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!!$摘要%!aAJI病是一组由 N$VR[ 基因突变导致的遗传性黄斑营养不良性疾病"包括 aAJI卵黄样黄斑营

养不良*成年型卵黄样黄斑营养不良*常染色体显性遗传玻璃体视网膜脉络膜病*常染色体隐性遗传 aAJI病(

其主要病理机制是原发病变位于视网膜色素上皮层"进而影响光感受器细胞( N$VR[ 基因突变除造成黄斑病

变之外"还潜在影响眼球的发育"甚至发生闭角型青光眼*脉络膜新生血管等严重并发症( aAJI病具有高度遗

传和临床异质性( 相同的 N$VR[ 基因致病突变位点可导致不同的临床表型( 且临床表型复杂多样"存在极

大的可变性"给临床医师带来极大的困惑"常常容易误诊*漏诊( 本综述旨在总结分析 aAJI病的临床表现及

与其相关的 N$VR[ 基因突变的研究进展"以期提高临床医生对这一类疾病的认识"为临床及今后的研究工作

提供参考(

$关键词%!aAJI病+ N$VR[ 基因+ 临床表现+ 基因突变
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!!aAJI病是一组由 N$VR[ 基因突变导致的遗传性黄斑营养

不良性疾病"其中 aAJI卵黄样黄斑营养不良 &aAJIZ)IA**)X,B'

'(4/*(BW-JIB,G+-"aOH='是首个被发现的由 N$VR[ 基因突变

引起的常见遗传性视网膜疾病( 后来发现该突变也可以引起

常染色体显性遗传玻璃体视网膜脉络膜病&(/I,J,'(*W,')2(2I

Z)IBA,BAI)2,4+,B,)W,G(I+-"?=OC;6'和常染色体隐性遗传 aAJI病

&(/I,J,'(*BA4AJJ)ZA[AJIB,G+)2,G(I+)AJ"?;a'( 在 ?=OC;6和

?;a中"N$VR[ 基因突变不仅导致视网膜病变"同时也潜在影

响整个眼球的发育
,7h0- ( 本文就 aAJI病的临床表现及与其相

关的 N$VR[ 基因突变的研究进展进行综述(
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B:/$1'2 基因

N$VR[ 基因又称 OH=0"主要定位于常染色体 77]70U7%"大

小约 9:$ ^["包含 7% 个外显子"编码 [AJIB,G+)2U7 蛋白( N$VR[

基因主要在视网膜色素上皮 &BAI)2(*G).'A2IAG)I+A*)/'";F&'

细胞中表达"此外在肾*脑*脊髓*睾丸中也有少量表达 ,%- (

N$VR[ 基因突变大部分是错义突变"少部分为剪接位点突变和

同义突变
,0- ( 至今国内外已发现 %#$ 余种突变与 aAJI病相关(

aAJIB,G+)2U7 蛋白是一个古老的蛋白质家族"在几乎所有被

研究的生物体中均有发现
,"- ( 其是由 #:# 个氨基酸组成的多

功能膜整合蛋白"在 ;F&细胞膜基底侧和胞质中均有活性"具

有氯离子通道活性及调节细胞内钙离子通道等功能+其特征是

在 ;F&细胞内积累脂褐素样物质 ,#- "造成视网膜结构和功能

障碍"从而引起一系列疾病"如 aOH=*成年型卵黄样黄斑营养

不 良 & (W/*IU,2JAI Z)IA**)X,B' '(4/*(B W-JIB,G+-" ?OH='*

?=OC;6*?;a*视网膜色素变性&BAI)2)I)JG).'A2I,J(";F'*MA[AB

先天性黑矇&MA[AB4,2.A2)I(*('(/B,J)J"M6?'*常染色体显性遗

传小角膜*锥杆细胞营养不良 &B,WU4,2AW-JIB,G+-"6R;='和早

发性白内障等"此外还潜在影响眼球发育 ,8hK- (

C:/$1'2 基因型与疾病相关临床表型

C3B!N$VR[ 基因突变与 aOH=和 ?OH=

aOH=也称青少年型卵黄样黄斑变性"79$# 年德国眼科医

师 DBAWAB)4+ aAJI首先较详细地报道了该病"其在一常染色体显

性遗传家系的 #9 名成员中发现 : 人患特殊表型的黄斑变性"

