#颞侧近视盘处和鼻
侧见条带状脉络膜萎缩灶伴色素沉着#视网膜血管平
直#部分血管白线状*左眼颞侧视网膜血管分支增多#
走行直*双眼颞侧周边存在大面积无血管区 &图 &U#
f'*WWU示双眼颞侧大范围视网膜毛细血管无灌注
区#伴新生血管形成( 双眼行视网膜激光光凝治疗后
每半年复查#随访 & 年#视力右眼指数J眼前 &矫正不
提高'#左眼 $?#&矫正 $?3'*双眼视网膜平伏#颞侧光
凝斑分布良好&图 &A#H'( 另 % 例患儿&病例 "'右眼
全视网膜脱离*左眼视网膜皱襞#黄斑区类圆形板层裂
孔#周边视网膜变性区和无血管区( 左眼行视网膜激
光光凝治疗后每半年复查#随访 3 年#视力右眼无光
感#左眼 $?%&矫正 $?4'*左眼黄斑板层裂孔稳定#视
网膜光凝斑分布良好&图 &(GX'( 第 4 例患儿&病例
&'右眼视网膜血管迂曲#周边大面积无血管区( 右眼
行视网膜激光光凝治疗#术后随访 " 年#病情稳定#视
网膜光凝斑分布良好(

抗 Y(_W治疗的 " 例 " 眼病变逐渐消退( 其中 %
例&病例 %$'右眼底后极部及下方见片状出血#累及黄
斑#全周无血管区可见*WWU见右眼视网膜静脉充盈延
迟#周边末梢血管分支增多#异常血管吻合支#全周见
毛细血管无灌注区#视盘下方周边偏鼻侧显著( 右眼
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行抗 Y(_W治疗后 & 周#视网膜出血基本吸收*术后 3
个月右眼视网膜血管化基本完成#血管迂曲明显减轻#
但仍可见血管分支增多( 另 % 例患儿&病例 %%'双眼
视网膜多发点状出血#周边灰白色条带样病灶#中周部
视网膜血管轻度迂曲#视网膜血管分支增多#颞侧周边
见无血管区( WWU显示右眼下方和上方大面积毛细血

管无灌注区#伴视网膜新生血管形成*左眼颞侧和鼻上
周边小片状无灌注区( 右眼行抗 Y(_W治疗后 & 周复
查#见视网膜出血吸收*术后 ' 个月#灰白色条带样病
灶消退#视网膜无血管区范围减小#视网膜血管化基本
完成#仅见周边视网膜血管轻度迂曲#分支增多
&图 &kGQ'( 目前患儿均在密切随访中(
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图 D6QL患儿治疗随访彩色眼底照相)7:组及 @@5图像!!U)f"双眼颞侧周边视网膜无血管区*右眼鼻侧部分视网膜血管闭塞呈白线状伴色
素沉着&例 ##U为右眼#f左眼'!A)H"激光治疗后 # 月#病情稳定#激光斑分布良好&例 ##A右眼#H左眼'!("左眼视网膜皱襞#黄斑区类圆形
板层裂孔#周边视网膜见变性区及无血管区&例 "'!W"视网膜激光光凝 # 年后#激光斑分布良好#视网膜牵拉条索稳定&例 "'!_GX"分别为例 "
就诊)随访 4)&)# 年时左眼黄斑 @AB图像#病变稳定#黄斑板层裂孔无明显变化&例 "'!k)l"治疗前右眼底和 WWU检查&例 %%' #视网膜周边无血
管区明显可见#血管分支增多#颞下方视网膜见灰白色条带样病灶&k' *WWU见下方及颞侧见大范围视网膜毛细血管无灌注区#伴新生血管形成#
晚期荧光素渗漏&l'!])Q"抗 Y(_W治疗后 1 月右眼底和 WWU检查&例 %%' #视网膜血管继续向周边延伸#无血管区面积减小#灰白色条带样病
灶消退&]' *WWU见无灌注区面积明显减小#视网膜新生血管消退&Q'
@(A2*$D6@2)324#7:组")3@@5(/"A$4'#B$3("%*(.B"%($)%4<(%1QL32*()A #',,'<S2B!U#f"UL*=6M,*8-7;0+; >0)S78*,S08+S908*,80>+;*7NC7>9
0O0=5B907C=>8M6>0< P9+>0,+;0*880>+;*,L0==0,=P+>9 S+.)0;>*>+7; +; ;*=*,80>+;*7N>908+.9>0O0&6*=0##U"8+.9>0O0#f",0N>0O0'!A#H"W+L0)7;>9=*N>08
,*=08S97>767*.M,*>+7;#>9080>+;*,0=+7;=80.80==0< P+>9 ,*=08=S7>=P0,,=6*>>080< &6*=0##A"8+.9>0O0#H",0N>0O0'!("V0>+;*,N7,< 7N>90,0N>0O0#)*6M,*8
,*)0,,*897,0#<0.0;08*>+7; *;< *L*=6M,*8-7;0N78)0< +; >90S08+S908*,80>+;*&6*=0"'!W"W+L0O0*8=S7=>:S97>767*.M,*>+7;#>9080>+;*,>0;=+7; =>8+S0P*=
=>*C,0P+>9 ,*=08=S7>=P0,,=6*>>080< &6*=0"'!_GX"@AB+)*.0=7N>90)*6M,*+; >90,0N>0O0*>N+8=>L+=+>#*;< 4#& *;< #:O0*8N7,,7P:MS 80=S06>+L0,O5B90
,0=+7;=P080=>*C,0#*;< >90)*6M,*8,*)0,,*897,09*< ;77CL+7M=69*;.0=&6*=0"'!k#l"B90NM;<M=*;< WWU+)*.0=7N>908+.9>0O0C0N780*;>+:Y(_W
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C6讨论

