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''$摘要%'目的'评价婴幼儿高度近视&"NJ &'的流行病学)病因)临床评估)辅助检查)治疗方法和视觉

结果( '发现'高度近视在学龄前儿童中很少见"患病率低于 (g( 学龄前儿童近视的病因与年龄较大儿童

不同"较高比例为与早产或遗传原因有关的继发性近视( 儿童高度近视诊断后的首要任务是通过对近视综合

征相关最常见特征的临床评估"确定是否存在可能对儿童整体健康更为重要的相关医学诊断( 生物特征评估

&包括眼轴长度和角膜曲率'对于区分轴性近视和与眼前节异常发育相关的屈光性近视很重要( 其他检查包

括眼部照相)电生理检查)基因检测"并且通常需要儿科医生和临床遗传学家的参与( 在检查之后"光学矫正

必不可少"但这可能比年龄较大的儿童更具挑战性和复杂性( 由于婴幼儿高度近视的疗效证据缺乏和具有临

床异质性"这类儿童应用近视控制干预措施需要根据具体情况制定个性化治疗方案( '结论'婴幼儿高度近

视是一种罕见疾病"其病因模式与大龄儿童不同( 就检查)光学矫正和应用近视控制措施治疗而言"此类儿童

的临床管理是一个复杂且通常需要多学科一起合作的过程(
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''随着一系列行为)药物和光学干预措施的出
现

+ ("<, "人们对儿童近视进展积极管理的兴趣越来越
大( 此类干预措施通常已对 J h(J 岁儿童进行了测
试"其表现出传统的近视发生和发展模式( 在这些儿
童中"近视在 I 或 J 岁后发生"并且在一段时间内进
展"青少年或成年早期稳定 + +, ( 除此之外"还有一些
较为罕见的儿童近视发生状况"有些儿童在婴儿或幼
儿期即患有高度近视"并通常达到高度近视的NJF) &
阈值

+ >, ( 针对这类患者"更需要大范围地考虑到病因
诊断及患者面临的全身健康和视觉挑战( 在最初阶
段"对此类问题的管理和治疗可能比减缓近视进展的
临床优先级更高(

婴幼儿高度近视会带来光学矫正相关的问题"治
疗需要确保正常的视觉发育并避免弱视( 对于无法忍
受配戴眼镜或角膜接触镜的儿童来说"高度近视与可
能随之而来的行为或发育问题尤其具有挑战性( 视力
不佳往往会加剧行为问题( 除行为外"未矫正的高度
近视造成的视力损害也会对儿童发育产生不利影响(

例如"无法看清面孔并因此无法理解他人的情绪"可能
会造成极度孤立( /视觉自闭症0一词已被用来描述
视觉隔离对此类儿童的影响

+ I, (
本文的目的是概述这一复杂)多方面的主题"并就

婴幼儿高度近视的识别)评估和管理提出建议( 这些
患者最初可能会就诊于初级眼卫生保健机构"而那里
没有专业的多学科调查和管理服务( 在这种情况下"
完善的临床病史)全面的临床检查以及将此类儿童识
别为/与众不同0的特征至关重要"这将有助于及时和
适当的转诊(

这类患者通常被转诊到医院眼科诊所( 在这种情
况下"首要挑战是正确识别那些应进行更详细检查的
病例"例如将早发的继发性)单基因和综合征性高度近
视与典型或正常高度近视区分开来"以便提供适当的
临床和诊断服务( 这种管理的范围可能非常广泛"包
括先进的眼部照相)电生理学检查)基因检测)儿科医
生和临床遗传学家的参与)遗传咨询)定制的光学矫正
策略以及针对高危儿童的适当后续方案(
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儿童高度近视的患病率

尽管全球成人和儿童近视人数不断增加"但儿童
高度近视&MNJF) &'的患病率仍然很低( 即使在中国
等高患病率国家"人口调查显示 * 岁前高度近视的患
病率也很低 & )F)+gh)F<g' + J"*, ( 据报道"新加坡 J
岁以下儿童的高度近视患病率为 )F<g+ G, ( 在西方国
家"这一患病率很低( 在一项针对 *<G 名 Jh* 岁儿童
的人口调查中"扩瞳后近视屈光度数最高为NIF) &"
没有儿童被定义为高度近视

+ K, ( 在美国一家健康保
险公司的 ( 份大型报告中"Ih* 岁的高度近视儿童患
病率为 )FJg+ (), ( < 项美国人口调查发现"I hJ 岁M
N>F) &的近视患病率为 )FJgh)FGg+ (("(<, ( 与所有
形式的近视一样"高度近视患病率随着年龄的增长而
增加"尤其是在亚洲"这种关系呈高度非线性( 在中
国"(I 岁儿童的高度近视患病率在 () 年内从 +FKJg
上升到 JFJKg"并在 (J h(G 岁儿童中迅速上升到
(IF(g+KIg置信区间&7X'#J:>gh<+:Gg, + (+"(>, ( 在
英国的 ( 份回顾性报告中">FJg的 (* 岁以下儿童患
有高度近视

+ (I, *而在美国"(> h(J 岁儿童的高度近视
患病率为 >FGg+ (), ( 这 < 项研究是基于临床的"因此
其可能高估了人口的近视水平(

儿童高度近视的病因

儿童高度近视可能由环境和遗传原因引起( 这些
环境因素通常不同于流行病学研究中确定的风险因

素
+ (J, "早产是婴儿患有近视的最显著的环境因素( 有

< 种不同的遗传机制可导致高度近视"第一种为通过
数百种已知的遗传风险因素与环境因素&例如近距离
工作和户外暴露'相互作用"这些病例可视为典型或
正常近视的极端例子"通常具有较高的已知近视等位
基因的多基因风险评分

+ (*"(G, ( 第二种早发性高度近视
可能是由对屈光发育有很大影响的单个基因突变引起

的"并独立于常见的环境近视危险因素"例如单基因高
度近视( 在单基因型中"高度近视可以是单发的"也可
以伴有广泛的眼部和眼外特征"这种组合称为综合征性
近视

+(K, ( 早产儿近视和单基因型近视属于/继发性近
视0类别"被定义为/除公认的近视发展的人群风险因素
外"可以确定单一的特定原因&例如药物)角膜疾病或全
身性临床综合征'导致的近视屈光状态+>, (0

对高度近视儿童的研究表明"他们代表了 ( 个独
特的人群( 与没有高度近视的儿童相比"() 岁以下出
现高度近视的儿童患其他眼部和全身疾病的风险大为

增高( 在 <))( 年的一项以医院为基础的调查中"I>g

的 () 岁以下高度近视儿童为早产儿"存在神经发育迟
缓或有潜在的系统性疾病 &包括 $.YU.5 综合征)
AB/7c02Y综合征)a;;5.5 综合征和唐氏综合征 '( 此
外"+Gg的样本具有相关的眼部病理表现 + <), ( 作者发
现"严重的发育迟缓是最常见的关联"占比 (<g( 虽
然此类患者在某些社区环境中可能并不常见"但英国
的一项研究表明">>g的社区确定的 () 岁以下高度近
视&定义为MNIF) &'儿童患有相关的眼部疾病&<Ig'
或未确诊的系统性疾病&(Gg'"包括 AB/7c02Y综合征)
f2/00Q$.Y7T2S.5/综合征和高胱氨酸尿症 + <(, ( 幼儿高
度近视&在 () 岁之前MNJ &'也与最佳矫正视力下降
率&*Gg')斜视&+<g'和屈光参差&+Ig'相关 + <<, ( 高
度近视和高度远视都是儿童视网膜异常的危险因素"
视锥细胞营养不良和视网膜内层功能障碍是高度近视

