
fmx_T3RoZXJNaXJyb3Jz

WG66G-RG06,OU-/66,0 +8QOG,68.G*,8/FO,80GQH/F+O.U8/*F+HGR O/
F+F,--GRG*+# ,*F-,8+O,/06P/HF+O./1G0G6,6+\LJb,7;H+06-],6"8,
;G8.0/-"<(')"B& '' k3+ <(<<I('I<=,7.OOF6#LLFQV*GR708V,70-*7
0,.71/WL=(3=>'>3L7!JK#'(7''3>LOW6O7B7'737

+?',a+01["hG01gf"b,":"GO+-7h+8Q-+HGW+-Q+O,/0 /PO.GHGO,0+-+0R
8./H/,R+-W+68Q-+OQHG8.+01G6,0 +0OGH,/H,68.G*,8/FO,80GQH/F+O.UM+
8+6G8/0OH/-6OQRU+\LJb, 7̀ h9 JF.O.+-*/-" <('B" 'B & ' ' k=4'

+<(<<I(' I<? ,7.OOF6#LLFQV*GR708V,70-*70,.71/WL=(?)4'?4L7
!JK#'(7''B3L6'<BB3M('BM'((>MB7

&收稿日期#<(<<I('I<B&修回日期#<(<<I''I(='

&本文编辑#刘艳&施晓萌'

!病例报告!

家族性淀粉样多发性神经病变伴眼部病变误诊 '例
胡寒英&游志鹏

南昌大学附属眼科医院"南昌 ==((((

通信作者#游志鹏"$*+,-#UTF>456,078/*

基金项目#江西省教育厅科学技术研究青年项目&:\\<'(<?B')江西省卫生健康委科技计划项目&<(<<'(><3'

>*3/*0$#"3*3"++0)*,*0,0)5,"*/7",5#'-("70&15 B*&1".-,0(,'3*"#3#0 .03'('7"(&

!& !)-;1-."4*& S(17,-.

?(,_++1:1)8,@ L;,!*$718):*+G)-F()-. =-1>,#$18;"G)-F()-. XXIIII"K(1-)

K*##,$7*-@1-. )&8(*##4*& S(17,-."L0)1:#;W7̀NO$1-PF*0

C-#/7("$(0)#"8,G08G+0R ;G8.0/-/1U_G6G+H8. f/QO. YH/2G8O/P$RQ8+O,/0 !GF+HO*G0O/P

\,+01N,YH/W,08G&:\\<'(<?B')"8,G08G+0R ;G8.0/-/1UYH/2G8O/P

[G+-O. 9/**,66,/0 /P\,+01N,YH/W,08G&<(<<'(><3'

!JK#'(7=>3(L8*+72780''?)B)M<(<((3(>M((4('

1B1A 2B2A 3B3A
图 D:先证者第 D 次住院双眼眼底图像&右眼玻璃体中度絮状混浊"眼底隐约可见视盘)左眼玻璃体重度
混浊"眼底窥不清&##右眼& #̀左眼&图 E:先证者第 D 次住院双眼Z超图像&双眼玻璃体混浊声像"玻
璃体腔内膜样物声像&##右眼& #̀左眼&图 F:先证者第 E 次住院术前双眼眼底像&右眼玻璃体可见大
量白色羊毛状混浊"眼底窥不清)左眼玻璃体腔清亮"视网膜平伏&##右眼& #̀左眼