IT又名 f,769:ZM,-C08.08综合征# 由 _*887< 于
%E$3 年首次报道#并由 f,769 和 ZM,-C08.08详细描
述

+ E, ( 该病较为罕见#发病率仅为 $?$$" #c或更
低

+ %$, ( 多为散发病例#仅 %$cG"#c有家族史#且家
族史为唯一已知的危险因素

+ %%, ( 研究显示 LS3;基
因突变与 IT发病有关#本组行基因检测的患儿中 3$c

显示 LS3;基因致病突变#与文献报道的 3$cG'$c
的突变率接近

+ %", ( IT临床表现多样#可累及多个系
统或器官( 皮肤损害为常见表现#几乎 %$$c的 IT患
者出现皮肤病变

+ %4, #本组患儿均见 IT的典型皮肤表
现( 大多数 IT患儿在出生时或出生后几周内开始出
现皮肤病变#逐步经历红斑水疱期)疣状皮疹期)色素
沉着期和萎缩期 & 个阶段#通常持续到成年期#具有自
限性#无需特殊治疗 + %&, ( 眼部异常也是 IT患者常见
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的临床表现#4#cG11c患儿眼部受累#眼部异常与皮
肤病变的分期无明显相关性#但通常与神经系统受累
相关

+ %#%#, ( 本研究 %$ 例眼部病变患儿中 " 例有神经
系统受累#4 例眼部未受累患者均无神经系统异常#未
表现出明显相关性#可能与样本数较少)患儿就诊年龄
小)部分神经系统表现未发现有关( 据报道约 4$c的
IT患儿会出现惊厥性紊乱)痉挛性麻痹)运动迟缓和
智力迟钝等神经系统受累表现#为 IT患儿死亡的首要
原因

+ %$#%&, ( E$c以上的中枢神经系统症状在 " 岁之前
出现#故 IT患儿均应尽早接受神经系统检查和脑部核
磁共振检查

+ %3, ( 有研究显示##&cG'$c的 IT患者会
出现牙齿异常

+ %1, #本组 #4?'c的患儿有牙齿缺少和出
牙延迟等表现#与文献报道相似( 此外#IT患儿还可
出现指甲)乳房)心脏和骨骼发育等其他异常 + ', (

本组患儿眼部受累率高达 13?Ec#这可能与转诊
至西京医院的多为病情较重的患儿有关( 眼部异常也
是 IT严重的临床表现之一#单侧或双侧盲的患病率为
1cG"4c+ %$#%', ( 患者双眼病变严重程度多不一致#一
般可分为视网膜和非视网膜表现( 视网膜病变为 IT
眼部最具特征性且严重的损伤#常影响患儿出生后最
初几个月的视网膜血管形成和视网膜色素上皮的发

育
+ %", ( 视网膜病变通常继发于视网膜缺血#可进展至

更严重阶段#如新生血管形成)渗出)视网膜前胶质增
生和牵拉性视网膜脱离

+ %E, ( 该过程也可在任何阶段
自然停止#遗留各种视网膜异常#如无血管区)血管迂
曲)异常血管吻合)视网膜色素沉着等 + E, ( 本组患儿
中周边视网膜缺血表现多见##$c患儿出现视网膜无
血管区#严重者范围广且明显#轻者仅在 WWU上可见*
视网膜血管迂曲)扩张#视网膜血管分支增多也较多
见*" 例视网膜血管呈白线状#这可能与炎症及视网膜
血管闭塞有关

+ 1, *部分患儿出现视网膜新生血管#甚
至全视网膜脱离等严重表现( 另外#" 例患儿有视网
膜色素改变#可能与视网膜色素上皮的缺血性损伤有
关

+ %', ( WWU在 IT患儿眼科检查中至关重要#视网膜
血管异常有时仅能通过 WWU发现#对 IT的早期诊断
和治疗判断极为重要#故推荐每个可疑的 IT病例进行
WWU检查( WWU不仅可以发现检眼镜下无法发现的部
分黄斑病变)血管异常吻合和视网膜新生血管等#也可
明确视网膜无血管区的范围(

此外#本组患儿中 % 例双眼见黄斑发育不良#WUR
面积减小且血管走行异常#其中 % 眼可见黄斑区视网
膜内层变薄)层次欠清)结构紊乱#中心凹形成不良*另
% 例出现了黄斑板层裂孔#这些在国内文献报道的 IT
患儿中极为罕见( 黄斑病变也为 IT典型的视网膜病