儿童最常见的视网膜疾病
+ <+, (

随着年龄的增长"患继发性高度近视的儿童可能
会越来越少"而患有快速进展的/正常0高度近视的儿
童会越来越多( 目前"尚缺乏按年龄量化这些比例的
证据( 需要足够大的样本量才能包含足够数量的高度
近视儿童"并且此类人口研究不太可能包括对继发性
近视综合性的遗传和临床调查( 一项涉及北京
+J ))) 名学龄儿童的信息丰富的研究报告称 + <>, "J 岁
以下儿童的高度近视患病率很低"到 () 岁才缓慢上
升( () 岁以后"高度近视患病率增速加快"符合近视
总体水平( 因此"有理由建议"任何 () 岁以下儿童的
高度近视都值得就可能存在的潜在眼部)遗传或全身
原因进行调查( 对于近视程度较低"但比实际年龄更
加严重的儿童应引起临床医生高度的怀疑( 该提案将
有助于确定许多此类案例"但并非全部( 因此"临床医
生了解有助于区分常见高度近视与单基因和综合征性

近视的其他临床特征十分重要(
早产儿"尤其是患有早产儿视网膜病变&b="'的

儿童"患近视的风险很高"需要进行适当的监测"以确
保及时识别和矫正影响视觉的早发性近视

+ <I"<J, ( 综
合征形式的近视"尤其是在没有明确家族史的情况下"
是一个更具挑战性的临床问题"因为它们可能给视力
带来特定风险&例如"遗传性视网膜疾病和 AB/7c02Y综
合征'"并对整体健康产生一定程度的影响乃至危及
生命&例如结缔组织疾病"如 $.YU.5 综合征和某些代
谢紊乱' + (K"<*, (

早产儿近视

早产儿定义为妊娠满 +* 周之前出生的婴儿"无论
是否患有 b=""是近视的高风险人群"甚至可能发生
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在出生后的第 ( 年( 与早产相关的近视是一种具有多
种相互作用机制的复杂现象

+ <G"<K, ( 眼前节发育停滞
和正视化受损这 < 种机制都受到 b="疾病过程和治
疗对眼结构的影响

+ +)"+(, ( 早产儿近视&$="'具有不
同于典型近视的特定生物特征"特别是比足月婴儿更
陡峭的角膜)更浅的前房)更厚的晶状体和更短的眼
轴( 有报道称"$="的特征性生物特征会持续到青春
期

+ +<"++, ( 一部分没有 b="的早产儿出现近视"但在
出生后的前几个月或几年内可以因正视化而消退"其
方式与发生在少数足月婴儿近视中的情况类似

+ +)"+>, (
然而"在早产儿正视化过程中可能受阻"通常会导致持
续性近视

+ +I, (

早产儿视网膜病变

b="的存在大大增加了 $="的患病率( 在出生
体质量极低的婴儿&M( <I) 6'中"患有任何程度 b="
者在 < 岁时的近视患病率为 (Kg"而没有 b="的儿童
近视患病率仅为 Jg+ +J, ( 在更严重的眼中患病率显著
增加( 在接受消融治疗的高风险阈值前 b="眼中"约
*)g在 >hJ 岁时患有近视"而未经治疗即消退的高危
眼的近视患病率为 >Ig( 高度近视+在 b="早期治
疗试验&,Cb="'中定义为MNIF) &,在患有 b="的早
产儿中比未患病者更常见( 在,Cb="试验中"接受治
疗的高风险阈值前 b="眼中有 +Gg在 > 岁时患高度
近视"而 b="退化眼中这一比例为 (Kg+ <J, ( 在存在
b="的情况下"近视可以达到非常高的水平"超过
N<)F) &"但这种近视本质上并非主要是轴性的"而是
主要归因于角膜)前房深度和晶状体变化 + +*"+G, ( 对患
有 b="的高度近视早产儿和足月的高度近视儿童的
比较表明"与平均屈光度为 N((F* &)平均眼轴长
<*F)< --的足月儿相比"患有 b="的早产儿的平均
屈光度为N(<F> &"平均眼轴长度为 <+F+J --+ +*, ( 本
研究中屈光差异的病因几乎完全为晶状体( 除近视之
外"此类婴儿还表现出较高的散光)屈光参差和 b="
相关眼后节改变的发生率

+ +K, ( 严重的后部 b="是高
度近 视 特 别 重 要 的 危 险 因 素" 尤 其 是 在 亚 洲
国家

+ >)N><, (
由于治疗对眼生长的影响"与 b="相关的近视变

得更加复杂"冷冻疗法比激光治疗导致更多的近
视

+ >+">>, ( 贝伐珠单抗对屈光的影响似乎小于激光治
疗

+ >I, ( 与此前研究一致"接受 b="治疗的眼屈光结
果的变化与眼轴长度无关( 在 < 岁时"接受贝伐单抗
治疗眼的平均屈光度为N)FKG &"而接受晶状体保留
玻璃体切割术治疗眼的平均屈光度为N(>F+G &"但眼

轴长度没有显著差异 & <(F+) --和 <(FGI --' + >J, (
另一项研究发现"接受贝伐单抗治疗的眼中有 (>g在
( 年后出现了等效球镜低于NIF) &的近视"这支持了
,̀%\抑制剂治疗导致近视减少的观点"但有些眼仍
会出现高度近视

+ >*, (

单基因型近视

单基因型近视可大致分为 > 种#& ('屈光不正性
视网膜营养不良*&<'结缔组织疾病*&+'单基因孤立
性高度近视*&>'其他疾病(

屈光不正性视网膜营养不良

高度近视以及一般的屈光不正可能是遗传性视网

膜疾病的首要特征或伴随特征
+ <+">G, ( 对众多具有遗

传性视网膜疾病遗传特征的患者的分析表明"> 种遗
传亚 型) 蓝 锥 细 胞 单 色 视) D;Y5T;0- 眼 病 &均 与
="a(#f和 ="a($f 或其监管区域相关 '"以及由
Y"TY和 Y"5WV 突变引起的视网膜营养不良与眼轴增
长有关

+ >K, ( 与白化病相关的 < 个基因 &如 ;7ZQ 和
2$Y'也增加了眼轴变长的风险( 在某些基因变体中
也可以看到短眼轴( 在屈光方面"易患高度近视的视
网膜营养不良包括视网膜色素变性 &b"' + I),

和由

Y"TY基因突变+(Ig的非综合征性 b"男性患者)先
天性静止性夜盲 &通常与 7Z7[ZH!和 [$R基因相
关

+ I(, ' ,引起的视锥视杆细胞营养不良"以及罕见的情
况"例如蓝锥细胞单色视 + I<, (

代谢紊乱也会导致高度近视( 回旋形萎缩+鸟氨
酸氨基转移酶&=ZC'缺乏症,导致脉络膜视网膜萎缩
及近视( 长链 +Q羟基酰基辅酶 Z脱氢酶缺乏症 &由
DZPDZ突变引起'是一种与脉络膜视网膜萎缩)近视
和葡萄肿形成相关的线粒体脂肪酸氧化障碍

+ I+, ( 同
型半胱氨酸尿症是由胱硫醚 $Q合酶 &70B'突变引起
的"可表现为近视"伴有或不伴有明显的晶状体脱
位

+ I>, ( 虽然罕见"但这些代谢紊乱的临床意义在于饮
食可能会改善效果

+ II"IJ, ( 同型半胱氨酸尿症的早期
诊断和积极管理可以大大改善认知情况并降低危及生

命的血栓栓塞并发症的风险"特别是在没有新生儿筛
查计划的国家

+ I*, (
高度近视可能是遗传性视网膜疾病的最初表现特

征"并给第 ( 个接诊患儿的眼保健医生的诊断带来困
难( 除了识别和矫正高度近视对视力有益外"早期诊
断近视相关性视网膜营养不良还有一些优点( 视力)
色觉)对比敏感度)视野和夜视的条件改变对儿童的教
育和安全具有很大影响( 此外"准确的基因诊断提供
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了宝贵的预后信息"现在至少有 ( 种治疗方法已获批
准"可治疗与眼轴增长相关的视网膜营养不良&Y"5WV
基因突变引起' + IG, (