并以他的名字命名为 aAJI病( ?OH=则是 79K" 年首次由

<(JJ,:-报道( 目前 N$VR[ 和 ?"?5# 是与 ?OH=表型有关的
0 个主要基因( 部分研究者认为 ?OH=与 aOH=临床表现及

基因谱有明显不同+但也有研究者认为 ?OH=是 aOH=在成

人发病的一种表现形式"且部分报道证实 ?OH=符合常染色体

显性遗传方式"与 aOH=的表型有重叠部分(

C3B3B!aOH=和 ?OH=基因型!aOH=遗传方式为常染色体

显性遗传( N$VR[ 基因突变类型多为杂合错义突变"aOH=是

由 N$VR[ 基因杂合突变引起( 在 aOH=家系患者和散发患者

中已发现 0$$ 多种 N$VR[ 基因突变"其中绝大部分都是错义突

变"也 有 少 量 其 他 类 型 突 变" 如 碱 基 缺 失 & G3)*A09#WA*"

437#K"WA*6?'导致的移码突变( aAJIB,G+)2U7 蛋白主要位于
;F&的基底外侧"可能形成 "c# 个跨膜区域钙离子通道的低

聚物
,9- ( 不同的 N$VR[ 基因突变对 [AJIB,G+)2U7 蛋白的定位有

不同的影响"但突变的最终结果均可抑制氯离子通道活性( 离

子通道活性的抑制是由于质膜上缺少 [AJIB,G+)2U7 蛋白(

aAJIB,G+)2U7 蛋白功能损害还有可能抑制电压依赖性 6(0g
通道

或 P6R%
h
通道( 视网膜上 [AJIB,G+)2U7 蛋白的表达区域有所不

同"视网膜周边要比黄斑区多"这种表达的不同可能会导致黄

斑区该蛋白功能的缺失更加明显"这可以解释为什么 aOH=主

要影响黄斑区功能(

根据 NB{'AB等 ,7$-
报道"aOH=家系患者中 N$VR[ 基因突

变的检出率为 98s"散发患者中检出率为 89s( 与 <(,等 ,77-

报道的 aOH=错义突变检出率可高达 9K K̀:s一致( 在 aOH=

中"N$VR[ 基因突变位点多集中在 " 个特定区域"即第 0*"*8

和 : 外显子序列"8c%$*:$c7$"*007c0"% 和 09%c%70 " 个氨

基酸区域"均接近或存在于 ;F&细胞质膜中 ,70h7%- ( 除 N$VR[

基因外"西方人群中有关于 ?"?5#*DO?3[*DO?3# 基因突变导

致 aOH=和 ?OH=的报道 ,7"h78- "本文主要综合性分析描述

N$VR[ 基因突变导致的 aAJI病(

C3B3C!aOH=和 ?OH=临床表现!aOH=发病年龄为 % c8$

岁"通常在学龄前或青少年阶段发病"以 %c7# 岁多见&即青少

年型 aOH='"平均发病年龄为 8 岁"但大多数患者于 "$ 岁以

后开始出现视力下降( 就诊时间取决于卵黄样损害的出现时

间和状态( 双眼中心视力逐渐下降伴或不伴视物变形"视力变

化多样"但相对较好"下降速度较慢"绝大多数患者至少单眼可

以终身保留阅读视力( 色觉可能正常"也可能会有红色觉异

常( 典型的 aOH=眼底表现为黄斑区黄色*卵圆形微隆起病

灶"大小为 7S%c7 个视盘直径& W)J4W)('AIAB"=='"边界清楚"

部分病例在病灶旁可见小的黄色斑点和S或病灶中心色素点(

aOH=还可能与前节异常&浅前房*窄房角和闭角型青光眼'有

关"如 d/(2 等 ,7K-
报道的 :K 例 aOH=患者中 0 例发生了闭角

型青光眼并进行了手术治疗(

根据眼底表现"aOH=分为 # 期#&7'卵黄病变前期!黄斑

区正常"眼电图 &A*A4IB,,4/*,.B('"&R<'?BWA2 比值光峰S暗谷

&MS='小于 7 #̀#+&0'卵黄病变期!早期黄斑区出现卵黄样物

质"病灶大小为 $ #̀ c% 个 =="似 0鸡蛋黄1样"后期可退变为

0煎鸡蛋1样"且 &R<异常+以上两期病情相对稳定"视力正常

或轻度下降+&%'假性前房积脓期!卵黄样物质部分吸收所致"