变#尽管在眼底检查时往往不明显#但对患者视力影响
严重( 通常可见黄斑中心凹发育不全)黄斑异常血管
等表现#这往往与黄斑发育过程中视网膜血管闭塞和
继发的血管重构有关

+ %&#"$, ( 本组黄斑板层裂孔可能
与视网膜血管闭塞及视网膜皱襞牵拉有关(

本组患儿眼部常见的非视网膜表现为斜视#与既
往报道一致

+ %&, ( IT常见的其他非视网膜表现还包括
眼球震颤)视神经萎缩)白内障)葡萄膜炎)结膜色素沉
着)角膜上皮炎和基质角膜炎以及虹膜发育不
全等

+ E#"%, (
IT患儿视网膜病变需要与早产儿视网膜病变

&80>+;7S*>9O7NS80)*>M8+>O#V@T'和家族性渗出性视网
膜病变&N*)+,+*,0/M<*>+L0L+>80780>+;7S*>9O#W(YV'等鉴
别( V@T患儿常有早产)低出生体质量和吸氧史#视
网膜有血管区和无血管区交界处存在明显嵴样病变#
双眼病变严重程度往往一致( 与 V@T相比#IT患儿
WWU的荧光素渗漏范围通常较小 + "$, ( 本组患儿中 "
例有早产史#但均未见嵴样改变等视网膜病变#且双眼
病变不对称#结合患者典型皮肤表现#可加以鉴别(
W(YV常有家族史#双眼受累#男女均可发病#视网膜
周边血管增多)平直#无典型皮肤病变#基因检测也有
助于进一步鉴别

+ "", (
IT目前尚无整体治疗方法#对于眼部病变可通过

激光或手术对症治疗( 然而缺乏针对治疗方案和疗效
的大规模前瞻性临床研究#治疗方法和时机仍需进一
步探讨( 近来#有学者将 IT相关视网膜病变严重程度
分为 # 期#可能对治疗时机的选择提供一定参考 + "4, (
对视网膜新生血管可进行激光治疗#避免其增生牵拉
导致视网膜脱离

+ "&, *也有学者认为应对异常血管周边
的视网膜无血管区进行激光光凝治疗#以减少 Y(_W
的释放

+ "#, ( 本组 4 例激光治疗的患儿#" 例有明显大
范围的无血管区#% 例有视网膜新生血管#激光光凝治
疗后平均随访 & 年#病情稳定( 抗 Y(_W治疗近年来
在 IT相关视网膜病变中的应用也逐渐增多#其安全性
和有效性已在部分研究中得到证实

+ 3, ( 本研究 " 例抗
Y(_W治疗的患儿就诊时年龄小#视网膜血管化延迟#
无血管区范围大#且 % 例伴视网膜新生血管#抗 Y(_W
治疗后随访血管病变明显减退#继续完成视网膜血管
化#未出现眼部及全身并发症(

IT发病甚为罕见#眼部病变相关的研究报道#目
前国内仅有 " 项分别针对 IT相关视网膜病变 WWU表
现和治疗的回顾分析研究

+ 3 1̂, ( 本研究为国内目前系
统报道 IT相关眼部临床特征中婴幼儿病例数量最多
&%4 例')就诊年龄最小&& 例 % 个月内就诊#其中 % 例
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仅为 # <')随访时间最久&最长 3 年'的研究( 我们系
统性总结归纳了包括典型视网膜血管病变和非视网膜

病变在内的全部眼部临床特征#并全面分析了 %4 例患
儿的皮肤)牙齿)神经系统等全身表现#为各科医师对
IT的全身病变#尤其是眼部改变的临床特征提供了系
统)直观的认知资料( 通过 WWU和 @AB观察#证实了
IT患儿 WUR面积减小)血管走行异常)中心凹形成不
良#甚至板层裂孔等黄斑异常的存在#进一步提示黄斑
异常对 IT患者视功能的严重影响#以及 WWU和 @AB
在 IT患者眼部病变检查和随访中的重要性( # 例患
儿视网膜病变治疗后长期随访的结果初步证实了在严

格把握适应证后应用视网膜激光光凝治疗和抗 Y(_W
治疗的必要性)安全性和有效性(

针对 IT复杂的眼部表现#眼科医师应提高对其眼
部特征的认识#与皮肤科)儿科和神经内科医师共同协
作( 一方面#对出现典型皮肤表现的 IT患儿应尽早行
眼底筛查*另一方面#对不明原因的视网膜缺血改变和
血管增生性病变#应警惕 IT的可能#从而早期诊断)早
期治疗#尽最大可能减少 IT对患儿的不良影响( 本研
究可能存在回顾性偏倚以及转诊偏倚的局限性( 由于
IT为罕见病#文献中报道的病例数有限#缺乏大样本
的治疗观察#对患儿视功能预后尚需长期随访(
利益冲突!所有作者均声明不存在利益冲突
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