&&先证者-MB"男"=? 岁"<('? 年 '( 月无明显诱因出现双眼

视物模糊"双眼前黑影飘动增加"无眼红A眼痛等不适)<('3 年
B 月双眼视力逐渐下降( 于多家医院就诊"均诊断为双眼葡萄

膜炎A双眼玻璃体混浊"予以糖皮质激素口服抗炎治疗"症状逐

渐加重( <('> 年 '' 月 = 日于南昌大学第二附属医院就诊"视

力右眼 (C4"左眼眼前L手动)眼压右眼 <4C( **[1& ' **[1D

(C'== SY+'"左眼 '<C( **[1( 双眼眼前节未见明显异常( 双

眼晶状体混浊( 右眼玻璃体中度絮状混浊"眼底隐约可见视

盘)左眼玻璃体重度混浊"眼底窥不清 &图 ''( 眼部 `型超声

检查示#双眼玻璃体混浊"可见玻璃体腔内膜样物&图 <'( 予

以左眼扁平部玻璃体切割联合白内障超声乳化摘除及人工晶

状体植入术治疗"术中玻璃体腔见大量白色羊毛状混浊( 出院

时左眼视力达 (C4"出院后未复诊( <(') 年 '( 月 '? 日因右眼

视力明显下降再次入院治疗( 眼部检查#视力右眼数指L

'( 8*"左眼 (C4( 眼压右眼 '4C( **[1"左眼 ''C( **[1( 双

眼眼前节未见明显异常( 左眼人工晶状体位正"后囊膜混浊"

玻璃体腔清亮"视网膜平伏( 右眼晶状体混浊"玻璃体大量白

色羊毛状混浊"眼底窥不清&图 ='( 全身检查#四肢腱反射减

弱"四肢感觉障碍"双下肢肌肉萎缩明显A肌力减低( 该家系家

系图见图 4( 家系中#M'A%M'A

%M=A%M4A%M3A-M'A-M4 均有

下肢无力及视力下降症状"%M'

=( 年前因白内障A眼底出血于

当地医院行眼部手术治疗"-M4

> 年前因左眼玻璃体积血A双眼

玻璃体混浊于南昌大学第二附

属医院行左眼玻璃体切割手术"术中见玻璃体腔大量羊毛状混

浊"视网膜表面见点状出血"术后左眼情况稳定( 且-M4 通过

基因检测确诊为家族性淀粉样多发性神经病变 & P+*,-,+-

+*U-/,R F/-U0GQH/F+O.U"c#Y'( 心电图示窦性心率"部分导联
";M;段改变)先证者-MB 肌电图示广泛性周围神经损害)右侧

腓肠神经活检示右侧腓肠神经有髓纤维重度缺失伴刚果红阳

性淀粉样物质沉积( 基因检测结果显示转甲状腺素蛋白
&OH+06O.UHGO,0"??/'基因 87<<(:E#杂合变异该变异导致第 >4

号氨基酸由谷氨酸变为赖氨酸( 眼部 `型超声检查示右眼玻璃

体混浊"可见玻璃体腔内膜样物&图 ?'( 双眼黄斑光相干断层

扫描&/FO,8+-8/.GHG08GO/*/1H+F.U"J9;'示右眼屈光介质混浊"

J9;无信号)左眼黄斑区视网膜结构大致正常( 左眼因后发性

白内障予以 f#:激光治疗( 右眼予以扁平部玻璃体切割联合

白内障超声乳化摘除及人工晶状体植入术"术中见玻璃体大量

白色羊毛团块状混浊"硬度增加( 清除混浊玻璃体后见视网膜

平伏"未见出血及渗出"血管走行正常&图 3'( 术中抽取部分玻

璃体混浊物行刚果红染色见淀粉样物质( 出院时右眼视力 (CB"

眼压 '=C( **[1( 术后 ' 个月复查眼部情况稳定"双眼视力
(CB( 眼压右眼 )C= **[1"左眼 '=C? **[1(
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图 L:先证者第 E 次住院术前双眼 Z型超声图像&右眼玻璃体混浊A可见玻璃体腔内膜样物&##右眼&
#̀左眼&图 S:先证者右眼术中眼底图像&##术中所见玻璃体腔混浊物& #̀混浊玻璃体切割后周边部
眼底&图 N:先证者左眼术后黄斑部 ;@H&黄斑区视网膜结构大致正常
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图 K:该 C8U家系图&$#正常男性)%#正常女性)&#男性患者)
)#女性患者)L#已故)(#先证者