近视相关结缔组织病

高度近视是结缔组织病症的特征( AB/7c02Y综合
征&发病率 ( j* I))h(jK )))'和 $.YU.5 综合征&发病
率 ( jI )))h(j() )))'是 < 种相对常见的与儿童高度
近视相关的遗传性疾病"可出现一系列严重的眼部和
眼外表现( AB/7c02Y综合征可能包括白内障和视网膜
脱离在内的眼部表现"以及眼外特征"如听力损失&传
导性和感音神经性')面中部发育不全和腭裂&单独或
作为 b;W/5 序列的一部分'"以及轻度脊柱骨骺发育不
良和P或性早熟性关节炎 + IK, (

$.YU.5 综合征的主要特征包括眼部 &晶状体异
位)视网膜脱离)青光眼和白内障')骨骼系统&骨骼过
度生长和关节松弛)四肢过长)胸肌异常和脊柱侧凸'
和心血管系统 &主动脉扩张导致的主动脉撕裂和破
裂"以及二尖瓣和P或三尖瓣脱垂' + J), ( $.YU.5 综合征
是原纤维蛋白 (&!0[H'的显性遗传异常"具有高外显
率"其中家族内表型变异非常典型( 没有近视的家庭
成员可能携带有缺陷的基因"并面临危及生命但可治
疗的心脏并发症的风险( 因此"在没有家族史的患者
中诊断出 $.YU.5 综合征值得将整个家庭转诊至临床
遗传学给予服务(

,T02YSQ&.50;S是另一种结缔组织疾病"其特征是
关节过度活动)皮肤过度伸展和组织脆弱"并伴有相关
的眼部疾病"包括高度近视)晶状体混浊和聚焦困

难
+ J(, ( d5;W0;7T 综合征也值得注意"因为其是一种罕

见但常被漏诊的与高度近视相关的疾病
+J<, ( 这些综合

征的特征差异很大"即使在同一家族中也如此"也可能
不存在特征或特征不明显( 一些表型首先出现眼部症
状"因此首先能够做出诊断的卫生专业人员的眼保健医
生具有责任"这可能对患者的整体健康)后代的患病风
险)生殖选择以及对未确诊的家庭成员产生严重影响(

H)#$T.*6综合征和相关的胶原蛋白玻璃体视网膜病

AB/7c02Y综合征是综合征性近视中的一组重要的
结缔组织病症"因为它们相对常见并且具有威胁视力
的视网膜脱离并发症发生的可能"可以对其进行预防
性治疗

+ J+, ( 它们构成遗传性玻璃体视网膜疾病谱的
一部分"通常由"型)%型和&型胶原异常引起"这些
胶原是玻璃体和软骨细胞外基质的主要结构成分

+ J>, (
AB/7c02Y综合征的各种亚型列于表 ((

其临床特征可分为 > 类#
(:眼部
AB/7c02Y综合征的典型眼部特征是胚胎期玻璃体

发育的停滞或破坏( 这通常与先天性近视有关( 与正
常的发育性近视相比"屈光不正可能性很高"但通常是
非进行性的

+ JI, (
其他公认的眼部特征是先天性板层白内障"以及

视网膜脱离和巨大视网膜撕裂的高风险( 尽管先天性
&屈光性'近视很常见"但需要意识到"大约 (Ig的患
者没有表现出明显的屈光不正"尽管其中许多患者可
能仍然患有先天性巨眼症"但相关的角膜平面使他们
表现为屈光正视111/隐性近视0 (因此"眼轴长度测

表 A9H)#$T.*6综合征的已知和疑似遗传原因

编号 遗传性 基因 临床特点 $!$a;:$

( 常染色体显性遗传 7;,QZH 膜性先天性玻璃体异常)先天性巨眼)耳聋)关节病)腭裂 ()G+))

< 常染色体显性遗传 7;,QZH 仅眼部( 膜性先天性玻璃体异常&通常' "先天性巨眼症( 无系统表现 J)KI)G

+ 常染色体显性遗传 7;,HHZH 仅眼部( 膜性先天性玻璃体异常&通常' "先天性巨眼症( 无系统表现 J)>G>(

> 常染色体隐性遗传 7;,HHZH 串珠先天性玻璃体异常"先天性巨眼症"关节病"腭裂"重度先天性耳聋 $!$尚未分配 +(<I,

I 常染色体显性遗传 7;,HHZQ 正常玻璃体和眼表型)耳聋)关节病)腭裂 (G>G>)

J 常染色体隐性遗传 7;,SZH 感音神经性耳聋)近视)玻璃体视网膜病变)骨骺发育不良 J(>(+>

* 常染色体隐性遗传 7;,SZQ 感音神经性耳聋)近视)玻璃体视网膜病变)骨骺发育不良 J(><G>

G 常染色体隐性遗传 7;,SZK 感音神经性耳聋)近视)玻璃体视网膜病变)骨骺发育不良 J<))<<

K 常染色体显性遗传 0E"\ 玻璃体发育不全)耳聋)关节病)腭裂 $!$尚未分配 +(<J,

() 常染色体隐性遗传 ,;R,K 感音神经性耳聋)近视)玻璃体视网膜病变)骨骺发育不良 $!$尚未分配 +(<*,

(( 常染色体隐性遗传 ,Y"Q 感音神经性耳聋)近视)玻璃体视网膜病变)骨骺发育不良 $!$尚未分配 +(<G,

'注#$#人类孟德尔遗传在线( $7d9S/7cQa.BT.5S遗传医学研究所"约翰霍普金斯大学&马里兰州巴尔的摩' ( 万维网网址#TBBVS#PP;-/-:;Y6P
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量尤为重要( 最近的研究已经确定了多种 AB/7c02Y综
合征遗传突变"这些突变可能主要为眼部或只影响眼
部"很少或没有全身受累( 在这种情况下"识别典型的
膜状&7;,QZH 突变'或珠状&7;,HHZH 突变'玻璃体脱
水收缩是进行临床诊断的关键

+ JJ, (
<:听觉
传导性和感音神经性听力损失&通常合并'可能

是先天性的和亚临床的( 感音神经性听力损失往往是
非进行性的"而儿童期常见的传导性听力损失随着年
龄的增长而变得不那么普遍(

+:口面部
AB/7c02Y综合征的所有亚型都可能与腭裂或高腭

弓和P或 "/2YY2Qb;W/5 序列相关( 其他特征包括小颌
畸形)中面部发育不全)鼻发育不全)鼻孔前倾和人中
长( 与其他特征一样"表型的可变性意味着缺乏这些
特征并不能排除 AB/7c02Y综合征(

>:肌肉骨骼
AB/7c02Y综合征患者可能患有关节活动过度"导致

继发性早发性关节病&在青年时期发生"通常但不仅限
于影响臀部)膝盖和腰椎'( 等位基因疾病 d5/2SB发育
不良和先天性脊柱骨骺发育不良&A,&̂ '的肌肉骨骼特
征更为严重"并且与肢跟&近端'肢体缩短)脊柱后凸和
脊柱侧凸相关"但同样与先天性近视和巨眼症相关( 据
报道"AB/7c02Y综合征与二尖瓣脱垂之间存在关联"但这
是在临床诊断而非基因诊断的队列中

