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!临床研究!

先天性视盘小凹的多模影像学特征分析
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!!$摘要%!目的!通过多模影像学对先天性视盘小凹&D;6,'的特征进行全方位分析( !方法!采用横

断面研究方法"收集 "$$> 年 # 月至 "$"$ 年 # 月于河北医科大学第二医院眼病中心确诊为先天性 D;6,的患

者 %= 例 %= 眼"对其眼底照相)频域光相干断层扫描& :;RD8B')红外成像)眼底自发荧光)荧光素眼底血管造

影&__\'及吲哚菁绿血管造影&E8e\'的影像学结果进行总结分析( !结果!眼底照相检查结果显示"%= 例

先天性 D;6,患者中 %" 眼 D;6,位于视盘颞侧或颞下方"L 眼位于颞上方"" 眼位于视盘中心"为圆形或类圆

形灰白色凹陷*"> 例视盘小凹黄斑病变&D;6R7'患者乳斑间可见边界清或不清的暗红色隆起( :;RD8B检查

显示"所有先天性 D;6,患者病变区域筛板结构不完整"为无组织反射的暗区"裂隙通向视神经深部*所有

D;6R7患者的外核层均存在液体"其中 "H 眼内核层存在液体"#% 眼神经节细胞层存在液体"L 眼内界膜下存

在液体*所有 D;6R7患者中 "# 眼存在外层视网膜劈裂""H 眼存在神经上皮脱离*在伴有神经上皮脱离的患

者中"#= 眼神经上皮下可见点状高反射信号且椭圆体带反射信号减弱或缺失( 红外成像显示"先天性 D;6,

患者视盘颞侧均存在圆形或类圆形低反射区域"D;6R7患者病变部位呈现低反射区域( 眼底自发荧光检查

显示""H 例 D;6R7患眼后极部存在与病变范围一致的低荧光区域"其中 #= 眼低荧光区域中心存在颗粒状或

片状高荧光区( __\示"所有先天性 D;6,患者 D;6,凹陷部位的动脉期造影均呈现局限性低荧光状态"静

脉期可见荧光素染料沿视盘颞侧外渗"造影晚期在视盘颞侧边缘形成边界不清的强荧光弧*"H 例伴有神经上

皮脱离的 D;6R7患者造影晚期在黄斑病变区域呈高荧光"未见视盘颞侧渗漏的荧光素钠向黄斑区移动(

E8e\显示"所有先天性 D;6,患者 D;6,凹陷部位呈现局限性低荧光区*伴有神经上皮脱离的 "H 例 D;6R7

患眼病变区呈高荧光状态( !结论!多模影像学可实现先天性 D;6,的早期诊断及病因分析"同时有助于该

疾病的治疗方案的确定(!

$关键词%!视盘小凹P先天性* 视盘小凹黄斑病变* 多模影像学分析* 频域光相干断层扫描* 荧光素

眼底血管造影
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Z4-/@)T*U,ZUĈUU/ (*+c ,S4C, ÛTUX4-/@ */ "> U.U, *̂CV 4SC*3)+R@*,3()3-+)T@U[U/UT)C*4/ &D;6R7' Z.X-/@-,

