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结晶样视网膜色素变性患者血脂浓度的变化

李孟达!殷晓贝!何婷!孙晓伟!李根林

!!'摘要(!背景!结晶样视网膜色素变性"?@"$为一种先天性遗传性眼病%已有研究认为其与血清中脂

肪酸代谢异常有关%但目前鲜见关于 ?@"与血清中脂质水平变化关系的报道)!目的!分析 ?@"患者血清

脂质浓度的变化情况)!方法!采用前瞻性研究设计%本研究经过北京同仁医院伦理委员会批准%受检者受检

前均签署知情同意书) 纳入 3&%% 年 %% 月至 3&%( 年 ( 月于北京同仁医院眼科就诊的双眼 ?@"患者 5& 例及

同期进行健康体检#年龄和性别匹配的健康体检者 5& 人%采集受检者外周静脉血 ( -:%由检验科专业人员检

测受检者血清三酰甘油"AB$#总胆固醇"A@$#低密度脂蛋白胆固醇"C"C6@$#高密度脂蛋白胆固醇"D"C6@$

浓度%结果的判定参照*中国成人血脂异常防治指南+ "3&&) 版$中成年人的正常值标准%并将 ?@"患者组检

测结果与正常对照组进行比较)!结果!5& 例 ?@"患者中血脂水平异常者占 57E&&F"34+5&$%其中高 AB血

症者占 (8E87F"%&+34$,高 A@血症者占 (8E87F"%&+34$,混合型高脂血症者占 3)E54F"7+34$) ?@"患者

血清 AB#A@#C"C6@浓度分别为 "%E*(G%E%4$#"5E%&G%E&5$#"(E3)G&E4)$ --H:+C%明显高于正常对照组

的"&E4(G&E(( $# " 8E(( G&E5* $# " 3E*( G&E5% $ --H:+C%差异均有统计学意义 "!I8E&(*#8E84*#8E&45%均

"I&E&&&$)!结论!血脂异常可能与 ?@"发病有关)!

'关键词(!脉络膜疾病+遗传性, 眼底, 人, 眼色素上皮, 视网膜变性+先天性, 血脂, 结晶样视网膜

色素变性
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!!结晶样视网膜色素变性"?0<>>0,JK1>.::02<LK1>JHMNK%
?@"$是进行性视网膜退行性改变%为常染色体隐性遗
传%表现为视网膜色素上皮"J<>02.:M0;-<2><M0>N<:0O-%
_[9$层和脉络膜层进行性萎缩%视网膜后极部大量散
在黄白色结晶%伴或不伴有角膜结晶) ?@"好发于
3& 8̀& 岁%在中国和日本的发病率最高 -%. ) 已有研究
证实%脂质代谢异常与 ?@"的发病密切相关 -%a(. %但
目前 ?@"患者的血脂水平是否异常鲜见报道) 为了
解血脂水平可能对 ?@"发病产生的影响%本研究对
?@"患者的血清三酰甘油">J0;:K,<J0L<%AB$#总胆固醇
">H>.:,NH:<1><JH:% A@$#低密度脂蛋白胆固醇 " :HU
L<210>K:0MHMJH><02 ,NH:<1><JH:%C"C6@$#高密度脂蛋白
胆固醇 " N0;N L<210>K:0MHMJH><02 ,NH:<1><JH:%D"C6@$含
量进行检测%并与正常对照组比较%探讨血脂水平变化
与 ?@"发病及进展的关系)

@8资料与方法

@'@8资料
@'@'@8一般资料8采用前瞻性研究设计%纳入 3&%%
年 %% 月至 3&%( 年 ( 月于北京同仁医院眼科就诊的
?@"患者 5& 例 %&& 眼%其中男 38 例%女 3* 例%男性平
均年龄 " (5E7( G7E*& $ 岁%女性平均年龄 " (*E77 G
%&E*5$岁) 选择同期在北京同仁医院体检的 5& 名健
康体检者作为正常对照组%其中男 38 例%女 3* 例,男
性平均年龄"(*E5&G4E)7$岁%女性平均年龄"()E&8G
%%E&%$岁%两组间年龄性别差异均无统计学意义"!I
&E35#&E&5%均 "b&E&5$) 本研究经北京同仁医院伦
理委员会批准%所有纳入患者均了解本研究的目的并
签署知情同意书)
@'@'A8患者纳入标准8?@"组纳入标准 -8. !患者为
双眼受累%有夜盲#视力减退#进行性视野缩小#_[9
层和脉络膜层萎缩#视网膜后极部散在大量结晶样闪
辉亮点#视网膜周边部色素沉着%伴或不伴有角膜上皮
结晶#视野缩窄或环形暗点等特征性改变%暗适应检查
有轻度或重度暗适应时间延长%全视野视网膜电图异
常或记录不到%部分患者晚期有红绿色盲或全色盲)
排除标准!原发性视网膜色素上皮变性 " J<>020>01
M0;-<2>H1.%_[$#单侧性_[#象限性_[#中心性或旁中
心性 _[#无色素性视网膜变性#白点状视网膜变性#综
合征有关的 _[#继发性 _[及各种陈旧性脉络膜视网