+J*, (
一组 *G 例的 AB/7c02Y综合征基因确诊病例没有发

现二尖瓣脱垂的临床或超声心动图证据"这表明早期
研究可能包括其他表型相似的结缔组织疾病

+ JG, (

单基因性近视

在过去几年中"许多基因已被确定为可导致孤立
的单基因高度近视"但在识别单基因综合征性近视方
面取得了更大的进展

+ (K"<*"JK, ( 一组高度近视患者的全
外显子组测序已经证明"<)g的此类病例在已知的近
视相关基因中具有致病性突变( 在具有眼部或全身综
合征特征的病例中更有可能进行基因诊断"+Ig在此
类病例中发现"而在孤立性近视病例中只有 (>g( 这
显示了识别早发性高度近视的相关眼部和全身特征的

诊断价值( 尽管这些疾病中大多数都显示出传统的遗
传模式"例如常染色体显性遗传 & +)g')常染色体隐
性遗传&+)g'或 o连锁遗传&++g'"但已观察到更多
不寻常的遗传模式( 在 ZYYK 突变中看到的 o连锁女
性限定遗传模式"即受影响的女性携带者和未受影响
的男性携带者"可以使诊断具有挑战性 + *)"*(, (

与近视相关的其他疾病

其他形式的综合征性近视可能与角膜或晶状体畸

形有关( 圆锥角膜是主要导致非轴性近视的原因"通
常是孤立的"但与 <) 多个基因和 >K 种综合征相关"包
括唐氏综合征( 以晶状体赤道直径减小和光焦度增加
为特征的微球晶状体畸形与 f2/00Q$.Y7T2S.5/综合征
&f$A'相关"并与 ZPZE2BHI 和 !0[H 基因突变有
关"但它可能单独出现或与一系列其他综合征相关状
况一起出现( 新生儿近视的另一个原因是先天性青光
眼"其会导致大眼球和进行性近视"并且与 7$"H0H)
,20"Q 和 25(基因突变有关(

高度近视儿童的临床评估

儿童高度近视的临床评估有很多方面( 除正常考
虑到光学矫正和控制近视加深之外"另一个主要目标
是识别综合征性近视"如上所述"这可能对他们的视力
和总体健康产生额外影响(

推荐的评估程序

由于相关眼部和全身合并症的风险增加"儿童高
度近视需要进行非常详细的临床评估( 需要按个例询
问临床病史"以识别可能的单基因遗传模式和最重要
的近视综合征类型的症状( 除了对角膜)晶状体)玻璃
体和视网膜进行详细的眼部检查外"还必须注意结缔
组织病的非眼部临床体征(

扩瞳验光后"生物特征分析对于确定哪些眼部成
分导致儿童近视至关重要( 这将有助于区分角膜)晶
状体)轴性或混合型近视(

根据病史和检查结果"通常需要进行额外的检查(
这些可能包括专门的眼部检查"例如电生理和视网膜
成像( 如果临床诊断显示或怀疑患者患有全身性疾
病"则可能需要临床遗传学家和儿科医生的参与(

病史

临床病史询问应从家族史开始"然后询问屈光状
态和潜在显著的眼部和非眼部健康状况( 提示患者可
能患有遗传性视网膜疾病的眼部因素包括尽管进行了

光学矫正但视力仍不佳的家庭成员)色觉缺陷 &包括
蓝色盲'和夜间视力不佳( 任何家庭成员既往接受过
视网膜脱离手术&尤其是巨大的视网膜撕裂或双侧脱
离')家族性耳聋或听力损失以及腭裂是 AB/7c02Y综合
征的特征( 家庭中的心脏瓣膜手术史可能指向结缔组
织疾病"例如 $.YU.5 综合征( 出生史能评估因为早产
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而导致的影响程度"而儿童发育的里程碑测试能评估
是否存在发育迟缓&这常在高度近视儿童中发现' + <), (

一般临床检查

在进行眼科检查之前"眼保健医生对儿童进行一
般检查可以揭示有用的信息( 对他们的一般精神运动
发育)面部形态和四肢的评估可以提示是否需要由儿
科医生或临床遗传学家进行复查( 医生应观察是否有
提示患者患有结缔组织疾病的面部特征"例如 AB/7c02Y
综合征的面部特征"包括小颌畸形)中面部发育不全)
长人中和扁平鼻轮廓( 通常从侧面角度能够得到最好
的观察(

筛查关节活动过度和皮肤弹性有助于识别潜在的

,T02YSQ&.50;S综合征)$.YU.5 综合征和 AB/7c02Y综合征
病例( 评估关节过度活动的标准化方法是 D2/6TB;5 评
分( 通过寻找小指过度伸展)测试拇指是否可以触摸
前臂)肘部P膝盖过度伸展以及检查肘部皮肤弹性这些
快速临床筛查可以在 ( -/5 或更短时间内完成( 通过
使用直接或间接检眼镜的光线可以很容易检查上腭中

线裂)腭裂手术史)双裂悬雍垂或高腭弓(

眼科检查

针对年龄的视力测试和睫状肌麻痹验光是临床检

查的重要起点( 最佳矫正视力的降低在无并发症的近
视中很少见"但却是高度近视儿童视网膜疾病的重要
标志

+ <+, ( 色觉测试是筛查视锥细胞营养不良的有用
测试"前提是要使用三色&蓝黄色'辨别+例如 ].Y@4Q
b.5@Qb/BB2Y&]bb'表或 ()) 色彩试验,( 瞳孔对光反
射异常是一种对先天性静止性夜盲和色盲等视网膜疾

病的筛查试验"其特征为黑暗时瞳孔首先收缩( 在年
龄较大的儿童中"自动视野检查可用于检测遗传性视
网膜疾病造成的外周视野丧失(

高度近视合并眼球震颤的存在强烈提示患者患有

视网膜营养不良的可能性( 在某些情况下"可以对角
膜)虹膜&透光法作为白化病的指标')前房深度)晶状体
&曲率)大小和脱位')玻璃体和视网膜进行临床评估"从
而识别圆锥角膜)晶状体前脱位)微球晶状体)晶状体圆
锥或在 AB/7c02Y综合征中所呈现的典型的玻璃体的膜状
或串珠状特征( 视网膜检查可以揭示遗传性视网膜疾
病的特征或新生儿 b="的治疗"这些特征在病史采集
期间可能被忽略( 年龄较大的高度近视儿童可能会出
现一系列结构变化"包括视神经变化)近视性黄斑病变
和后葡萄肿"这些都会对未来的视力障碍产生影响(

尽管婴儿的眼压可能难以测量"但这是排除先天

性或早发性青光眼可能性的重要步骤( 无须镇静或麻
醉的非接触式眼压测量技术可以在诊所进行(

眼部生物测量

眼部生物测量对于儿童高度近视的评估至关重

要"因为在许多情况下"例如圆锥角膜和 b=""与其相
关的近视并非主要是轴性的( 除了评估眼轴长度外"
角膜曲率测量)角膜地形图)角膜厚度)前房深度和晶
状体厚度对于评估和监测角膜疾病&例如圆锥角膜'
以及影响晶状体形状和位置状况&例如小眼球症'的
病症也是有价值的&例如 $.YU.5 综合征患者的微球晶
状体和早期晶状体脱位'(

眼部成像

使用广角眼底照相)眼底自发荧光成像)光学相干
断层扫描& =̂ C'和光学相干断层扫描血管成像等技
术

+ *<, "都可以提供有关遗传性视网膜疾病的关键诊断
信息( 广角眼底自发荧光成像对儿童特别有用"因为
在患遗传性视网膜疾病的成人身上的特征性视网膜色

素变化在儿童中通常不存在"但眼底自发荧光的改变
在很小的时候就存在

+ *+, ( 对于年龄较大的儿童"用
=̂ C检查椭圆体区&特别是光感受器外段长度'可以
成为客观诊断和监测视网膜营养不良的有效方法(

电生理学

视觉电生理学检查用于帮助诊断各种视觉障碍"
并且对于检测视网膜营养不良至关重要

+ *>, ( 此类检
查适用于有遗传性视网膜疾病家族史的高度近视儿

童)伴P不伴眼球震颤的最佳矫正视力降低的患者)色
觉缺陷)夜间视力差)异常视网膜自发荧光或可疑的视
网膜发现( 全视野视网膜电图 &,b%'仍然是最有用
的单一检查方法

