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重视早发性高度近视的遗传学诊断
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77$摘要%7根据发病年龄"可将高度近视分为发生在学龄后的迟发性高度近视&)689'和发生在学龄前的

早发性高度近视&,689'( 大量的遗传学研究表明 ,689不同于 )689( ,689发病年龄在学龄前&:! 岁'"受

环境因素&如近距离工作'影响最小"主要是由遗传因素决定( 因此",689是研究高度近视发病机制的理想

模型及寻找高度近视相关基因的独特资源( ,689可分为仅表现为高度近视的单纯型&非综合征型'以及合

并眼部其他疾病或全身其他系统异常的综合征型( ,689与一些遗传性眼病密切相关"常常是一些遗传性眼

病最早期特征"是儿童最早就诊的主要原因及临床医生发现潜在眼部疾病的重要线索( 因此"对 ,689除了

应进行详细的眼部结构和功能检查外"应高度重视遗传学筛查"明确致病基因"有助于这些疾病的早期诊断)

有效干预和长期随访评估(

$关键词%7早发性高度近视* 基因* 遗传* 诊断
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77根据等效球镜度可将近视分为低度近视和高度近
视"其中高度近视定义为等效球镜度!W34## ?+ 2, (
根据发病年龄"高度近视分为发生在学龄后的迟发性高
度近视&)'J,>6-*,J+(.+ &K6L('")689'和发生在学龄前
&:! 岁'的早发性高度近视 &,'H)K>6-*,J+(.+ &K6L('"
,689'( ,689可分为仅表现为高度近视的单纯型&非
综合征型'"以及合并眼部其他疾病或全身其他系统异

常的综合征型( 高度近视相关的脉络膜新生血管
&5+6H6(I')-,6N'*50)'H(X'J(6-"<OY'和黄斑变性等并发
症"可导致永久性视力损害"甚至盲"可造成终身的经
济负担和社会负担"其已成为 "# 岁以上中青年人群的
主要致盲原因之一( 因此"预防和控制高度近视的发
生和发展是眼科医师面临的一个极大挑战"已成为重
要国际公共卫生问题( 近年来"随着青少年近视防控
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成为热点问题",689逐渐引起眼科和遗传领域研究
者的高度关注(

为了探明近视的发病机制"国内外研究者已进行
了大量的实验研究"提出了各种假说和推测"虽然尚没
有一个理论能完整地阐明近视的病因"但基本确定近
视是环境因素和遗传因素共同作用的结果( 近年来"
关于孟德尔性状 ,689和复杂性状 )689的一系列研
究证实了遗传因素在高度近视发病中的作用( ,689
患者由于发病年龄在学龄前"受到的环境压力影响最
小"其症状主要是由遗传因素决定"因此可为寻找高度
近视相关基因提供宝贵资料( 随着基因检测技术的快
速发展"我们对 ,689遗传因素有了更深的理解和认
识( 不同于)689",689主要以孟德尔方式遗传"由单
一的高外显率的致病基因突变所致"几乎不受环境的
影响

+ F, ( ,689 与 一 些 非 综 合 征 型 遗 传 性 眼 病

&.,-,J(5,K,I(*,'*,"U%?'及合并全身其他系统异常
的综合征型 U%?密切相关( 研究表明"在大约四分之
一的 ,689患者中发现了导致遗传性视网膜疾病
&(-+,H(J,I H,J(-')I,.,-,H'J(6-"A=?'的致病基因突变(
这些疾病早期仅仅表现为单纯高度近视不伴有其他眼

部异常"容易导致漏诊和误诊"为其早期诊断带来了很
大的困扰和挑战"而基因检测技术的应用有助于
,689患者的早期筛查和诊断(

:5充分认识儿童高度近视与眼部和全身性疾病的
关联

77儿童高度近视是一种与眼部和全身性疾病密切关
联的疾病

+ ", ( 一项回顾性病例系列研究发现"高度近
视儿童中约 $Z\伴有全身疾病""E\存在与高度近视
相关的眼部异常"仅有约 E\为单纯高度近视"不伴任
何眼部或全身异常