形成液体平面+&"'卵黄破碎期!卵黄样物质完全吸收"破碎

成0炒鸡蛋1样形状"部分患者视网膜下新生血管形成*出血*

渗出"最后机化成瘢痕+& #'萎缩期!黄斑区视网膜*脉络膜

萎缩" 色 素 脱 失 和 堆 积 及 脉 络 膜 新 生 血 管 & 4+,B,)W(*

2A,Z(J4/*(B)V(I),2"6>O'形成( 后三期为疾病进展期"表现为

病情进展速度快"视力下降显著"可有双眼病情进展速度不一"

病情变化有所差异等( 随着疾病发展"可出现一种少见 &发病

率u7$s'但严重的并发症"黄斑区视网膜下新生血管形成(

aOH=眼底影像特征#&7'荧光素眼底血管造影!在疾病

不同的分期有不同表现"在卵黄病变期时"造影早期病变部位

遮挡脉络膜背景荧光"造影晚期卵黄病变表现为无荧光或弱荧

光+在随后的病程变化过程中"当卵黄样物质破碎"荧光造影显

示病变内部片状的强荧光"晚期荧光素着染+萎缩期时可见萎

缩区域内脉络膜大血管( &0'眼底自发荧光!卵黄样物质呈现

强荧光"萎缩期呈自发弱荧光( 检眼镜不能辨别出轻微的病

变"但眼底自发荧光图像可以辨别出轻微的损害"并可证明病

变的存在"是随访的有效手段( & %'红外光!可以识别 aOH=

的卵黄病变前期
,7:- "病灶区为弱荧光"当出现浆液性视网膜脱

离时"病灶区内出现不均匀的弱高荧光灶( &"'吲哚菁绿血管

造影!吲哚菁绿对鉴别视网膜下出血和渗出是否是由视网膜

下新生血管引起的有一定帮助( &#'光相干断层扫描!卵黄样

物质沉着于视网膜神经感觉层下*光感受器&视锥细胞'C5SR5
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复合体与 ;F&层之间"常伴有视网膜神经感觉层浆液性脱离(

;F&下可见脉络膜小疣样物( 此外"很多患者可见 ;F&层下

纤维小结( 由于 ;F&的异常"在 aOH=萎缩期"视网膜全层变

薄( 然而"当一些病例伴有视网膜神经感觉层浆液性脱离时"

由于光感受器和 ;F&轻度萎缩"在 aOH=萎缩期"内层视网膜

仍然可保留较正常的厚度( &8'光相干断层扫描血管成像!光

相 干 断 层 扫 描 血 管 成 像 & ,GI)4(*4,+ABA24A I,',.B(G+-

(2.),.B(G+-"R6E?' 是一种快速*非侵入的血流成像技术"

aOH=患者 R6E?可表现为视网膜表层*深层及脉络膜毛细血

管层血管异常"以脉络膜毛细血管层异常为著( R6E?不仅可定

性分析血管表现"还可定量量化血管变化"从而实现监测 aOH=

的病情变化与进展
,79h0$- ( 虽然 R6E?提供了精确的血管表现"

但其无法检测到渗漏"也无法为 6>O的诊断提供基础(

aOH= 电 生 理 检 查 特 点# 全 视 野 视 网 膜 电 图

&A*A4IB,BAI)2,.B('"&;<'在 aOH=各个阶段均正常"少数患者

&;<暗适应和 %$ PV闪光异常( 大多数 aOH=患者黄斑区多

焦 &;<异常"中央区 >7 和 F7 波反应振幅和时间均受到影响(

&R<是反映 ;F&层功能的指标之一"是 aOH=患者临床诊断

的特殊指征"表现为 ?BWA2 比指数显著下降 &即 MS=通常(

7 #̀'( N$VR[ 基因突变携带者的 MS=通常也低于正常值(

?OH=与 aOH=的表型有重叠部分( 与 aOH=相比"

?OH=发病年龄较晚"通常为 "$ 岁以后 &平均 #$ 岁'"女性受

累几率相对较高"患者可因视力轻微下降和S或视物变形就诊"