+ *I, "但图形 ,b%)多焦 ,b%+ *J, )闪光
,b%+ **, )和 AQ7;52,b%+ *G,

也是有价值的补充( 评估
视网膜色素上皮功能的眼电图对特定疾病也非常有

用"例如 D2SB病"但该病症不太可能伴有高度近视(

临床遗传学家的作用和基因检测

如果临床评估显示为单基因或综合征性近视"可
能需要其他医学专业人员的参与( 这些人可能包括专
门研究遗传病的眼科医生)临床遗传学家)遗传咨询师
和P或儿科医生( 理想情况下"这种多学科评估应该在
明确界定的护理路径的背景下进行

+ *K, ( 传统上"基因
检测一直基于检测已知与疑似疾病有关的基因( 在已
知或疑似有眼部或全身特征的情况下"诊断率更高"但
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使用大量眼部疾病基因的全外显子组测序的出现为儿

童高度近视的快速基因诊断提供了途径( 未来这些方
法的成本降低和可用性的提高可能会简化早发性高度

近视的临床评估"分子遗传学检测将作为初步诊断方
法取代如电生理学和视网膜成像等检查方式(

图 ( 提供了本文建议的临床评估)诊断和管理过
程的流程图"表 < 提供了有关各个步骤的更多详细信
息( 根据患者的临床环境和年龄"这可能会发生在三
级转诊过程的一次或多次就诊中"或被分解成更小的
步骤"由不同站点的多个健康专业人员执行(

管理路径 相关发现 措施做法

高度近视 高度近视、听力损失、骨骼异
常、唇裂和/或腭裂、心血管异
常、视力障碍、夜盲、视网膜脱
离的三代回顾

回顾家庭成员或案例笔记。

对发现的问题进行直接检查

和调查。考虑家庭的临床遗

传学转诊家族史

儿童病史

眼部以外检查发现

视功能

眼球运动

近视发病年龄、早产、发育里
程碑、视力和夜盲、听力丧失、
腭裂或PierreRobin氏症，其他
系统性特征

在完成评估后，与儿科医
生或临床遗传学家讨论
系统性问题

与心脏科医生讨论存在
过度活动或Marfan氏特
征的患者

ERG和视网膜成像

生物学评估

睫状肌麻痹验光

前节、眼压

玻璃体和视网膜

诊断

视力矫正 镜片不耐受

可识别表型

脉络膜相关发现

眼压升高

控制近视 渐进轴性近视

无法识别的全身表型

无法识别的眼部表型

Stickler玻璃体相关发现

眼球震颤

畸形、体态、Marfan综合征样
体型、过度活动、腭部、枕骨缺
损、胸部（漏斗胸或鸡胸）

最佳矫正视力下降、三色色觉缺

陷、夜盲、婴儿视觉行为不良

眼轴长度正常和/或角膜曲率
异常

屈光眼轴不匹配或视网膜镜反
射异常

角膜异常、晶状体脱位

角膜地形图，以及对前节

和晶状体的详细评估

视情况考虑是否适合控
制近视

角膜镜、角膜厚度和视神
经评估

详细的视网膜检查

ERG、视网膜成像和相关

代谢评估或转诊

针对DNA分析
下一代或全外显子组测
序（眼部疾病基因）

临床遗传学转诊

角膜接触镜或其他光学
矫正策略

图 A9医院环境下高度近视评估)检查)诊断和管理的综合指南'
,b%#视网膜电图

初级眼保健人员的作用

初级眼保健人员是儿科医生或学校视力筛查后的

第一道防线( 随着使用仪器筛查视力的方法出现"这
些转诊最早可以在儿童 (< 个月大时进行( 美国小儿
眼科和斜视协会&ZZ"=A'建议"如果在 >G 个月以下
的儿童中检测到近视低于N+F) &"或 >G 个月及以上儿
童的近视低于N<F) &"这些接受仪器视力筛查的婴幼
儿应被转诊

+ G), ( 由于初级眼保健机构一直处于引入
近视控制治疗的前沿111许多初级眼保健机构为儿童

提供近视控制服务( 因此"初级眼保健机构需要提高
警惕"识别儿童综合征性近视的危险因素"以便在需要
时及时和适当地转诊以进行进一步检查( 一旦初步诊
断出高度近视"首要任务是确定是否存在相关的全身
或眼部疾病&图 <'( 如患者显示出图 < 中记录的一项
或多项病史和临床特征"即需要进行额外的调查和多
学科临床评估"或许需要转诊至儿童的三级眼科护理
中心(

表 B9临床诊断方法

病史和家族史

N近视发病年龄
N环境风险因素#早产)户外暴露)近距离工作
N视力#夜盲和色盲
N听力损失
N唇裂和P或腭裂&包括 "/2YY2b;W/5 序列'
N关节过度活动和骨骼异常
N心血管异常&主动脉根扩张或夹层'
N发育里程碑和认知能力
N三代家谱"具体询问 &高度'近视)听力损失)骨骼异常)唇裂
和P或腭裂)心血管异常)视觉损伤和P或盲)视网膜脱离

眼科检查

N视力
N睫状肌麻痹验光
N色觉测试&包括三色缺陷'
N眼球运动&眼球震颤'
N生物测量"至少包括角膜曲率和眼轴长度测量
N眼底镜检查
N广角眼底照相
N眼底自发荧光&如果临床怀疑视网膜营养不良'
N视网膜电图&如果临床怀疑视网膜营养不良'

眼外特征的临床检查

N畸形评估&例如中面部发育不全"$.YU.5 综合征样体型'
N身高*臂展与身高比
N枕骨缺损)皮肤发育不全
N手腕征)拇指征
ND2/6TB;5 过度活动评分
N骨骼异常&例如漏斗胸或鸡胸'

基因检测和P或后续转诊
N可识别表型#靶向 &aZ分析
N如无法识别眼部表型或考虑更广泛的鉴别诊断"可使用视力
障碍的基因小组进行下一代测序或全外显子组测序&如果有'

N如怀疑眼部和系统表型"咨询儿科或临床遗传学服务
N考虑转介给临床遗传学家#伴眼外特征"发现未知意义的变
异"家系复杂"分离分析

需考虑的诊断

N通常近视
N结缔组织疾病&如 $.YU.5 综合征)AB/7c02Y综合征)d5;W0;7T 综
合征'

N视网膜营养不良&如 Y"TY]Y"5WV 相关性视网膜色素变性)先
天性静止性夜盲)蓝锥细胞单色视)D;Y5T;0-眼病'

N单基因孤立性高度近视
N非轴性高度近视&如早产儿近视)球状晶状体)圆锥角膜'
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图 B9初级眼科护理环境中"可能表现为继发性或综合征性近视病
例的识别及转诊指南'b="#早产儿视网膜病变

''虽然在初级保健环境中不太可能进行全面评估"

但针对综合征性近视最常见特征的临床病史&如上所
述'可以在任何临床环境中进行"且在评估幼儿高度
近视时应被认为是必须采纳的( 检测儿童关节过度活
动的临床测试易于学习并适用于任何临床环境+有关
简单指南"请参阅 TBBVS#PPXXX:2T02YSQ@.50;S:7;-P
.SS2SS/56Q1;/5BQT4V2Y-;W/0/B4& <)<+ 年 ( 月访问',( 其
他有价值的筛查测试"如确认最佳矫正视力的降低)色
觉缺陷或能进行自动视野测量的大龄儿童的视野缺陷