SV4C4[T)SV.2:;RD8BUY)(*/)C*4/ ,V4̂U@ CV)CCVU,CT-3C-TU4X+)(*/)3T*ZT4,)*/ CVU+U,*4/ )TU)*/ )++D;6,S)C*U/C,

)̂,*/34(S+UCU" V̂*3V STU,U/CU@ )@)Tc )TU)̂ *CV /4C*,,-UTUX+U3C*4/")/@ CVUX*,,-TU+U@ C4CVU@UUS 4SC*3/UTWU2_+-*@

)̂,X4-/@ */ CVU4-CUT/-3+U)T+).UT*/ )++D;6R7 S)C*U/C,")/@ CVUTU ÛTU"H U.U,̂ *CV X+-*@ */ CVU*//UT/-3+U)T

+).UT"#% U.U,*/ CVU[)/[+*4/ 3U+++).UT")/@ L U.U,-/@UTCVU*//UT+*(*C*/[(U(ZT)/U2\(4/[CVU "> U.U, *̂CV

D;6R7"CVUTU ÛTU"# U.U,̂ *CV TUC*/4,3V*,*,*/ 4-CUT+).UT""H U.U,̂ *CV /U-T4US*CVU+*)+@UC)3V(U/C2E/ CVU"H U.U,

*̂CV /U-T4US*CVU+*)+@UC)3V(U/C",S4CR+*cUV*[V TUX+U3C*4/ )/@ TU@-3U@ 4T@*,)SSU)TU@ U++*S,4*@ Z)/@ TUX+U3C)/3U ÛTU

,UU/ )Z4WUCVU/U-T4US*CVU+*-(*/ #= U.U,2E/ */XT)TU@ *()[U,"CVUTÛ UTU3*T3-+)T4Td-),*R3*T3-+)T+4̂RTUX+U3C*4/ )TU),

*/ CVUCU(S4T)+,*@U4XCVU4SC*3@*,3")/@ CVU+U,*4/ 4XD;6R7U.U,STU,U/CU@ +4̂RTUX+U3C*4/ )TU),2_\_UY)(*/)C*4/

,V4̂U@ CV)C*/ "H U.U, *̂CV D;6R7"CVUTU )̂,)V.S4X+-4TU,3U/CTU[*4/ )CCVUS4,CUT*4TS4+U34/,*,CU/Ĉ *CV CVU

+U,*4/ T)/[U")(4/[ V̂*3V"CVUTU )̂,)[T)/-+)T4T,VUUCR+*cUV.SUTX+-4TU,3U/3U)CCVU3U/CUT4XCVUV.S4X+-4TU,3U/C

TU[*4/ */ #= U.U,2__\,V4̂U@ CV)CCVU4SC*3@*,3@USTU,,*4/ */ CVU)TCUT*)+SV),U4XS)C*U/C, )̂,*/ )+43)+*]U@

V.S4X+-4TU,3U/3U,C)CU2;-T*/[CVUWU/4-,SV),U"X+-4TU,3U*/ @.UUYCT)W),)C*4/ )+4/[CVUCU(S4T)+,*@U4XCVU4SC*3@*,3

34-+@ ZUX4-/@2\,CT4/[X+-4TU,3U/C)T3 *̂CV -/3+U)TZ4-/@)T*U,)CCVUCU(S4T)+U@[U4XCVU4SC*3@*,3 )̂,X4T(U@

*/ CVU+)CU,C)[U4X)/[*4[T)SV.2\(4/[CVU"> U.U, *̂CV D;6R7" CVU)TU)4XCVU()3-+)T+U,*4/ ,V4̂U@

V.SUTX+-4TU,3U/3U@-T*/[CVU+)CU,C)[U4X)/[*4[T)SV.*/ "H U.U,̂ *CV /U-T4US*CVU+*)+@UC)3V(U/C")/@ /4UYCU/,*4/ 4X

@.UC4̂)T@ CVU()3-+)̂ ),X4-/@2E8e\,V4̂U@ CV)CCVU4SC*3@*,3@USTU,,*4/ 4XD;6,S)C*U/C,STU,U/CU@ )+43)+*]U@

V.S4X+-4TU,3U/3U")/@ CVU+U,*4/ ,V4̂U@ V.SUTX+-4TU,3U/3U*/ "H 4XCVU"> D;6R7 U.U, *̂CV /U-T4US*CVU+*)+

@UC)3V(U/C2!!").03('")(!7-+C*(4@)+*()[*/[3)/ ZUVU+SX-+C4TU)+*]UCVUU)T+.@*)[/4,*,"UC*4+4[.)/)+.,*,4X

D;6,)/@ ()cUCTU)C(U/CS+)/2

"<-5 ="&1(#7DSC*3@*,3S*C," 34/[U/*C)+* DSC*3@*,3S*C()3-+4S)CV.* 7-+C*(4@)+*()[*/[)/)+.,*,* :SU3CT)+

@4()*/R4SC*3)+34VUTU/3UC4(4[T)SV.* _+-4TU,3U*/ X-/@-,)/[*4[T)SV.
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!!先天性视盘小凹&4SC*3@*,3S*C,"D;6,'是一种罕
见的先天缺陷性疾病"属于空洞性视盘异常的一种(
D;6,于 #==" 年由 N*UCVU+ #,

首次报道"其特征是视
盘上的单侧灰白色局部空洞"多见于视盘颞下方"这
种缺陷的发生原因可能是神经外胚叶的胚裂闭合不

全或闭合过程受到干扰所致
+ ", "iT)/U/Z-T[+ %,

报道该

病的发病率约为 #P## $$$"无性别差异( 通常情况
下"先天性 D;6,是无症状的"多在体检时被发现"但
其继发的黄斑病变可以导致中心视力的严重下降"

这种病变包括黄斑区浆液性视网膜脱离)黄斑区囊
样水肿)黄斑区视网膜劈裂)视网膜色素变性等"国
外有研究者将这种病变称为视盘小凹黄斑病变

&4SC*3@*,3S*C()3-+4S)CV."D;6R7' + L, ( 目前多数文
献仅对先天性 D;6,的光相干断层扫描 & 4SC*3)+
34VUTU/3UC4(4[T)SV."D8B'特征进行报道"但 D8B检
查无法明确视网膜内液体来源"也无法对疾病预后进
行推测( 结合多种影像学特征"对先天性 D;6,进行
全方位分析有助于探讨疾病的发生机制及确定临床治

疗方案( 本研究拟对先天性 D;6,患者的多模影像学
特征进行分析总结(

?7资料与方法

?2?!一般资料
采用横断面研究方法"连续纳入 "$$> 年 # 月至

"$"$ 年 # 月就诊于河北医科大学第二医院眼病中心
并确诊为先天性 D;6,的患者 %= 例 %= 眼"其中男
"$ 例 "$ 眼"占 &"F0?"女 #= 例 #= 眼"占 LHFL?*年龄
#0h&H 岁"平均 & %H G## ' 岁*均为单眼发病"左眼
#H 眼"右眼 "# 眼*无自觉症状者 > 例"平均年龄
&"&G#'岁"均为体检时发现"自觉视力下降者 "> 例"

平均年龄&L$G#$'岁"其中 "L 例自诉视力下降的同时
伴有视物变形( 本研究遵循-赫尔辛基宣言."并经河
北医科大学第二医院伦理委员会批准&批文号#"$"#R
6$##'"所有受检者均签署知情同意书(
?2@!方法
?2@2?!眼科常规检查!采集所有患者病史"采用国际
标准对数视力表测量最佳矫正视力 & ZU,C34TTU3CU@
W*,-)+)3-*C."98b\'"采用喷气式眼压计 &日本 a*@Uc