有时伴有轻度畏光和S或中央视野缺损"且发病隐匿"临床表现

不典型"病情进展缓慢"所以很难确定遗传方式( MS=正常或

仅轻微降低"视力轻微下降并长期处于稳定阶段( 目前尚不清

楚 ?OH=和 aOH=之间是否有显著差异"?OH=很可能与较

轻的 aOH=病例没有区别( 可见"?OH=的分子机制*基因突

变谱尚不明确"诊断标准也尚无严格共识"仍需要大样本的基

因型和临床表型研究(

?OH=和 aOH=出现黄斑区视网膜下新生血管通常会导

致视力急剧下降"激光光凝和光动力治疗对新生血管均有较好

的疗效( 此外"玻璃体腔内注射抗 O&<D药物对于这类患者也

能有很好的疗效"出血吸收后视力会明显提高(

C3C!N$VR[ 基因突变与 ?;a

?;a是 0$$: 年由 a/B.AJJ等 ,07-
首次报道的一种视网膜营

养不良疾病"其突变类型为纯合突变或复合杂合突变( 典型的

临床特征为黄斑区近周边部视网膜可见较多黄白色斑点样沉

着物
,%"00- ( 黄斑 R6E检查可见黄斑区视网膜神经上皮层脱离"

神经上皮层内多个液性暗区&囊腔'( MS=明显下降"常伴有闭

角型青光眼(

C3C3B!?;a基因型!?;a遗传方式为常染色体隐性遗传"

N$VR[ 基因突变的类型为纯合突变或复合杂合突变&双等位基

因突变'( a/B.AJJ等 ,07-
报道的 # 个 ?;a家系 K 例患者是由

N$VR[ 基因复合杂合突变引起的( 目前已发现至少 %# 种复合

杂合突变和纯合突变可导致 ?;a"其中复合杂合突变占多数(

大多数为错义突变"少数为同义突变*无义突变或基因缺失(

但是"N$VR[ 基因突变所致表型有高度的异质性"从 ?;a*非典

型 aOH=到 ;F均可出现( 表型的严重程度与纯合子状态有

关( 纯合子突变会导致典型的 ?;a表型"复合杂合突变则导

致非典型 aOH=&aOH=表型和 ?OH=表型' ,%"0%h0"- ( 这种变

异可能受外界环境影响"也可能是双等位基因上不同突变之间

的相互作用所导致(

5+A2.等 ,0%-
在 7 个近亲结婚 ?;a家系 # 例患者 N$VR[ 基

因检测到 7 个新的纯合突变 43K#0<L?& G360#7_'"其临床表

型为典型的 ?;a表型( 房心荷等 ,0"-
报道 7 个 ?;a家系"在先

证者 N$VR[ 基因上检测到复合杂合突变" 7 个为错义突变

436"$"E&G3?7%#O'"另 7 个为剪切位点突变 430"Kg7<L?( 其

父亲携带 G3?7%#O"母亲携带 430"Kg7<L?( M/,等 ,0#-
报道 7K

个 ?;a家系 07 例患者"在 7% 个家系 78 例患者中检测到

N$VR[ 基因复合杂合突变"" 个家系 # 例患者检测到纯合突变(

共检测到 7" 个突变位点"其中错义突变是最常见的突变类型"

占 K7 "̀s"与众多报道一致 ,0%h0"- ( 在该研究中发现的 N$VR[

基因突变均聚集在跨膜和细胞内区域"" 个突变位点位于第 K

外显子"% 个位于第 # 外显子"其余分别位于第 0*%*"*8 外显

子( 新发现的 N$VR[ 基因突变位点 G3E70KH* G3>7%%=*

G3&78K<* GO0K%H* G3b#:WA*和 G35%7: r M%79 均位于导致

aOH=的 N$VR[ 基因突变热点区域之外( 这些结果提示 ?;a

和 aOH=具有不同的突变谱和发病机制( 与 E)(2 等 ,08-
报道的

?;a与 aOH=突变谱不同一致( 但也有报道 ?;a和 aOH=的

个别突变位点有交集"如 <(,等 ,77-
报道的 638$"6LE和

63:9:<L?与 aOH=和 ?;a相关(

C3C3C!?;a临床表现!?;a的发病年龄为 0 c#" 岁"平均

0# "̀ 岁( 临床表现为双眼中心视力缓慢下降"可伴畏光或夜盲

等"甚至有些无症状者体检时发现该病( 最佳矫正视力为

$ $̀0c7 $̀"视力下降程度多样( 其典型的临床特征为黄斑区近

周边部视网膜可见较多黄白色斑点样沉着物"自发荧光成像中

表现为强自发荧光( 黄斑 R6E检查可见黄斑区视网膜神经上

皮层脱离"神经上皮层内多个液性暗区 &囊腔'( MS=明显下

降( 全视野 &;<振幅降低和S或反应时间延迟( 多焦 &;<黄

斑区 F#$ 和 >9# 均异常(

a/B.AJJ等 ,07-
曾报道 # 个 ?;a家系 K 例患者"眼底表现包

括不规则*散在的黄白色斑点样沉积物"视网膜水肿和视网膜

下积液( 在随访过程中"没有患者表现为卵黄样病变( 5+A2.