+ Z, (
:4:7儿童高度近视与眼部异常

高度近视儿童中发现的眼部异常包括#屈光参差
&双眼屈光度差值]F ?')屈光参差性弱视)斜视)眼球
震颤)先天发育异常 &无虹膜)球形晶状体)后圆锥形
晶体)眼缺损')青光眼)晶状体半脱位)早产儿视网膜
病变)视网膜脱离)A=?&视网膜色素变性)视锥细胞营
养不良)先天性静止性夜盲)眼白化病) ^J'H.'HIJ病
等'( 其中屈光参差性弱视)眼球震颤)先天发育异
常)晶状体异常)A=?的发生率分别为 "F\) 2F\)
2#_E\)D_#\和 E_2\+ Z, (
:4;7儿童高度近视与全身疾病

高度近视儿童合并全身疾病的发生率较高( 儿童
高度近视与全身疾病关联模式和发病率的研究发现"

约 $Z\高度近视儿童存在全身其他系统和器官的异
常"如严重的发育迟缓)极度早产)巨脑症)先天性弓形
体病)脑积水)婴儿脑膜炎后遗症)子宫内丙戊酸钠暴
露)^J(5R),H综合征)唐氏综合征)%+),H*>?'-)6*综合
征)U6HI6- 综合症)`GU=综合征)O66-'- 综合征)
^&(J+ 9'.,-(*综合征)<H60X6- 综合征)GI'&*@)(N,H
综合征)眼皮肤白化病( 这些全身疾病合并或不合并
除高度近视外的其他眼部异常( 其中综合征型 U%?
的发生率为 F3_D\"最常见为 ^J(5R),H综合征"占 E\"
其次为唐氏综合征和马凡综合征"均占 $\"<H60X6- 综
合征和眼皮肤白化病分别占 #_D\( 其他类型的全身
疾病发生率为 F!_2\"其中常见的为严重的发育迟
缓"占 22_3\"其次为极度早产"占 D_E\+ Z, (
:4<7,689与 U%?

近年来"单基因 U%?的研究发现"一些单纯型及
综 合 征 型 U%? 往 往 合 并 ,689" 如 全 色 盲

&'5+H6&'J6L*('') a>连 锁 遗 传 视 网 膜 色 素 变 性
&a>)(-R,I H,J(-(J(*L(.&,-J6*'"a;=b')家族性渗出性
玻璃体视网膜病变&Q'&()('),/0I'J(N,N(JH,6H,J(-6L'J+K"
V%Y=') 先 天 性 静 止 性 夜 盲 & 56-.,-(J')*J'J(6-'HK
-(.+JM)(-I-,**"<̂Oc') 回旋状脉络膜视网膜萎缩
&.KH'J,'JH6L+K6QJ+,5+6H6(I '-I H,J(-'"UG')^J(5R),H
综合征及 ?ĉ 综合征 &?6--'(>c'HH6P*K-IH6&,'等(
而且 ,689是患者首诊的主要原因及最先引起临床医
生注意的临床特征( 由于眼科医生对这一类 U%?的
认识与重视程度不够"易导致这一类眼病的误诊或
漏诊(
:4<4:7,689与全色盲7全色盲是一种视锥细胞营
养不良性疾病( 其临床特征包括近视)畏光)眼球震
颤)色觉丧失)视网膜电图 &,),5JH6H,J(-6.H'&"%=U'检
查显示视锥细胞反应呈现熄灭型而视杆细胞反应基本

正常( 全色盲多伴有 ,689"眼底检查正常"有些患者
畏光)眼球震颤不明显 + $, ( 如对该病认识不足"未进
一步做色觉及 %=U等相关检查容易误诊为单纯性高
度近视及屈光不正性弱视(
:4<4;7,689与 a;=b7视网膜色素变性 &H,J(-(J(*
L(.&,-J6*'"=b'主要以视锥细胞和视杆细胞的变性)
凋亡为特征的遗传性疾病( =b常伴有近视及散光"发
生率可高达 !$\( 其遗传方式主要有常染色体显性
&'0J6*6&')I6&(-'-J" G?' 遗 传) 常 染 色 体 隐 性
&'0J6*6&')H,5,**(N,"G='遗传)a;=b( a;=b约占所
有 =b的 2$\( 一些研究发现 EF)E基因突变携带者
在男性中表现为典型的 =b合并中高度近视"在女性
中最具特征性的临床表现为高度近视