检查"可以在初级保健环境中进行(

高度近视已被确定为患相关眼部和全身疾病的重

要风险因素"但反之并不一定如此( 许多与近视典型
相关的严重眼部疾病&如 AB/7c02Y综合征'表现出显著
的变异性"一些病例可能没有表现出高度近视"因此
没有近视并不能被视为这种全身性疾病不存在的证

据( 在某些系统性疾病的早期阶段"近视水平也可
能较低(

光学矫正儿童高度近视的挑战

幼儿高度近视产生了与光学矫正有关的独特问

题"比如如何才能确保正常的视觉发育和避免弱视(

虽然眼镜将是主要的光学矫正形式"但角膜接触镜可
能更适合患有严重屈光参差的儿童 &如高度屈光参
差'"或者头面部异常的情况下 &传统眼镜配戴困
难' + G(, ( 由于高度近视眼镜会导致视网膜图像缩小"

角膜接触镜可能在改善生活质量甚至提高视力方面有

用
+ <), ( 对于有神经行为异常的儿童来说"光学矫正可

能特别有难度"因为与未矫正近视相关的视觉损害可
能会对他们的行为和发育产生不利影响( 在这种情况
下"在具有丰富儿科经验的中心进行屈光矫正手术可
能是一种可行的干预措施"尽管这仍然是一个有争议
的话题

+ G<, (

儿童高度近视的常规光学矫正

以最大限度提高远视力和避免近视加速进展为基

础"学龄儿童近视的完全矫正是合适的"但在学龄前儿
童中"较低水平近视通常不做矫正( <)<< 年发布的美国
眼科学会首选实践指南修订版&TBBVS#PPXXX:..;:;Y6P
VY2U2YY2@QVY.7B/72QV.BB2Y5PV2@/.BY/7Q242Q2R.09.B/;5SVVVQ<)<<
于 <)<+ 年 ( 月访问'没有明确说明幼儿高度近视的问
题"但建议以下程度的双侧近视应行光学矫正"并指出
根据临床情况"较轻的屈光不正也可能需要矫正(

%( 岁以下屈光度MNIF) &
%( 岁及以上且小于 < 岁"屈光度MN>F) &
%< 岁及以上且小于 + 岁"屈光度MN+F) &
%+ 岁及以上且小于 > 岁"屈光度MN<FI &
根据这些指南"所有高度近视&MNJF) &'和 > 岁

以下最明显的近视儿童都应矫正( 有研究者指出"
/这些价值观是由共识产生的"完全基于专业经验和
临床印象"因为没有科学严谨的公开数据作为指导0(
在缺乏严谨科学证据的情况下"以分析方式来思考是
否提供光学矫正也不失为一种有用的参考( #2.B提供
了可以应用于特定患者的一种有价值的分析方法和一

组问题
+ G+, (

(:孩子的屈光不正发生在正常年龄段范围内吗2
<:这个孩子的屈光不正会正视化吗2
+:这种程度的屈光不正会扰乱正常的视觉发育或

功能性视觉吗2
>:配眼镜会改善视觉功能或功能性视力吗2
I:配眼镜会影响正常的正视化过程吗2
对学龄前高度近视儿童"以上这些问题的分析思

考表明患者需要进行光学矫正#
%问题 (#从这个年龄段的高度近视患病率来看"

他们的屈光度肯定在正常范围之外(
%问题 <#虽然低度近视可以正视化"但很少有证

据表明高度近视可以
+ +>, "早发性高度近视已经说明了

正视化的失败(
%问题 +#未矫正或明显欠矫的高度近视会破坏

视觉功能和正常的视觉发育(
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%问题 >#矫正高度近视会改善视功能(
%问题 I#在较低度数的近视中"欠矫不会减缓进

展或促进正视化
+ G>, ( 没有证据表明高度近视的欠矫

有任何益处(
总的来说"在有更好的证据之前"此类思考分析似

乎倾向于完全矫正幼儿高度近视"以优化他们的功能
性视力并避免破坏视觉发育(

高度复性近视屈光参差的管理

高度复性近视屈光参差是一种具有挑战性的疾

病"可与弱视引起的严重单侧视力损害相关"特别是与
有髓视网膜神经纤维 & ABY..BS-.综合征'相关 + GI"GJ, (
光学矫正是屈光参差治疗的重要组成部分"并通常与
弱视治疗相结合( 尽管传统观点认为有髓鞘神经纤维
存在的弱视和近视对遮盖疗法反应不佳"但一些患者
反应非常好"值得进行试验性治疗 + G*"GG, (

复性近视屈光参差的眼内屈光差异通常是显著

的*一个较大的研究报告了 K:> &的平均差值 + GK, " 并
由此导致眼镜矫正后的双眼物象不等( 因此"角膜接
触镜矫正近视成为首选( 硬性角膜接触镜通常不会对
正常近视进展产生显著影响"但在高度复性近视屈光
参差中"一些案例研究表明可能对近视程度较高眼的
近视进展产生有益影响

+ K)"K(, ( 如果不能配戴角膜接
触镜"应尝试全部或部分光学矫正以尽量减少弱视"特
别是对于幼儿( 儿童对视网膜大小差异的神经适应能
力往往非常强

+ K<, (
已有研究尝试通过对患有近视的一侧眼进行近

视干预来直接减少屈光参差( 低剂量阿托品和角膜
塑形术的比较表明角膜塑形术的效果更好"但这是
回顾性研究"而非对照试验 + K+, ( 多队列研究的 -2B.
分析得出了相同的结论"但需要明确的试验来阐明近
视干预是否能有意义地改变屈光参差的自然屈

光史
+ K>, (

儿童时期高度近视的手术矫正

大多数高度近视儿童配戴眼镜或角膜接触镜以改

善他们的视力"但年幼儿童的依从性不能得到保证(
父母的耐心和毅力可以克服传统光学矫正中的许多困

难"但也有某些高度近视儿童拒绝或无法配戴提供屈
光矫正的眼镜或角膜接触镜"对于这些患者"应考虑可
提供的手术解决方案(

这些孩子大致可以分为 + 类#
(:由于神经行为问题或智力残疾而不服从或不耐

受光学矫正的双侧高度屈光不正儿童( 这样的孩子经

常对眼镜和角膜接触镜的配戴表现出严重的触觉

厌恶(
<:患有严重屈光参差的儿童"由于双眼物象不等P

双眼视力问题导致眼镜不耐受"同时对于角膜接触镜
不耐受(

+:患有高度屈光不正或参差的儿童"并存在其他
特殊情况"如颅面畸形)耳朵畸形或颈部张力过低"会
造成眼镜配戴问题( 在这种情况下"由于浅眼眶)相关
的眼球突出和角膜暴露"角膜接触镜的配戴可能很
困难

+ KI, (
在这 + 类中"没有光学矫正会对他们的生活质量

和P或视力发育产生负面影响( 未经治疗的幼儿高度
屈光不正可能导致严重的因模糊诱导而发生的弱视"
类似于密集的先天性白内障或角膜混浊( 因此"我们
应像对待其他可治疗的视力剥夺的情况一样对待传统

的因无法矫正屈光不正而导致的弱视111这类情况
下"手术干预是常规的( 这两者的不同之处在于"这些
患者中相关的系统性问题的比例更高 &例如"与先天
性白内障相比'"这就需要多学科医疗保健专业人员
共同评估患者个例的风险效益(

儿童屈光手术的结果

角膜和眼内手术都可以矫正屈光不正( 用准分子
激光屈光手术治疗与弱视有关的高度近视儿童已有

<) 多年的历史"术后患者视力和屈光效果良好"并发
症发生率低&表 +">'( 目前"在大多数司法管辖区"角
膜和眼内屈光手术在儿童中都是/标签外0使用的"并
且没有得到美国联邦药物管理局&\&Z'的批准(