公司'测量眼压"采用裂隙灯显微镜&德国 nU*,,公司'

行眼前节检查"采用检眼镜行扩瞳眼底检查"采用眼底
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照相机&日本 i4̂)公司'对患者双眼进行眼底照相"
获取视网膜及视盘形态(
?2@2@ !频域 D8B检查!采用频域 D8B&,SU3CT)+
@4()*/RD8B":;RD8B'&德国海德堡公司'对所有患者
进行检查"嘱患者下颌置于下颌托并睁大双眼"一侧眼
凝视仪器内指示灯"若患者因视力较差无法配合"则采
用外固视灯引导"以视盘和黄斑为中心进行水平扫描)
垂直扫描及放射状扫描"均行普通模式扫描及加强深
度扫描"检测 D;6,内部的筛板情况)视网膜内液体分
布情况)视网膜层间改变)神经上皮脱离与 D;6,间的
关系( 所有检查均由同一位经验丰富并对 D;6,有深
入了解的医师完成(
?2@2B!红外成像)眼底自发荧光)荧光素眼底血管造
影和吲哚菁绿血管造影检查!采用 :SU3CT)+*,5<\&德
国海德堡公司'获取所有 D;6,患者眼底自发荧光
&X-/@-,)-C4X+-4TU,3U/3U"_\_')红外成像)荧光素眼底
血管造影 &X-/@-,X+-4TU,3U*/ )/[*4[T)SV."__\')吲哚
菁绿血管造影 &*/@43.)/*/U[TUU/ )/[*4[T)SV."E8e\'
图像( 检查前详细询问患者变态反应史"并告知操作
风险以及可能出现的不良反应"取得患者及其家属同
意后进行药物变态反应性试验"#$ (*/ 后"询问患者
身体状况并观察试敏处皮肤有无变态反应"并且准备
好抢救设备及药物以防止出现严重变态反应*患者双
眼充分扩瞳"下颌置于颌托中"通过肘前静脉于 & ,内
注射 & (+造影剂 &含质量分数 #$?荧光素钠稀释液
" (+和 $F% ([Pc[吲哚菁绿蒸馏水溶液 % (+'"先采
集 _\_及红外成像图片"随后采集动脉前期)动脉期)
静脉期和后期患者 L 个象限的 __\)E8e\图片"观察
D;6,患者"尤其是 D;6R7患者的眼底造影各时期特
点以推测视网膜下液体来源( 选取位置与图像质量较
好的影像学检查结果进行分析( 所有检查均由同一位
经验丰富并对 D;6,有深入了解的医师完成(

@7结果

@2?!患者视力及眼底照相特征
%= 例患者就诊时 98b\为 $F$" h$F=" 其中

98b\"$F# 者 > 眼"$F#K98b\"$FL 者 #= 眼"$FLK
98b\"$F= 者 ## 眼&表 #'( %= 例患者中"除 & 例无
自觉症状患者外"其余 "> 例患眼均伴有黄斑病变"诊
断为 D;6R7( 所有患者否认家族史及其他眼病史"眼
前节检查均无异常( 扩瞳后检眼镜检查及双眼眼底照
相检查显示"%" 眼 D;6,位于视盘颞侧或颞下方"L 眼
位于颞上方"" 眼位于视盘中心"为圆形或类圆形灰白
色凹陷"孤立存在"大小为 #P=h#P" 个视盘直径*与健

侧眼相比"患眼视盘均稍大( "> 例 D;6R7患者患眼
黄斑中心凹反光消失"乳斑间可见边界清或不清的暗
红色隆起"大小为 "hL 个视盘直径&图 #'(

BA

图 ?7先天性 8MN(患者双眼眼底图像!患者左眼视盘颞下方可见
类圆形灰白色凹陷"孤立存在"大小约 #P0 视盘直径 &黑色箭头' (
黄斑中心凹反光消失"乳斑间可见边界清或不清的暗红色隆起"大小
约为 % 个视盘直径 &白色箭头' ( 与健侧眼相比"患眼视盘稍大!
\#右眼!9#左眼
>'43&-?7 >3)13($,"+"4&%$,("*2"+,-5-("*.")4-)'+%08MN(
$%+'-)+(!\3*T3-+)T[T).R̂V*CUS*C& Z+)3c )TT4̂ ' ZU+4̂ CVUCU(S4T)+
4SC*3@*,3"*,4+)CU@",*]U4X)Z4-C#P0 S)S*++)@*,3 )̂,X4-/@ */ CVU+UXC
U.U2BVUTUX+U3C*4/ 4XCVUX4WU)@*,)SSU)TU@")/@ Z+-TT.@)Tc TU@ Z-(S,
& V̂*CU)TT4̂,' *̂CV 3+U)T4T-/3+U)TZ4-/@)T*U,̂ UTUX4-/@ ZUĈUU/ 4SC*3
@*,3)/@ ()3-+)",*]U4X)Z4-C% S)S*++)@*,3,284(S)TU@ *̂CV CVUT*[VC
U.U"CVU4SC*3@*,34XCVU+UXCU.U )̂,,+*[VC+.+)T[UT!\#<*[VCU.U!
9#gUXCU.U
!