+ 3W!, ( 如果不仔
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细询问患者家族史及进行基因检测"女性 EF)E基因
突变携带者常误诊为单纯性高度近视(
:4<4<7,689与 V%Y=7V%Y=是一种以视网膜血管
发育异常为特征的遗传性眼底病"占儿童致盲眼病的
2"\d23\( V%Y=儿童多合并高度近视 + E, ( 由于
V%Y=病变多位于视网膜周边"常规眼底检查难以发
现"仅在荧 光 素 眼 底 血 管 造 影 & Q)06H,*5,(- Q0-I0*
'-.(6.H'L+K"VVG'检查时发现周边视网膜血管的异
常( 由于儿童周边眼底检查较难实施"而且轻度
V%Y=因缺少 VVG检查而经常被忽略"导致其早期临
床诊断时容易漏诊"且常误诊为单纯性高度近视)屈光
不正性弱视及屈光参差性弱视(
:4<4=7,689与 <̂Oc7<̂Oc是一种具有遗传性)非
进展性的视网膜病变( 根据视杆细胞受损情况可进一
步分为 F 个亚型"即视杆系统无功能的完全型 <̂Oc
和视杆系统保留有一定功能的不完全型 <̂Oc( 完全
型 <̂Oc患者多伴有中度到高度近视 + D, ( 这 F 种类型
的 <̂Oc患者眼底基本正常( <̂Oc具有诊断价值的
特征性改变是暗适应曲线和全视野 %=U的异常( 由
于大部分 <̂Oc患者早期初诊主诉视物模糊"仅少数
患者主诉夜盲"眼科医师容易忽视对患者的 %=U检
查"因此常误诊为单纯性高度近视及屈光不正性弱视(
:4<4>7,689与 UG7UG是 G=遗传脉络膜视网膜萎
缩性疾病( 临床表现为高度近视)夜盲及周围视野的
丧失( 最典型的特征为眼底回旋状病变和高鸟氨酸血
症( D#\的 UG患者伴有W34##dW2#4## ?高度近视和
F4## ?以上的散光 + 2#, ( 大部分 UG患者 2# 岁左右出
现夜盲( 由于现代人工照明的范围越来越大"早期患
者很难察觉夜视力差"最先引起患者及临床医生注意
的往往是 ,689或高度散光( 由于患者早期矫正视力
正常且眼底后极部多表现正常"因此 UG早期易误诊
为高度近视及屈光不正性弱视(
:4<4?7,689与 ^J(5R),H综合征7^J(5R),H综合征是
G?性胶原结缔组织疾病( 以眼部)口面部)关节及听
觉损伤为特征性病变( 其中"眼部病变尤为突出"亦最
严重"部分患者仅有眼部表型( ^J(5R),H综合征患者中
近视的发生率大于 !$\"通常是 ,689"多于 3 岁之前
出现"近视度数稳定 + 22, ( 在临床上很难识别以眼部异
常为主的 ^J(5R),H综合征"易误诊为单纯性高度近视及
屈光不正性弱视"需进一步做基因检测进行确诊(
:4<4@7,689与 ?ĉ 综合征7眼部异常是 ?ĉ 综合

征的主要特征"包括高度近视)视网膜脱离)眼距过宽)
眼球突出)虹膜发育不全( 有些患儿仅有非常轻微的
全身其他器官的异常"但普遍存在先天性超高度近

视
+ 2F, (
以上研究结果表明 ,689可能是这些疾病的第一

个征象"是儿童最早就诊的原因及临床医生发现潜在
眼部疾病的重要线索( 因此"应对 ,689患儿进行详
细的眼部结构和功能检查"以及必要的全身检查(

;5充分认识遗传因素在 -+AB 发病机制中的作用

国内外大量的研究已证实遗传因素在高度近视的

发生和发展中起着重要作用( 大多数高度近视是受遗
传和环境控制的复杂症状"但 ,689是符合孟德尔遗
传规律的单基因遗传病"遗传方式包括G?)G=和a;(
,689发生在学龄前"受环境影响最小"且具有不同的
临床特征"是高度近视单基因研究的理想模型及鉴定
高度近视相关基因的独特资源

+ 2", (
;4:7,689相关基因

运用全基因组关联研究 &.,-6&,P(I,'**65('J(6-
*J0IK" Ù Ĝ ' 已 经 确 定 FE!!<B) GHF:) I=JK<)
7,H,L) M/&) MNFL) EO6<) PQ=L) E,!)ERA) )NOL)
EGR/&A 和 !6Q!,B 等 2F 个基因与高度近视的发生密
切相关( 但 ,689与这 2F 个基因的变异没有显著的
相关性

+ 2Z, ( 运用候选基因分析在高度近视患者中发
现 ! 个相关基因 !=/L)PJRBSS) 7EF,FA) !7=:T,<)
7>FE>7A)=M!6和 FS6,L( 在一些 ,689的家系中也
鉴定出这些已知基因的突变