膜病变) 本研究中患者的眼底图片见图 %)

BA
图 @83!B眼底表现!可见视网膜脉络膜萎缩%视网膜后极部散在
大量结晶%视网膜周边部色素沉着!V!右眼!?!左眼

@'A8血脂检测方法
所有受检者空腹 7 %̀3 N 后经肘静脉采血 ( -:%

血浆分离后保存待测) 使用生物化学分析仪 "美国
?<,c-.2 @HO:><J公司 $ 以化学修饰法测定 AB#A@#
D"C6@#C"C6@) 所有测定操作均由检验科专业人员
实施%结果的判定参照*中国成人血脂异常防治指南+
"3&&) 版$ -5.

中成年人的正常值标准%血脂异常分为
8 型%分别为 AB型#高 总 胆 固 醇 型# D"C6@型 和
C"C6@型)
@'C8统计学方法

采用 T[TT %('& 统计学软件进行统计学处理) 本
研究检测指标的数据资料经 Y检验均服从正态分布%
以 QG@表示%组间均数经 C<P<2<检验方差齐) 采用均
衡分组两水平试验设计%?@"组与正常对照组间受检
者血清 AB#A@#C"C6@和 D"C6@浓度的差异比较均采
用独立样本 !检验) "d&E&5 为差异有统计学意义)

A8结果

A'@8?@"患者血清中各种血脂水平异常的比例
5&例?@"患者中血脂异常者 34 例%血脂异常发生

率为 57E&&F) 34 例血脂异常患者中%高 AB血症者 %&
例%占 (8E87F,高 A@血症者 %& 例%占 (8E87F,混合型
高脂血症者 7 例%占 3)E54F,低 D"C6@血症者 % 例%
占 (E85F)
A'A8?@"患者与正常对照者血脂浓度的比较

?@"组患者血清 AB浓度为"%E*(G%E%4$--H:+C%
明显高于正常对照组的"&E4(G&E(($--H:+C%差异有
统计学意义"!I8E&(*%"I&E&&&$,?@"组血清 A@浓
度为 "5E%& G%E&5$ --H:+C%明显高于正常对照组的
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"8E((G&E5*$--H:+C%差异有统计学意义"!I8E84*%"I
&E&&& $, ?@" 组 血 清 C"C6@ 浓 度 为 " (E3) G
&E4)$--H:+C%明 显 高 于 正 常 对 照 组 的 " 3E*( G
&E5%$--H:+C%差异有统计学意义 " !I8E&45% "I
&E&&&$%而 ?@"组和正常对照组患者的血清 D"C6@
分别为"%E((G&E37$ --H:+C和"%E(5G&E(4$--H:+C%
差异无统计学意义"!I%E%%7%"I&E3*)$"图 3$)
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图 A83!B组与正常对照组血
脂水平的比较!与各自的正常

对照组比较%."d&E&%"独立样
本 !检验$ AB!三酰甘油,A@!
总胆固醇,C"C6@!低密度脂蛋
白胆固醇,D"C6@!高密度脂蛋
白胆固醇,?@"!结晶样视网膜
色素变化

C8讨论

C'@8脂质代谢异常与 ?@"的关系
%4() 年 ?0<>>0首次报道了 ?@"%其主要表现为

_[9和脉络膜血管的进行性萎缩%视网膜后极部大量
散在黄白色结晶%伴或不伴有角膜结晶 -%. ) 组织病理
学研究发现%?@"全脉络膜视网膜萎缩%患者循环淋
巴细胞#皮肤纤维细胞和淋巴细胞#角膜和结膜纤维细
胞#脉络膜纤维细胞中均可发现结晶和脂质复合物沉
积

-*a7. ) 对视网膜退行性变小鼠的大脑#肝脏#视网膜
组织和 _[患者的精液研究可发现脂肪酸的成分发生
变化

-4a%&. ) 这些研究都表明系统脂质代谢异常与
?@"的发生有关)