@2@!患者 :;RD8B检查特征
:;RD8B检查示所有先天性 D;6,患者病变区域

筛板结构不完整"为无组织反射的暗区"暗区多呈漏斗
形"边缘陡峭"裂隙通向视神经深部&图 "\"9'( "> 例
D;6R7患者患眼均存在不同程度的视网膜内液和视
网膜下液"所有患眼外核层均存在液体"其中 "H 眼内
核层存在液体"占 >%?"#% 眼神经节细胞层存在液体"
占 L&?"L 眼内界膜下存在液体"占 #L?&图 "8";'(
"> 例 D;6R7患者中""# 眼存在外层视网膜劈裂"视网
膜劈裂层均可见与 D;6,裂隙相通的光学腔隙
&图 "\"9'"其中 ## 眼同时存在内层视网膜劈裂"#0 眼
同时存在视网膜板层孔"未见单独存在内层视网膜劈裂
的患眼&图 "'he'( "> 例 D;6R7患者中""H 眼存在
神经上皮脱离"均伴有不同程度的视网膜内液或视网
膜劈裂"未见单独存在神经上皮脱离的患眼"其中
#= 眼神经上皮下可见点线状高反射信号且视网膜色
素上皮层)椭圆体带反射信号减弱或缺失&图 "5'*不
存在神经上皮脱离的 " 眼均伴有视网膜内液"且液体
均存在于外核层( "> 例 D;6R7患者中"#0 眼存在玻
璃体部分后脱离&图 ";'"但均未见玻璃体黄斑牵拉(
所有 D;6R7患者内界膜完整)连续"均未见与玻璃体腔
相通的裂隙( 不伴有 D;6R7的 D;6,患者后极部视网
膜未见明显异常( 患者基本情况及 D8B特征见表 #(
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图 @7先天性 8MN(患眼 LMG8!A图像!\h9#D;6,病变区域筛板结构不完整"为无组织反射的暗区"呈边缘陡峭的漏斗形&黑色箭头'"视网膜劈
裂患者的劈裂处可见与 D;6,的裂隙相通的光学腔隙&红色箭头'!8h;#视网膜外核层&红色星号')内核层&黑色星号')神经节细胞层&红色箭
头')内界膜下&黑色箭头'同时存在液体"其中 ;图中可观察到玻璃体部分后脱离&蓝色箭头'及睫状视网膜动脉&绿色箭头'!'#外层视网膜劈裂!
_#外层视网膜劈裂合并板层孔"神经上皮下可见点线状高反射信号&红色箭头'且视网膜色素上皮层)椭圆体带反射信号减弱或缺失!e#外层视网膜
劈裂)内层视网膜劈裂合并板层孔!5#神经上皮脱离伴有不同程度视网膜内液或视网膜劈裂的患者神经上皮下可见点线状高反射信号&红色箭头'
且视网膜色素上皮层)椭圆体带反射信号减弱或缺失
>'43&-@7LMG8!A'#%4-("*-5-(='+,.")4-)'+%08MN(!\J9#E/34(S+UCU,CT-3C-TU4XCVU+)(*/)*/ CVUD;6,+U,*4/ )TU)")@)Tc )TU) *̂CV /4C*,,-U
TUX+U3C*4/ )̂,X4-/@",V4̂*/[)X-//U+,V)SÛ *CV ,CUUS U@[U&Z+)3c )TT4̂'2\/ 4SC*3)++)3-/)&TU@ )TT4̂' 34((-/*3)C*/[̂ *CV CVUX*,,-TU4X4SC*3@*,3S*C34-+@
ZUX4-/@ */ CVUTUC*/)+,S+*C+).UT!8J;#g*d-*@ )̂,X4-/@ */ 4-CUT/-3+U)T+).UT&TU@ ,C)T'"*//UT/-3+U)T+).UT&Z+)3c ,C)T'"[)/[+*4/ 3U+++).UT&TU@ )TT4̂'"
)/@ -/@UTCVU*//UT+*(*C*/[(U(ZT)/U&Z+)3c )TT4̂' ,*(-+C)/U4-,+.264,CUT*4TW*CTU4-,@UC)3V(U/C&Z+-U)TT4̂' )/@ 3*+*)T.TUC*/))TCUT.&[TUU/ )TT4̂' ÛTU
X4-/@ */ S*3C-TU;!'#<UC*/4,3V*,*,*/ 4-CUT/-3+U)T+).UT!_#<UC*/4,3V*,*,̂ ),X4-/@ */ 4-CUT/-3+U)T+).UT̂ *CV +)(U++)TV4+U2;4CR+*cUV*[V TUX+U3C)/3U,*[/)+
34-+@ ZU4Z,UTWU@ -/@UTCVU/U-T4US*CVU+*)++).UT")/@ TUX+U3C)/3U,*[/)+4XCVUTUC*/)+S*[(U/CUS*CVU+*-()/@ U++*S,4*@ ]4/U )̂,̂ U)cU/U@ 4T@*,)SSU)TU@!
e#<UC*/4,3V*,*,̂ *CV +)(U++)TV4+Û ),X4-/@ */ 4-CUT/-3+U)T+).UT)/@ *//UT/-3+U)T+).UT!5#aU-T4US*CVU+*)+@UC)3V(U/Ĉ *CV W)T*4-,@U[TUU,4X*/CT)TUC*/)+
X+-*@ 4TTUC*/)+3+U)W)[Û ),X4-/@2;4CR+*cUV*[V TUX+U3C*4/ ,*[/)+&TU@ )TT4̂ ' 34-+@ ZU,UU/ -/@UTCVU/U-T4US*CVU+*-(")/@ CVUTUX+U3C*4/ ,*[/)+4XTUC*/)+
S*[(U/CUS*CVU+*-()/@ U++*S,4*@ ]4/Û ),̂ U)cU/U@ 4T@*,)SSU)TU@