+ 2$W23, ( 在过去的十年中"
随着测序技术有了快速发展"新一代高通量测序& -,/J
.,-,H'J(6- *,T0,-5(-."OÛ '技术出现"致病基因突变
分析开始得到广泛运用( 全外显子组测序 &P+6),
,/6&,*,T0,-5(-."`%̂ '技术已成为鉴定孟德尔遗传
眼病相关基因突变的主要方法( 通过连锁分析结合
`%̂ &或仅采用 `%̂ '技术"已鉴定出 2! 个与 ,689
相关的基因"包括 G?遗传基因 & PJRBSS) !=/L)
!7=:T,<)==O=AAA)FS6,L)G!))=F!RA)JOUR,R9)
MJRE!RLA)&V7MA 和 OPQFA')G=遗传基因& 7EF,FA)
=M!6和 7#0.#('和 a;基因 & 7/&7:),EE:)/FJA7W)
OPQFA 和 &V7MA' + 2""2!, (

;4;7,689与 ,EE: 基因
9K6L('>F3 是一种罕见的单基因疾病"其特征是高

度近视开始于女性儿童早期"并可能在中年进展为
盲

+ F, ( 该类型 ,689是迄今所发现的第一种与 ,EE:
基因突变相关的人类疾病( 尽管在 a染色体上发现
,EE: 基因突变"但矛盾的是该基因突变只影响女性表
型"男性携带者表现为无症状( 对 Z 个 ,689大家系
进行遗传研究"发现一种特殊的遗传模式"Z 个家系中
共有 Z# 名女性成员表现为 ,689"而男性成员均表现
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正常*基于全基因组连锁扫描和 `%̂ "在 ,EE: 基因
&@9A9"#2!!#'上检测到 Z 个不同的致病突变"该突
变在 Z 个家系中与表型共分离"所有携带 G==" 杂合
突变的女性成员均表现为 ,689"而所有携带 G==" 半
合子突变的男性成员均未受累*,EE: 基因突变和
,689在 Z 个家系中的传递显示了 a连锁仅限于女性
发病的不同寻常的遗传模式"这种模式与标准的 a连
锁隐性遗传相反

+ F"2E, (
;4<7,689与 =,JO,J基因

利用高通量测序技术",689也被确认为由一系
列已知基因突变引起的各种形式的单纯型 A=?及综
合征型 U%?的表型之一"包括 EFL 和 EF)E基因与
=b"JV&)=,=J,AR))EHB))J,MA) 7EQM:)MEFHA 基
因与 <̂Oc"M!F,JAL 和 RPOS 基因与 V%Y="FO>B=
和 FO>BG基因与全色盲"FEF6L 基因与 ;,M,H先天性
黑矇 & ;,M,H56-.,-(J')'&'0H6*(*" ;<G'" )U=VLO和
/FJA7W基因与锥杆细胞营养不良 &56-,>H6I H,J(-')
IK*JH6L+K"<@=?'"/,M基因与 UG"/F,A 基因与常染
色体显性遗传视神经萎缩 &'0J6*6&')I6&(-'-J6LJ(5
'JH6L+K"G?@G'"F,&L 基因与肾>视神经乳头缺损综合
征 & H,-')>56)6M6&' *K-IH6&," =<̂ '" =/7L,A)
=/7AA,A)=/7T,A 和 =/7T,L 基因与 ^J(5R),H综合征"
RGJA 基因与马凡综合征"=/7AX,A 基因与 e-6M)65+
综合征"7EFL 基因与 ?ĉ 综合征

+ $"2F"2$"2DWFF, ( =,JO,J
是 A=? 基 因 目 录 数 据 库 & +JJL*#BB*L+40J+4,I0B
H,J-,JB'"该数据库收录 A=?相关基因和位点以及与
^J(5R),H综合征)马凡综合征和 e-6M)65+ 综合征相关的
" 个基因 =/7T,L)RGJA 和 =/7AX,A&以下简称 =,JO,J
基因'( F 项 ,689的队列研究采用 `%̂ 测序分析