等
,0%-
报道的 ?;a家系 " 例患者眼底检查均有 ?;a特征性表

现"包括黄斑区及视网膜可见黄白色斑点样沉着物"呈强自发

荧光( R6E提示黄斑区视网膜神经上皮层脱离"神经上皮层内

多个液性暗区 &囊腔'( E)(2 等 ,08-
报道的所有 ?;a患者均显

示黄斑或黄斑周围神经上皮层内囊样水肿"其中大部分患者还

表现为视网膜神经上皮层脱离( a,,2 等 ,00-
报道的 ?;a患者

眼底表现为 ;F&不规则改变"伴有白色沉积物"遍布整个视网

膜"黄斑区和中周部更为常见"在黄斑区可以观察到视网膜水

肿和伴有视网膜下液体的神经上皮层脱离"但患者似乎没有出

现卵黄样病变"与 a/B.AJJ等 ,07-
报道一致(

?;a多伴有远视*短眼轴*浅前房和闭角型青光眼( d/(2

等
,7K-
报道的 7%" 例患者中 ?;a和疑似 ?;a7K 例"确诊或疑似

!:K9! 中华实验眼科杂志 0$00 年 7$ 月第 "$ 卷第 7$ 期!6+)2 Q&\G RG+I+(*',*"R4I,[AB0$00"O,*3"$">,37$
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闭角型青光眼 7" 例&7"S7K'"且其中 " 例患者行小梁切除术和

激光周边虹膜成形术( a/B.AJJ等 ,07-
报道的 K 例患者均有远

视"其中 % 例有闭角型青光眼( 5+A2.等 ,0%-
报道的 # 例患者均

表现为远视*双眼慢性闭角型青光眼( M/,等 ,0#-
报道的 07 例

?;a患者中 7# 例有浅前房*短眼轴等特点"均表现为房角关闭

或闭角型青光眼( E)(2 等 ,08-
报道的 7% 个 ?;a家系 0$ 例患者

中"8 例先证者表现为浅前房*短眼轴*高眼压"均行虹膜周边切

除术或小梁切除术( 眼底检查显示青光眼视盘改变和一些不

规则的 ;F&萎缩或黄斑区视网膜下纤维化(

P/XA2W)Â等 ,0K-
将 ?;a的临床表现分为 # 个类型#%型表

现为视网膜后极部和中周部可见单个或汇合形成的黄色病灶*

浆液性视网膜脱离或视网膜内液性囊腔+$型表现为小的斑点

样病灶延伸到外周视网膜面+#型表现为广泛*弥漫的病灶"与

周边有明确边界+)型和*型分别表现为单个或多灶性 aOH=

样病灶(

?;a中心视力缓慢下降"目前尚无有效的治疗方法( 对伴

有闭角型青光眼患者可采用滤过手术"如小梁切除术( 对发生

6>O患者可使用贝伐单抗治疗 ,0K- (

C3D!N$VR[ 基因突变与 ?=OC;6

?=OC;6是一种少见的常染色体显性遗传疾病"N(/X'(2

等
,0:-
首次报道该病( 但是在 79#: 年"该病被 PAB'(22 描述为

0小眼球h视网膜炎色素性青光眼综合征1( ?=OC;6是一种特

殊的视网膜损害伴眼球发育异常*亚急性闭角型青光眼"临床

表型与 aOH=完全不同(

C3D3B!?=OC;6基因型!?=OC;6由 N$VR[ 基因杂合突变引

起"突变类型为错义突变或移码突变( M(X(/I等 ,09-
用连锁分析

法分析了 7 个大的家系"表明该致病基因位于 77 号常染色体

7 区 % 带( a/B.AJJ等 ,%$-
报道 N$VR[ 基因发生剪切位点突变"