@2B!患者红外成像及 _\_检查特征
红外成像结果显示"所有 D;6,患者视盘颞侧存在

圆形或类圆形低反射区域"D;6R7患者后极部均显示
边界清晰或不清晰的低反射区域"与病变范围一致"
#" 眼低 反 射 区 内 及 边 缘 存 在 线 样 高 反 射 信 号
&图 %\"9'( 蓝光 _\_检查结果显示""H 例 D;6R7患

者患眼后极部存在与病变范围一致的低荧光区域"其余
" 例症状结构改变轻微"_\_检查未见明显结构改变
&图 %8' ( 红外 _\_检查结果显示 "H 例 D;6R7患
者患眼后极部存在与病变范围一致的低荧光区域"
其中 #= 眼低荧光区域中心存在颗粒状)线状或片状
高荧光区&图 %;' (
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表 ?7先天性8MN(患者基本情况及 8!A特征
A%20-?7M-#"4&%$,5 %)18!A.,%&%.+-&'(+'.("*

.")4-)'+%08MN($%+'-)+(

病例 性别
年龄

&岁'
患眼

9b8\

患眼 D8B特征

Dag
Dagr
Eag

Dagr
e8g

Dagr
Eg7

g< :<_

# 女 "& $F& r J J J J J

" 女 "H $F= J J J J J J

% 女 #0 $F#" r r r J r r

L 男 %L $F"& r r J J r r

& 男 "> $FL r r J J J r

0 女 LH $F" r r J J r r

H 男 &L $F#" r r r J r r

= 男 LL $F" r r J J r r

> 男 %> $FL r r J J J r

#$ 女 "0 $F0 J J J J J J

## 女 &H $F$= r r r r r r

#" 男 L% $F% r r J J r r

#% 女 "# $F= J J J J J J

#L 女 "& $F0 J J J J J J

#& 男 "H $FL r r J J J r

#0 男 "0 $F0 J J J J J J

#H 女 %& $FL r r J J J r

#= 女 L0 $F% r r J J r r

#> 男 &0 $F#" r r r J r r

"$ 女 L& $F% r r J J r r

"# 男 %= $F= J J J J J J

"" 男 L> $F# r r r J r r

"% 男 && $F$# r r r r r r

"L 男 L" $F" r r J J r r

"& 女 "" $F= J J J J J J

"0 女 %& $FL r r J J J r

"H 女 L0 $F$= r r r J r r

"= 女 #= $F"& r r J J r r

"> 男 L> $F# r r r J r r

%$ 男 &$ $F$= r r r r r r

%# 男 L0 $F$0 r r r J r r

%" 女 %& $F#" r r r J r r

%% 男 "0 $FL r r J J J r

%L 男 LH $F$# r r r r r r

%& 男 L% $F# r r r J r r

%0 女 "% $F0 J J J J J J

%H 女 "& $F& r J J J J J

%= 男 "> $F0 J J J J J J

!注#r#存在液体和组织结构变化*J#不存在液体和组织结构变化*
D;6,#视盘小凹*D8B#光相干断层扫描*98b\#最矫正视力*Dag#外核
层*Eag#内核层*e8g#神经节细胞层*Eg7#内界膜*g<#视网膜劈裂*
:<_#视网膜下积液
!a4CU#r# *̂CV ,CT-3C-T)+3V)/[U,)/@ +*d-*@,*J#/4,CT-3C-T)+3V)/[U,)/@
+*d-*@,*D;6,#4SC*3@*,3S*C,*D8B#4SC*3)+34VUTU/3UC4(4[T)SV.*98b\#
ZU,C34TTU3CU@ W*,-)+)3-*C.*Dag#4-CUT/-3+U)T+).UT*Eag#*//UT/-3+U)T
+).UT*e8g# [)/[+*4/ 3U+++).UT* Eg7# *//UT+*(*C*/[(U(ZT)/U* g<# +).UT
TUC*/4,3V*,*,*:<_#,-ZTUC*/)+X+-*@