F"Z 个 =,JO,J基因"F"_E\的 ,689先证者在 "Z 个
=,JO,J基因&"ZBF"Z'上检测到致病性突变位点*其中
!Z_3\为 G?基因杂合突变"E_$\为 G=基因复合杂
合突变"2D_!\为 a;基因半合子或杂合突变*在这 "Z
个 =,JO,J基因中"有 22 个是已知的可以导致高度近
视表型的基因( 在 F"_E\的 ,689先证者中检测到
=,JO,J基因突变"包括 =/7L,A) =/7AA,A) FEF6L)
RGJA))J,MA) F,&L) )U=VLO) M!F,JAL) =,=J,AR)
EF)E)=E&)/F,A)E6/)N,)A)MEFHA)RPOS)E)E)
FO>B=)U!6L,),6QA)EQH!A)/F,:)E/HA 等 "Z 个基
因( 其中在 $3_3\d3F_#\的 ,689先证者中检测到
具有高度近视表型的 =,JO,J基因突变"包括 =/7L,A)
=/7AA,A) FEF6L) RGJA) )J,MA) /F,A) F,&L)
)U=VLO)M!F,JAL)=,=J,AR和 EF)E等 22 个基因(
这些基因是导致 ^J(5R),H综合征)=b)马凡综合征)

V%Y=)G?@G)<̂Oc等 U%?的致病基因( 而在 )689
中"仅有 !_F\先证者检测到 =,JO,J基因突变*2Z_"\
先证者检测到具有高度近视表型的 =,JO,J基因突
变

+ 2$"2E, ( 上述结果表明"相当一部分 ,689与 =,JO,J
基因突变有关( 这些研究结果提供了初步的遗传学证
据"表明 ,689不同于 )689( 因此"其他导致 A=?以
及高度近视相关综合征的基因可能是筛查 ,689患者
突变的候选基因( 对这些突变的功能研究以及对突变
携带者及其家庭成员相关表型更广泛的研究可能为探

索高度近视的发病机制提供有价值的信息(

<5重视 -+AB 的遗传学诊断

以往"眼底疾病的诊断主要依据眼科影像学和视
觉电生理 F 大类技术( 但是这 F 类诊断技术的共同特
点都是针对疾病的表型改变建立诊断标准"而表型的
改变常常在疾病的中晚期才出现"在很多情况下也不
够特异( 因此如果仅凭临床表现进行诊断"准确性较
低"且不能从致病原因上做出明确诊断( 随着人类基
因组计划的完成和 OÛ 技术的普遍应用"基因诊断技
术正在不断发展( 遗传病的基因诊断"是通过在基因
水平上对核苷酸碱基序列变异的检测"从遗传物质的
分子水平上揭示疾病发生的原因和分子机制( 基因检
测技术的建立使 U%?的诊断技术更为完善和精准(

一项在 ,689患者中筛查 A=?相关基因突变的队
列研究表明"所有纳入的 ,689患者均无 A=?症状或
明显的眼底改变

+ 2$, ( 因此"高度近视可能是这些基因
突变导致的眼底改变的早期特征( 由于眼科医生对这
一类 U%?的认识与重视程度不够"易导致误诊或漏
诊( 因此对 ,689患者除了进行详细的眼部结构和功
能检查外"应充分利用最先进的基因检测技术"从基因
水平对患者进行致病基因的检测"明确携带的致病基
因"才能加强辅助临床随诊和干预"让医生的诊治更精
准( 如 =/7L,A 和 =/7AA,A 基因突变是 ^J(5R),H综合
征的 F 个常见致病基因( 而高度近视是 ^J(5R),H综合
征常见的临床特征( =/7L,A 基因的一些突变只导致
眼型 ^J(5R),H综合征 &650)'H>6-)K^J(5R),H*K-IH6&,"眼
型>̂S;'"表现为高度近视及相关并发症"如视网膜脱
离)玻璃体变性和白内障"但无除眼部以外的其他器官
的异常( 在临床上"常常难以辨别单纯性高度近视与
以眼部异常为主的 ^J(5R),H综合征 + 2""2$, ( 因此"研究
,689患者中 =/7L,A 和 =/7AA,A 的突变变得非常重
要"特别是对于 ^J(5R),H综合征的早期诊断和早期干
预"因为对该类患者进行诊断并及早预防性冷冻治疗
可以降低视网膜脱离的风险(
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关于 ,689的遗传学研究表明"在大约四分之一
的 ,689先证者中发现了 =,JO,J基因突变 + 2$, ( 这些
患者 =,JO,J基因突变频率高"可为基因筛查和进一步
开展相关的特异性临床检查提供线索"促进某些疾病
的长期随访评估和及时治疗( 同时提示我们其他导致
视网膜营养不良以及高度近视相关综合征的基因可能