影响外显子剪切或可能是改变前信使 ;>?的剪切导致

?=OC;6的发生( ?=OC;6的临床表现即使在同一家系不同患

者中也可能各不相同"推测与不同突变位点本身所具有的特性

有关( N$VR[ 基因突变包括错义突变导致所编码的氨基酸和

蛋白质发生改变或移码突变导致 =>?编码框架全部改变( 为

什么这种特殊的突变会引起 %8$i周边视网膜过度色素沉着带"

而不是类似 aOH=患者的黄斑区损害"具体机制尚不清楚(

C3D3C!?=OC;6临床表现!?=OC;6患者常以夜视力下降*视

野缺损和畏光就诊( ?=OC;6患者视力变化多样"但多保持稳

定或逐渐下降"从光感到 7 $̀"大多数患者可维持 $ #̀ 以上( 半

数以上 ?=OC;6患者视力缓慢下降"病情进展缓慢( 视力严重

下降很少见"可能与玻璃体积血*黄斑水肿*急性闭角型青光眼

有关( 典型的眼底表现为周边视网膜 %8$i从赤道到锯齿缘大

量的色素沉着"呈条带样分布"与正常视网膜有明显分界( 其

他特征包括视网膜前或视网膜内白色点状混浊"玻璃体纤维凝

缩"晚期有时出现视网膜神经上皮脱离*视网膜脉络膜萎缩*视

网膜新生血管( 可伴有眼部发育异常"如小角膜*浅前房*闭角

型青光眼*虹膜发育异常*视盘发育异常*真性小眼球*发育性

白内障( 视野缺损与 &;<测得的周边视网膜功能损害有关(

大多数患者疾病早期 &R<光反应降低"说明损害发生在 ;F&

层( 全视野 &;<反映了玻璃体视网膜萎缩"比 &R<受影响晚(

大约 "$s的患者 &;<正常( &;<反应振幅降低反映了视锥视

杆细胞异常( 不到 7$s的患者 &;<呈熄灭型改变(

O)24A2I等 ,%7-
报道 % 例 ?=OC;6患者 N$VR[ 基因杂合突变

G3O:8H&430#8<"?'"视力从L0$S0# 到无光感( 临床特征包括

闭角型青光眼*浅前房*小角膜*虹膜发育不全*白内障*典型的

周边视网膜色素沉着带和视神经发育不良"其中视神经发育不

良和虹膜发育不全是新发现的 ?=OC;6表型( H(2,等 ,%0-
报道

7 例 ?=OC;6患者左眼出现视网膜下出血"既往未见报道+眼底

检查显示左眼中度玻璃体积血"黄斑区颞下部有视网膜下出

血( 黄斑萎缩是该病晚期表现( 目前尚无特异性方法治疗

?=OC;6"发生急性闭角型青光眼者可行小梁切除术等对症治

疗"发生视网膜下出血者可行激光治疗"早发性白内障可行晶

状体超声乳化治疗等(

目前国内外对于 aAJI病的研究热点主要聚焦在 0 个方面"

一是如何通过有效的干预措施降低发病率"关键在于提高临床

和基因诊断水平+二是探讨分子发病机制"探索有效的治疗方

法( 由于本组疾病的临床表型多样"仅根据临床症状*体征和

一般辅助检查做出临床诊断准确性欠佳"容易造成漏诊*误诊(

因此"需要丰富临床医生的认识"掌握如何利用基因检测技术

并结合细致的临床表型分析提高诊断率( 通过评估和干预延

缓并发症的出现"以达到良好的预期视力( 目前"治疗仍是研

究热点与难点"近来发现 ;F&细胞凋亡可能是 aAJI病的机制

之一"这可能为治疗本病提供新的方法( 此外"_A等 ,%%-
在

?;a患者血液中检测到某些代谢产物"如柠檬酸*MU苏氨酸和

二十碳五烯酸水平明显下降"并对这些患者进行柠檬酸的长期

补充后发现黄斑水肿明显改善( Q,+2J,2 等 ,K-
报道"巴佛洛霉

素 ?7 可降低光感受器外节细胞的降解率"而丙戊酸可以完全

将其逆转"这也为治疗开辟了新的路径( 基于基因检测结果的

遗传咨询和生育指导可有效降低发病率( 本文阐述了 aAJI病

的临床表现及 N$VR[ 基因突变相关研究进展"以期提高临床医

生对这类疾病的认识"为临床精准诊断及基因治疗的研究工作
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