C D

BA

图 B7先天性 8MN(患眼红外成像及 >6>图像!\#红外成像图像
示患眼视盘颞上方存在类圆形低反射区域&红色箭头' "后极部均显
示边界不清的低反射区域"与 D;6R7病变区域一致!9#红外成像
图像示部分患眼低反射区内及边缘存在线样高反射信号 &白色
箭头'!8#蓝光 _\_图像示患眼后极部视网膜存在与 D;6R7病变
范围一致的低荧光区域"低荧光区域中心存在片状高荧光区 &白色
箭头'!;#红外 _\_图像示患眼后极部视网膜存在与 D;6R7病变
范围一致的低荧光区域"部分患者低荧光区域中心及边缘存在颗粒
状)线状或片状高荧光区&白色箭头'
>'43&-B7F)*&%&-1%)1>6>'#%4-("*-5-(='+,.")4-)'+%08MN(!
\#\3*T3-+)T+4̂RTUX+U3C*4/ )TU)&TU@ )TT4̂ ' )Z4WUCVU4SC*3@*,3 )̂,
X4-/@")/@ CVU+4̂RTUX+U3C*4/ )TU)̂ *CV -/3+U)TZ4-/@)T*U,*/ CVUS4,CUT*4T
S4+U )̂,34/,*,CU/Ĉ *CV CVUD;6R7 +U,*4/ )TU)!9#E/ ,4(US)C*U/C,"
CVUTU ÛTU+*/U)TV*[V TUX+U3C*4/ ,*[/)+,& V̂*CU)TT4̂,' */ CVU+4̂R
TUX+U3C*4/ )TU))/@ )C*C,U@[U!8#9+-U_\_,V4̂U@ )V.S4X+-4TU,3U/C
)TU)*/ CVUS4,CUT*4TTUC*/)34/,*,CU/C *̂CV CVU+U,*4/ )TU)")/@ )CCVU
3U/CUT4XCVU+4̂ X+-4TU,3U/3UCVUTU )̂,)S)C3V.V*[V X+-4TU,3U/C)TU)
& V̂*CU)TT4̂' !;#E/XT)TU@ _\_,V4̂U@ )V.S4X+-4TU,3U/C)TU)*/ CVU
S4,CUT*4TTUC*/)" V̂*3V )̂,34/,*,CU/Ĉ *CV CVU+U,*4/ )TU)2eT)/-+)T"+*/U)T
4TS+)C.V.SUTX+-4TU,3U/C)TU)& V̂*CU)TT4̂,' )CCVU3U/CUT)/@ U@[U4X
CVUV.S4X+-4TU,3U/C)TU) )̂,X4-/@ */ ,4(US)C*U/C,
!

@2C!患者 __\及 E8e\检查特征
__\检查结果显示"%= 例患眼 D;6,凹陷部位的

动脉期造影均呈现局限性低荧光状态"D;6,底部未
见血管充盈&图 L\'*静脉期造影可见荧光素钠沿视
盘颞侧外渗&图 L9'*造影晚期在视盘颞侧边缘形成边
界不清的强荧光弧&图 L8";'( "> 例 D;6R7患者中"
伴有神经上皮脱离的 "H 眼造影晚期在黄斑病变区域
可见高荧光"未见视盘颞侧渗漏的荧光素钠向黄斑区
移动&图 L;'"> 例无自觉症状患者患眼造影晚期未
见强荧光( E8e\显示"%= 例先天性 D;6,患者患眼
D;6,凹陷部位呈现局限性低荧光区"D;6,底部未
见血管充盈"与 __\显示结果一致"但未见吲哚菁绿
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染料沿视盘边缘渗漏 &图 L'' ( 伴有神经上皮脱离
的 "H 眼 E8e\图像中可见病变区呈高荧光状态"与
__\的高荧光区域相对应&图 Le' "未见吲哚菁绿染