&&讨论#c#Y是一组罕见的常染色体显性遗传病A主要由

;;_*载脂蛋白 #M' 和凝溶胶蛋白变异引起A其中 ;;_相关

c#Y常见且病情严重A常危及生命( ;;_相关 c#Y以进行性

周围神经系统*自主神经系统*消化道*心肌及玻璃体功能异常

为主要表现
+', A淀粉样物在不同器官沉积导致多神经病*自主

神经病*心脏病*肾功能衰竭*玻璃体混浊及多器官损害 +<, (

该家系 = 例患者表现为明显眼部异常A其中 < 例出现玻璃

体混浊( 既往文献报道 ;;_相关 c#Y眼部病变以玻璃体混浊

常见A因为 ;;_由脉络膜及视网膜色素上皮 &HGO,0+-F,1*G0O

GF,O.G-,Q*A_Y$'细胞合成A致病性突变使 ;;_四聚体的稳定性

下降A易解离成单体A单聚体在胞外自行聚集A进一步形成寡聚

体和淀粉样蛋白A最终发生玻璃体混浊 +=I4, ( g/Q 等 +?,
研究表

明Ac#Y患者 =(A4( 岁时即可出现视网膜血管炎*出血和周边视

网膜广泛的微小沉积物( 本家系中先证者术中未见视网膜血管

炎症改变及出血灶A术后复查黄斑 J9;未见明显沉积物A由于该

患者对造影剂过敏A未行荧光素眼底血管造影检查( 此外A淀粉

样物质可沉积于视盘*_Y$层*脉络膜及视网膜血管壁A该家系

中患者-M4通过基因检测确诊为 c#YA我们猜测其发生玻璃体

积血的原因可能是淀粉样物质沉积于视网膜血管壁A阻碍氧运

输A视网膜缺氧后诱导血管内皮生长因子 &W+68Q-+HG0R/O.G-,+-

1H/XO. P+8O/HA]$:c'表达上调所致( Jl[G+H0 等 +3,
报道了 < 例患

有罕见 ??/基因变异 1-Q?41-U的患者出现了视网膜新生血管及

玻璃体积血A推测可能是缺氧导致 ]$:c表达上调或淀粉样蛋

白沉积损伤视网膜血管壁所致( 该家系 B 例患者中 < 例发生玻

璃体积血A发生率明显较高A分析可能是微量玻璃体积血易被更

明显的玻璃体混浊掩盖或两者只是同一疾病的不同表现形式A

从而可能导致玻璃体积血目前报道率低于实际发生率( 玻璃体

切割术是目前治疗 c#Y引起玻璃体混浊的有效方法A建议早期

治疗A若切割不完全或淀粉样物质再次沉积于视网膜血管壁易

导致复发或发生玻璃体积血以及青光眼等
+>, ( 本例中先证者随

访至今眼部情况均稳定A无新发病变(

既往研究还表明A淀粉样物质沉积在 c#Y患者小梁网*瞳

孔*晶状体前表面可引起青光眼A观察到沿瞳孔的淀粉样物沉积

可以预测青光眼的发生
+4AB, ( 林海燕等+),

报道了 ' 例 c#Y伴双

眼多发病变A病灶累及眼睑*泪腺*角膜等眼表组织和玻璃体*视网

膜A推测异常 ;;_在 _Y$外堆积A导致 _Y$隆起)还可引起 _Y$

细胞功能障碍A导致液体滞留及浆液性视网膜脱离)淀粉样蛋白沉

积物使角膜胶原纤维及基质细胞间结合力下降引起角膜溃疡(

该家系先证者既往被误诊为葡萄膜炎*玻璃体混浊A反复予以

糖皮质激素治疗无效A最终通过肌肉神经活检及基因检测确诊为
;;_相关 c#Y( 分析误诊的主要原因#&''该患者眼部以玻璃体

混浊为主要体征)&<'未对患者

进行全身查体A导致神经系统阳

性体征未被发现)&='该患者有

典型家族史A且患者出现眼部症

状时已伴有双下肢麻木*乏力*

刺痛不适A但未对患者进行详细

病史询问)&4'对该病的认识不

足( 本例提示我们A在临床中遇到双眼葡萄膜炎患者玻璃体腔

混浊物呈棉絮状或者羊毛状A同时合并周围神经系统及肌肉*心

脏等全身病变A应考虑 c#Y的可能( 此外在诊疗过程中我们不

能仅专注于眼部症状A应注意与全身症状的相关性*详细询问病

史及与眼部相关疾病的鉴别( 此外A可建议患者手术治疗并进

行相关炎症因子的检测进一步明确诊断(
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