视觉功能和一般发育的改善

屈光手术对标准治疗下无反应的高度屈光不正和

弱视儿童有效( 据报道"儿童屈光手术可显著提高视
力"平均视力提高 (FJ 行&)h* 行"&L<G'"并且在一个
系列中最佳矫正视力没有损失

+ KJ, ( 最近的一项研究
报告称"接受遮盖治疗和准分子激光治疗& & L<*'或
有晶状体眼&&L(J'治疗的 +h* 岁严重近视屈光参差
儿童的视力明显好于接受角膜接触镜和遮盖治疗的类

似组儿童&&L+*' + K*, ( 在无法使用常规光学矫正的智
力障碍高度近视儿童中"也观察到了发育改善 + KG, (

近视进展的管理

目前"控制近视进展是大多数儿童近视管理的主
要目标( 对于本文讨论的高度近视儿童"解决近视加
深只是其整体管理的一小部分(近视的早发与儿童后

!J(<(! 中华实验眼科杂志 <)<+ 年 (< 月第 >( 卷第 (< 期' T̂/5 _,?V =VTBT.0-;0"&272-W2Y<)<+" ;̀0F>("a;F(<
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表 C9双侧高度近视的屈光手术

作者 年份 过程
患者

数量

年龄

&岁'
术前 A,
&&'$

术后 A,
&&'$

术前平均

D̂ Z̀$

术后平均

Ê Z̀q
随访

&个月' 行为 并发症

ZSB02等 +(<K, q <))< "bd () (N J N()F* N(F> <)P*) ab (< <P+ 的患者改善 >)g 轻 至 中
度雾状混浊

ZSB02等 +(+), q <))> #ZA,d (( (N(* N G N(F< <)PG) ab (< I)gNG+g的患
者改善

<<g 轻 度 雾
状混浊

ZSB02等 +(+), q <))J #ZA,d ( * N *FI N+F+ +P<)) ab (< '有所改善 ''无

C47TS25 等 +(+(, <))J b#,P̂#, (+ (N(G N(KF( )FG <)P*J <)P+G I> 问卷调查 发 现

有所改善

( 例 !=#脱
位"( 例后囊
混浊

C47TS25 和
];2c20+I,

<))J #ZA,d K +N(J N+FGN
N((FI

GKg在目标
的 ( &以内

<)P(++ <)PJ) (* GGg的患者改善 +Ig 轻 度 雾
状混浊

'注#$#平均值"除非仅给出范围*q#包括在同一研究中接受屈光参差治疗的患者'A,#等效球镜*D̂ Z̀#最佳矫正视力*Ê Z̀#裸眼视力*"bd#光
折射角膜切除术*ab#未报告*#ZA,d#激光辅助上皮下角膜切除术*b!,P̂#,#屈光晶状体置换P透明晶状体摘除*!=##人工晶状体

期高度近视的风险增加有关
+ KK, ( 因此"临床医生自然

会想尝试解决此类病例的近视进展问题( 然而"需要
注意的是"根据近视的程度)年龄)早产或综合征性近
视"本文描述的许多近视形式已被排除在近视干预试
验之外

+ ()), (
由于缺乏关于这些病例疗效的证据"很难提供循

证医疗的建议( 此外"继发性近视本质上是一个异质
性非常高的群体( 人类孟德尔遗传在线&=$!$' + ()(,

列出了 >)) 多种临床特征包括近视的疾病"同时导致
综合征性近视的基因参与了各种各样的生物过程

+ (K, (
这种异质性使得对近视进展干预的反应很可能是高度

可变的( 这些罕见病症不太可能进行临床试验"为了
在这种复杂的近视亚型中开发循证医疗的近视管理方

法"在疾病登记的临床站点之间汇集结果数据可能是
最佳选择( 在人类综合征性近视的动物模型中评估阿
托品等药物的近视治疗"代表了另一个有前途的
范例

+ ()<, (

早产儿近视的近视干预治疗

如前所述"与早产和 b="相关的高度近视主要不
是轴性的( 在这种情况下"几乎没有理由常规使用目
前可用的已开发用于减缓轴向生长的光学或药物治

疗( 因此"眼轴伸长的证据应被视为对有早产史的儿
童进行任何近视控制干预的先决条件( 涉及婴儿灵长
类动物的研究也提出了局部使用阿托品可能导致眼前

节发育停滞的可能性
+ ()+, "在进一步获得临床数据之

前"不建议在 )h< 岁儿童中使用高浓度阿托品来控制

近视( 这对 b="提出了一个特殊的挑战"因为 b="
的近视进展似乎在出生的前 + 或 > 年最快( 如果观察
到与早产相关近视的眼轴过度增长"积极的近视管理
将是一种合理的方法"但由于近视干预试验通常已排
除了这些病例"因此应告知父母在这种情况采取的治
疗缺乏有效性证据(

综合征性近视的近视干预治疗

一些综合征性近视也主要为晶状体或角膜型形式

&如 ;̂T25 综合征' + ()>, ( 因此"角膜曲率)前房深度)
晶状体形态和眼轴长度的生物特征分析"对于确定观
察到的近视是屈光性近视)轴性近视还是两者兼而有
之至关重要( 如果怀疑近视是由眼轴伸长引起的"则
必须在考虑治疗之前监测眼轴长度"以确定眼轴进展
快于正常情况

+ ()I, (
与典型近视相比"综合征性近视的起病和发展模

式往往非常不同( 在许多形式的综合征性近视中"高
度近视在 I 岁时出现"此后几乎没有进展 + JI"()J, ( 一项
针对中国学龄前近视儿童的研究发现"等效球镜屈光
度低于NJF) &的儿童的平均进展为N)F+< &P年"而近
视度数较低的儿童 &N)FI hN<F) &'的平均进展为
N)FGI &P年 + ()*, ( 研究已发现在特定综合征儿童中高
度近视的进展率低"例如 AB/7c02Y综合征和先天性静止
性夜盲"许多病例无进展或进展很慢"而其他病症有进
展

+ JI"()J, ( 鉴于缺乏治疗有效性的证据以及学龄前高
度近视儿童的进展率存在差异"因此在干预前确保近
视进展和眼轴伸长是必要的

+ ()G, (

!*(<(!中华实验眼科杂志 <)<+ 年 (< 月第 >( 卷第 (< 期' T̂/5 _,?V =VTBT.0-;0"&272-W2Y<)<+" ;̀0F>("a;F(<
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表 D9高度近视屈光参差的手术治疗

作者 年份 过程 年龄&岁'
患者

数量

术前 A,
&&'$

术后 A,
&&'$

术前平均

D̂ Z̀$

术后平均

Ê Z̀q
平均随访

&个月' 并发症

A/56T+(+<, (KKI "bd ()N(I J N(<F( N<FK <)P G< <)P>> ( 雾状混浊

a.5;等 +(++, (KK* "bd ((N(> I N G N(FJ <)P >)) <)P*< (< 轻度雾状混浊

Z0/;等 +(+>, (KKG "bd IN * J N KFJ N< <)P ((> <)P+I <> 严重雾状混浊&('

b.ST.@+(+I, (KKK #ZA!d *N(< (> N *FK N)FJ <)P I) <)P<I (< 无

Z6.YX.0等 +(+J, <))) #ZA!d IN(( (J N(>FK N(F> <)P +* <)P+* (< 游离皮瓣

a977/和 &Y.7c+(+*, <))( "bdP#ZA!d KN(> (> N G N)F)* <)P (<I <)P(<( <) 无

a.SS.Y.00.和
a.SS.Y.00.+(+G,

<))( #ZA!d GN(I K N *F< N)F< ab ab (< 无

ZSB02等 +(<K, <))< "bd (N J <* N()F* N(F> <)P *) <)P>) (< 轻度雾状混浊

Z9BY.B.和
b2T9Y2c+(+K,

<))> "bdP#ZA,d >N * <* N GF+ N(FJ <)P KI <)P<J <> 轻度雾状混浊&+'