料由小凹部位向黄斑区移动( %= 例先天性 D;6,患
者患 眼 中 L 眼 __\检 查 发 现 睫 状 视 网 膜 动 脉
&图 L\' (

E F G H

BA C D

图 C7先天性 8MN(患眼 >>6图像!\#__\动脉期 D;6,呈现局限性低荧光状态"D;6,底部未见血管充盈&白色箭头' "可见睫状视网膜动脉
&红色箭头'!9#__\静脉期可见荧光素钠沿视盘颞侧外渗&红色箭头'!8#__\晚期在视盘颞侧边缘形成边界不清的强荧光弧"不伴 D;6R7患
者黄斑区未见明显异常!;#__\晚期在视盘颞侧边缘形成边界不清的强荧光弧"伴 D;6R7病变区域可见高荧光"未见视盘颞侧渗漏的荧光素钠
向黄斑区移动!'h_#先天性 D;6,患眼 __\图&'图'和 E8e\图&_图'示 D;6,凹陷部位呈现为局限性低荧光区&红色箭头' "D;6,底部未见
血管充盈"未见吲哚菁绿染料沿视盘边缘渗漏!eh5#D;6R7患眼 __\图&e图'和 E8e\图&5图'示病变区呈高荧光状态"但 E8e\显示病变区
范围较 __\略大&红色箭头'
>'43&-C7>3)13(*03"&-(.-).-%)4'"4&%$,5 '#%4-("*-5-(='+,.")4-)'+%08MN(!\#E/ )TCUT*)+SV),U"D;6,,V4̂U@ +*(*CU@ +4̂ X+-4TU,3U/3Û *CV /4
Z+44@ WU,,U+X*++*/[)CCVUZ4CC4( & V̂*CU)TT4̂ ' ")/@ 3*+*)T.TUC*/)+)TCUT*U,&TU@ )TT4̂ ' ÛTUW*,*Z+U!9#E/ CVUWU/4-,SV),U"UYCT)W),)C*4/ 4X,4@*-(
X+-4TU,3U*/ @.U)+4/[CVUCU(S4T)+,*@U4XCVU4SC*3@*,334-+@ ZU,UU/ &TU@ )TT4̂ '!8#E/ CVU+)CU,C)[U4X__\"),CT4/[+.X+-4TU,3U/C)T3 *̂CV -/3+U)T
Z4-/@)T. )̂,X4T(U@ 4/ CVUCU(S4T)+U@[U4XCVU4SC*3@*,3")/@ /44ZW*4-,)Z/4T()+*C.̂ ),X4-/@ */ CVU()3-+)T)TU)4XS)C*U/C,̂ *CV4-CD;6R7!;#E/ CVU
+)CU,C)[U4X__\"),CT4/[+.X+-4TU,3U/C)T3 *̂CV -/3+U)TZ4-/@)T. )̂,X4T(U@ 4/ CVUCU(S4T)+U@[U4XCVU4SC*3@*,3 *̂CV V.SUTX+-4TU,3U/3U*/ CVUD;6R7
+U,*4/ )TU)")/@ ,4@*-( X+-4TU,3U*/ +U)c)[UXT4( CVUCU(S4T)+,*@U4XCVU4SC*3@*,3 )̂,/4CX4-/@ (4W*/[C4CVU()3-+)! 'J_#E/ CVUE8e\ *()[U
& S*3C-TU_' "CVU@USTU,,*4/ 4XCVU4SC*3@*,3STU,U/CU@ )+*(*CU@ V.S4X+-4TU,3U/C)TU)&TU@ )TT4̂' " V̂*3V )̂,34/,*,CU/Ĉ *CV CVU)TU)@*,S+).U@ */ __\*()[U
& S*3C-TU''2BVUTU )̂,/4Z+44@ WU,,U+X*++*/[)CCVUZ4CC4(4XCVUS*C")/@ /4*/@43.)/*/U[TUU/ @.U+U)c)[U )̂,X4-/@ )+4/[CVUU@[U4XCVU4SC*3@*,3!
eJ5#E/ CVUE8e\*()[U& S*3C-TU5' "CVU+U,*4/ )TU)4XD;6R7S)C*U/C,̂ ),V*[V+.X+-4TU,3U/C&TU@ )TT4̂' " V̂*3V 34TTU,S4/@U@ C4)/@ )̂,,+*[VC+.+)T[UT
CV)/ CVUV*[V+.X+-4TU,3U/C)TU)4X__\*()[U& S*3C-TUe'

B7讨论

先天性 D;6,是一种罕见的视盘发育异常疾病(
从组织学上分析"D;6,是发育不良的视网膜所形成
的/疝0"经筛板的缺损部位/疝入0蛛网膜下腔"其内
充满胶质和玻璃体粘多糖

+ &, ( 故彩色眼底照相显示
D;6,为类圆形灰白色凹陷"这与 :;RD8B所观察到的
筛板组织缺损"深达视神经深层相符(

本研究中 :;RD8B检查结果显示"D;6R7患眼中
视网膜内液体均存在于外核层"占 #$$?"其次是内核
层)神经节细胞层和内界膜下"分别占 >%?)L&?和

#L?"未发现单独存在视网膜劈裂)视网膜板层孔或神
经上皮脱离的患眼( E()(-T)等 + 0,

研究结果显示"
LL?的患眼视网膜内液体存在于神经节细胞层"#%?
存在于内界膜下"与本研究观察到的结果大致相同"然
而"该研究中仅 >L?的患眼视网膜内液体存在于外核
层"并非所有 D;6R7患眼均出现外核层积液"这与本
研究的结果不符"可能与本研究纳入的病例存在偏倚
有关"需要扩大样本量进一步研究( 本研究发现"
D;6R7患眼外核层均可见与 D;6,的裂隙相通的光
学腔隙"与 A]U+等 + H,

研究结果相同"故推测由于外核
层结构疏松"液体最先由腔隙进入外核层"随后单向或
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双向移动"进入内层视网膜间隙或神经上皮层下并聚
积"引起内层视网膜水肿)劈裂或神经上皮脱离"并随
着时间的推移"液体积累"逐渐形成视网膜板层孔"这
也解释了本研究中未发现有单独存在视网膜劈裂)视
网膜板层孔或神经上皮脱离病例的原因( 本研究中有
" 例液体单独存在于外核层的患者"这进一步印证了
液体首先进入外核层的观点( 由于早期少量液体单独
存在于外核层且并未完全累及黄斑区"对患者视力影
响较小"导致患者未能及时就诊"从而影响液体单独存
在于外核层病例的发现(

D;6R7是引起先天性 D;6,患者视力下降的主
要原因"其中浆液性视网膜脱离对患者的视力影响明
显( 研究结果显示""&?hH&?D;6,患者会出现后极
部视网膜浆液性盘状脱离

+ =J#$, ( 本研究中伴有浆液性
视网膜脱离的患者占所有 D;6,患者的 H#?"因包含
了无症状患者"所以比例可能接近于真实水平"这与
94//UC等 + =,

的研究结果相符合( 曾有研究者认为
D;6R7的形成与玻璃体液化导致玻璃体条索牵拉有
关"浆液性视网膜脱离风险高的部位是玻璃体条索牵
拉明显部位

+ ##, "但本研究中 :;RD8B图像显示"所有
D;6R7患者均不伴有玻璃体条索牵拉"并且有 # 例患
者玻璃体切割术r激光光凝r硅油填充术术后视盘颞
侧出现新病灶"且随时间推移新病灶逐渐扩大"说明
D;6R7的形成与玻璃体液化导致的玻璃体牵拉并无
直接关系( D;6R7的发病年龄多在 "$ 岁以后"以
%$h&$ 岁人群居多"本研究中 D;6R7患者发病的平
均年龄为 LL 岁"虽然符合玻璃体液化的年龄段"但存
在玻璃体部分后脱离的患者仅 #0 例"这也证明了
D;6R7的 形 成 与 玻 璃 体 液 化 导 致 的 牵 拉 无 关(
8VT*,C4X4T*@*,等 + #",