是筛查 ,689患者致病突变的候选基因(

=5重视 -+AB 基因筛查策略选择

目前常用的基因检测方法包括目标序列捕获测序

&靶向测序集合" L'-,)')`%̂ )全基因组测序 &P+6),
.,-6&,*,T0,-5(-."`Û '和 ^'-.,H测序( 如何选择高
效)精准)经济实用的检测方法"是临床医生面临的挑
战( 尽管 OÛ 的出现让测序成本一降再降"但有时候
整个基因组的测序并不是必需的"甚至会适得其反(
相反"对其中一小部分基因进行测序更为明智( 目前"
通过靶向富集策略"可以减少某些项目的测序量"加快
检测进度并降低成本"同时减轻数据分析的负担( 以
外显子组为例"它仅占基因组的 2\dF\"但却包含有
E$\的已知致病突变( 因此"与 `Û 相比"`%̂ 测序

相当于减少了 DE\的测序工作( 显而易见"靶向测序
集合也可以大大减轻检测负担( 临床工作中"对收集
的 ,689患者进行基因检测时"应综合考虑各种因素"
合理选择检测方法#

2'临床表现典型)疑似某种遗传病的患者#!拟
诊断疾病有多个相关致病基因"可采用包含多个相关
基因外显子靶向捕获及二代测序进行检测*"拟诊断
疾病仅有 2 个致病基因时"可采用一代测序 & ^'-.,H
测序'对候选基因进行检测( 如果检测结果阴性"为
提高检出率)明确诊断"可采用 `%̂ 进行扩展性

检测(
F'对应疾病模糊的患者7应首先采用 `%̂ 测序

技术( 如果 `%̂ 检测结果阴性"采用 `Û 进行扩展

性检测"同时要考虑是否为拷贝数变异或动态突变等(
"'靶向测序套餐的选择7对于具有典型临床表

型的 U%?患者"可以选择单病种已知相关致病基因的
靶向测序套餐( 如全色盲的致病基因有 =J),:)
=J)G:)FO>B=)J,ML)FO>B6和 ,MRB"可选择包括这
3 个已知基因的单病种靶向测序套餐*目前与 =b相关
的已知致病基因有 2## 多个"其中有一部分基因可导
致 <@?)<@=?);<G和遗传性黄斑营养不良等疾病"
因此可设计成包括有已知致病基因的单病种靶向测序

套餐"也可设计成包含所有 A=?的靶向测序套餐( 目
前"除 `%̂ 外"其余芯片在费用)时间及数据分析方面

均相似"考虑到疾病表型的相互重叠和非典型性"推荐
使用包含全部 U%?的大容量芯片(

Z'共分离分析方法的选择7对二代测序检测到
的候选基因突变"一定要进行共分离验证( 过去大多
数的 OÛ &二代测序'检查是-单人再验证.模式"即只
检测一个患者"再从众多变异中挑选一两个可疑致病
的突变位点进行父母的一代测序"来验证是否符合共
分离( 近年来"研究者开始采取家系&SH(6*'模式进行
检测

+ F", ( SH(6*模式就是对全家系成员做检测"至少
要对家系核心成员患儿及其生物学父母 " 个人&SH(6*"
标准家系'同时做二代测序"然后对这 " 个人的测序
数据进行平行比对"借助遗传学共分离原则筛选致病
突变( 虽然家系模式检测成本高"但会对诊断阳性率
和准确性的提高带来非常大的帮助( SH(6*模式一方
面可以借助共分离分析提高诊断阳性率"另一方面可
以借助共分离分析过滤掉非致病基因变异(

>5结语

大量的遗传学研究表明 ,689与 )689有较大差
异( ,689主要以孟德尔方式遗传"表现为单一的高
外显率的致病基因突变"几乎不受环境因素的影响(
,689具有不同的临床特征"是鉴定高度近视相关基
因的独特资源( ,689是一些基因突变导致的 U%?的
早期特征"可能是患儿早期就诊的原因及临床医生发
现潜在眼部疾病的重要线索( 因此对 ,689患者除了
进行详细的眼部结构和功能检查外"还应高度重视
,689的基因诊断"利用最先进的基因检测技术"从基
因水平对 ,689进行致病基因的检测"明确携带的致
病基因"加强 ,689临床随诊和干预"提升 ,689诊治
的精准性( 随着遗传学研究的进展和基因检测技术的
进步"新的 ,689诊疗理念将会被构建"以不断提升
,689精准诊治和预防水平(
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