本研究的 5& 例 ?@"患者中 7*F出现血清脂质浓
度的异常%我们认为血清脂质水平异常可能与 ?@"发
病相关) 迄今为止%鲜有研究血清 AB#A@#C"C6@#
D"C6@浓度与 ?@"发病关系的报道%但本研究发现
?@"患者血清脂质浓度发生改变%在 8( 例血脂异常
的 ?@"患者中%高脂血症患者占 *)E88F%提示大部分
?@"患者表现为不同形式的高脂血症)
C'A8脂质代谢异常参与 ?@"的可能机制

C.0等 -%.
研究发现%细胞色素 M85& 8]3 蛋白

",K>H,NJH-<M85& 8]3 MJH><02%@e[8]3 $基因突变与
?@"的发病相关) @e[8]3 是由 535 个氨基酸构成的
蛋白质%为细胞色素 M85& 超家族成员之一%作为脂肪
酸氧化酶参与脂肪酸的甲基化

-%%. %在脂肪酸和类固醇
激素的代谢中发挥重要作用

-3. ) E+"R?M 基因突变的
?@"患者表现为硬脂酸"%7!&$含量升高及油酸"%7!
%264$含量降低 -%. ) C<<等 -%3.

发现 ?@"患者淋巴细胞

内二十二碳六烯酸"33!*26($#!6亚麻酸"%7!(26($#棕
榈酸"%*!&$中缺失一种相对分子质量为(3 &&&的脂肪
酸结合蛋白"S.>>K.,0L6R02L02;MJH><02% V̂?[$%推测相
对分子质量为(3 &&&的 V̂?[可能参与细胞内脂肪酸
的转运和储存) 进一步研究发现%?@"患者淋巴细胞
和纤维细胞中脂肪酸前体合成 26( 多不饱和脂肪酸%
如3&!526(#33!*26(的量降低%而 %7!(26( 脂肪酸合成
AB和胆固醇的量增多%认为 V̂?[含量降低或者其催
化脂肪酸延长或去饱和作用的异常会引起视网膜内结

晶样脂质的沉积%继而引起 ?@"-%(. )
本研究发现%?@"组血清 AB#A@浓度明显高于正

常对照组%推断 ?@"患者体内 AB和胆固醇的合成量
增多%这与 C<<等 -%(.

对 ?@"患者淋巴细胞和纤维细
胞内脂质含量测定的结果一致%但 ?@"患者血清 AB#
A@浓度升高的机制尚需进一步研究) 本试验中 ?@"
患者血清 C"C6@浓度明显高于正常对照组) 研究证
实%血液中 *&F胆固醇存在于 C"C中%高胆固醇血症
患者血清 C"C6@及 A@浓度呈平行关系 -5. ) 另外%胆
固醇占 C"C重量的 5&F左右%因此 C"C6@浓度基本
能反映血液 C"C总量 -5. ) 91M02H16D<0L-.22 等 -%8.

对

高脂血症和年龄相关性黄斑变性".;<6J<:.><L -.,O:.J
L<;<2<J.>0H2%VX"$脂质沉积间关系的研究认为%由于
C"C是向周边组织转运脂肪酸#磷脂#胆固醇等的重要
载体%C"C的成分变化较其含量变化更有临床意义)
已有文献报道%脂肪酸代谢紊乱是引起 ?@"的重要原
因

-%%%3. %故关注?@"患者C"C成分变化将为研究?@"
的发病机制提供新的依据) 本研究中%?@"患者血清
D"C6@浓度与正常对照组比较未见明显异常) 血液
中 C"C可直接穿过 ?JO,N 膜%与 _[9中的受体结合后
为视网膜各层供应脂质和其他营养物质%但尚无研究
表明血清中的 D"C可以通过何种方式进入视网
膜

-%5. ) 视网膜具有自身合成 D"C的能力%但视网膜
内氧化的脂质并非通过 D"C转移出视网膜 -%*. ) 所以
我们认为%D"C能将外周组织中的胆固醇转运至肝脏
代谢

-5. %但是血液中 D"C水平对 ?@"患者视网膜内
脂质代谢影响不大)

既往关于血脂升高和视网膜疾病关系的文献报道

多见于 VX"-%8. #糖尿病视网膜病变 -%)a%4.
和脂血症性

视网膜病变
-3&. %?@"与上述疾病有不同的病因和临床

表现%但血脂异常对视网膜产生的影响可能有相似的
机制%这为 ?@"的进一步研究和治疗提供了线索)
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