通过电子显微镜对 D;6R7患眼进
行连续病理切片观察发现"并非所有患眼均能观察到
玻璃体条索牵拉( 所以推测玻璃体条索牵拉并非形成
D;6R7的必要因素"但其可能会加速 D;6R7的发展
及视力恶化(

目前"有研究者认为玻璃体液是 D;6R7患者视
网膜内液体的来源"其可能通过穿透内界膜进入层
间

+ #%J#L, ( 然而"本研究中 :;RD8B图像显示"所有
D;6R7患者内界膜完整)连续"均未发现与玻璃体腔
相通的裂隙"结合 D;6R7患者筛板不完整及视网膜
内液体均存在于外核层的影像学特征"本研究推测玻
璃体液可能是从视盘筛板的缺损部位流入"然后通过
腔隙进入视网膜外核层"最后由于液体单向或双向运
动进入视网膜神经上皮下"而并非直接通过内界膜进
入( 此外"本研究中玻璃体切割术后的 D;6R7患者

再次出现了视网膜下液体( 9T4̂/ 等 + #&,
研究发现"向

先天性 D;6,牧羊犬玻璃体内注射印度墨水后可在视
网膜下液观察到墨水颗粒( 94//UC等 + =,

研究显示"眼
内硅油可移位至颅内( 这些研究均支持玻璃体腔)蛛
网膜下腔和视网膜层间可能是通过 D;6,筛板的缺损
部位相互沟通的( 该推论为 D;6,的治疗提供了方
向"即通过手术对视盘筛板缺损部位进行封堵联合激
光光凝拦截流出途径可能会取得较好的治疗效果(

:;RD8B图像显示"部分伴有神经上皮脱离患者
神经上皮下可见点状高反射信号且 <6'层)椭圆体带
反射信号减弱或缺失"这种点状高反射信号在红外成
像中表现为高反射区域"在红外 _\_图上表现为高荧
光区域"其可能是由于神经上皮脱离导致光感受器外
节的脱落)异常吞噬和沉积"及长时间脱离导致的大分
子蛋白渗出附着于神经上皮下"呈现为高荧光 + #0J#=, (
神经上皮下沉积物越多":;RD8B图像中点状高反射
信号越多"红外 _\_图中自发荧光越强( 这种表现并
无统一的形状"但可以用来评估病程的长短(

本研究结果发现"D;6,患者的 __\早期呈现局
限性低荧光状态"晚期可见荧光素染料沿视盘颞侧边
缘渗漏"并形成强荧光弧"可作为 D;6,患者 __\的特
征性表现( 此外"在 D;6R7患者 __\及 E8e\的晚期
图像中可发现脱离的视网膜下有染料积存"但沿视盘
边缘渗漏的荧光素并未向黄斑区移动"所以推测积存
的染料可能来源于 D;6,底部血管及脉络膜血管的
渗漏

+ #>, (
本研究中通过 __\和 E8e\在全部 D;6,患者中

共检测到 L 例睫状视网膜动脉患者"占 ##?( 9+43V
等

+ "$,
研究认为 D;6,是先天性发育异常疾病"多伴随

视网膜血管异常"其中睫状视网膜动脉的患病率约为
#=?"高于本研究"这可能与本研究纳入的样本量较小
有关(

随着技术的发展"越来越多的影像学设备进入临
床工作中"多模影像学分析对疾病的病理机制探索)诊
断及治疗提供了巨大的帮助( D;6,做为一种罕见的
先天异常性疾病"早期临床上由于缺乏对该疾病影像
学特征的认识"所以经常存在误诊和漏诊的情况( 本
研究阐述了 D;6,多模影像的特征表现"为临床中该
疾病与其他引起黄斑水肿疾病的辨别及诊断提供了指

导"并对其临床表现的成因进行了分析"加深了对于
D;6,的理解( 多模影像图像总结分析结果显示"
:;RD8B有助于 D;6,的早期诊断"眼底照相)_\_)
__\)E8e\能清楚地显示 D;6,的结构缺损特点"通
过 :;RD8B)__\)E8e\结果可对 D;6R7的液体来源
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进行辩证判断"有助于疾病发病机制的研究及临床治
疗方案的确定"且通过多模影像学观察可以综合考量
该疾病的发展进程"对患者预后进行推测( 然而"出于
对患者的成本J效益比考虑":;RD8B可用于患者早期
诊断及随访观察"降低 D;6,带来的视力损害( 由于
D;6,发病率较低"本研究纳入样本时间跨度较大"早
期患者未接受微视野及 D8B血管成像等新型检查手
段"所以本研究未纳入该结果"这也是本研究的局限性
之一( 未来我们会继续对 D;6,的多模影像学特征进
行研究"从多角度对 D;6,进行分析理解"探讨疾病的
本质(
利益冲突!所有作者均声明不存在利益冲突
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