ZSB02等 +(>), <))> #ZA,d (N(* (+ N G N(F< <)P G) <)PI) (< 轻微雾状混浊

"T/00/VS等 +(>(, <))> #ZA!d GN(K (* N KF)J N+F*> <)P <I <)P<) (G 无

C47TS25 等 +(><, <))I "bdP#ZA!d >N(J +I N((FI N+ <)P G* <)P>* <K 轻微雾状混浊&+'

".4SS2等 +(>+, <))J "bd <N(( (( N(+FG N+FJ <)P +(J <)P(<J +( 轻微雾状混浊

e/5 等 +(>>, <))* #ZA!d JN(> +< N()F( N<F< <)P I) <)P++ (* 轻微雾状混浊

Z0/等 +(>I, <))* b#,P̂#, >N<) * N(JF* ab ab& Ê Z̀
<)P< II)'

ab& Ê Z̀
<)P(+)'

> 后囊膜纤维化&('

"/Y;9[/.5 和 !V+(>J, <)() VT!=# IN(( * N(>F<G N(F( <)P> ))) ab& D̂ Z̀
<)P>)'

+I 无

#2S929Y和 ZY52+(>*, <))< VT!=# +N(J (( N(<F* ab&N)F*IN
p<'

ab& \̂N
<)PJ+'

ab& D̂ Z̀
<)PJ+'

<( 无

'注#$#平均值"除非仅给出范围*q#包括在同一研究中治疗双侧高度近视和穿透性角膜移植术后高度近视的患者'A,#等效球镜*D̂ Z̀#最佳矫
正视力*Ê Z̀#裸眼视力*"bd#光折射角膜切除术*#ZA!d#激光原位角膜磨镶术*ab#未报告*#ZA,d#激光辅助上皮下角膜切除术*b#,P̂#,#屈光
晶状体置换P透明晶状体摘除*VT!=##有晶状体眼人工晶状体

''另一个额外的复杂问题是"在某些综合征性近视
中"相关的异常可能会加重某些治疗的不良反应( 畏
光是视锥细胞营养不良的一个共同特征*因此"即使是
低剂量阿托品所见的最低水平的瞳孔扩大"此类患者
也可能无法耐受( 在如 $.YU.5 综合征等有潜在心脏
并发症的情况下"标准做法是使用 $受体阻滞剂降低
心输出量"并且应避免任何可能增加心率的治疗 &例
如更高剂量的阿托品'(

减少近视进展的目标也需要考虑到患者的整体情

况( 减少近视进展的主要理由是通过减少视网膜和其

他与近视相关的眼部并发症"使患者在老年时保持良
好的视力

+ ()K, ( 在某些形式的综合征性近视中"对视
力的主要威胁来自视网膜对病情本身的直接影响"而
不是近视"但这 < 个因素可能相互作用( 在与 Y"TY
突变相关的视网膜营养不良中"高度近视与视力随年
龄下降的速度更快有关

+ ((), ( 限制高度近视的进展也
可能潜在地降低视网膜下基因治疗的近视相关手术风

险
+ (((, ( 综合征性近视可能与行为异常有关"其给父

母和照顾者带来了沉重的挑战( 这可能会使滴眼液)角
膜接触镜"甚至特殊的眼镜镜片变得不可行( 此外"一

!G(<(! 中华实验眼科杂志 <)<+ 年 (< 月第 >( 卷第 (< 期' T̂/5 _,?V =VTBT.0-;0"&272-W2Y<)<+" ;̀0F>("a;F(<
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些综合征性近视也会缩短寿命"优先考虑患者最初几十
年的生活质量或许更重要*因此"在没有明确长期益处
的情况下"应考虑到额外的治疗或就诊带来的负担(

在考虑高度近视儿童的近视控制干预措施时"需要
按个例情况具体分析( 在观察到近视进展并且眼轴长
度大于预期年龄的情况下

+()I, "考虑近视控制干预是合
理的"前提是在综合征病例中没有预期的不良反应( 光
学干预发生这种不良反应的概率较小"但它们的可用性
在高度屈光不正中也可能受到限制( 评估是否实施近
视控制干预措施前"应要披露在综合征病例中干预措施
缺乏有效性的证据( 作为一种低风险的干预措施"可以
建议所有患有近视或有近视风险的儿童增加户外活动(

儿童高度近视的并发症

现在公认的是"术语/病理性近视0 + >,
所体现的近

视的结构性并发症随着年龄的增长而增加( (GJ> 年"
&;5@2YS写道#/有着 ( j<FI&现代单位为N(IF*I &'甚
至 ( j+&N(+F) &'的近视"J) 岁的人很难找到一只还
算有用的眼睛

+ ((<, (0这句谚语在最近的研究中得到了
充分的证实( 与高度近视相关的视力损害在 I) 岁之
前很少见"J) 岁后迅速增加 + ()K, ( 与病理性近视相关
的眼部并发症"如近视性黄斑病变)后葡萄肿和近视牵
引性黄斑病变"年龄分布非常相似( 这引发了 < 个有
趣的临床问题( 首先"高度近视儿童是否存在可以预
测晚年视力丧失的结构性变化2 其次"高度近视儿童
会不会在成年后期才表现出与近视相关的任何结构性

问题或并发症2
最近一项回顾性研究检查了高度近视儿童的医疗

记录"他们被随访至少 <) 年"寻找近视性黄斑病变的
证据

+ ((+, ( 在成年后有近视性黄斑病变体征的 +I 眼
中"G+g患者在儿童时期曾出现局限于视乳头颞侧的
毛细血管旁弥漫性脉络膜萎缩( 因此"高度轴性近视
儿童视乳头旁弥漫性脉络膜萎缩的体征表现可能是成

年后病理性近视及其相关视力损害的生物标志物(

高度近视儿童的脉络膜改变

脉络膜长期以来被认为是一种被动的血管层"但
现在的研究认为其在调节眼球生长和屈光不正发展方

面发挥着重要作用
+ ((>"((I, ( 在非近视儿童中"脉络膜

厚度每年增加 (<h(> '-"而在近视儿童中"随着眼轴
长度的延长和近视的进展"脉络膜厚度随着年龄的增
长而变薄

+ ((I"((J, ( 在高度近视儿童中"视乳头旁弥漫
性脉络膜萎缩的存在与颞侧视乳头旁脉络膜和中心凹

下脉络膜明显变薄有关
+ ((*, (

后巩膜葡萄肿

虽然后部葡萄肿通常被认为是病理性近视的特

征"但最近一项对 J h(K 岁高度近视儿童进行的广角
=̂ C研究显示"(<F*g的儿童具有后部葡萄肿的初始
特征

+ ((G, ( 与成人相似"这些早发性葡萄肿的特征是

葡萄肿边缘脉络膜变薄"伴有巩膜后移位( 这些结果
表明"后部葡萄肿的出现年龄可能比通常认为的要年
轻得多( 统计比较还表明"有葡萄肿的眼比没有葡萄
肿的眼有更多的弥漫性脉络膜视网膜萎缩"包括视乳
头旁的弥漫性脉络膜萎缩(

业界需要进一步的工作来确定脉络膜改变)近视
性黄斑病变和后部葡萄肿之间的致病本质"并将早发
性环境性高度近视从遗传或综合征原因导致的继发性

高度近视中分离出来( 然而"迄今为止的研究结果表
明"脉络膜厚度是高度近视儿童病理性近视发展的一
个重要的初始生物标志物( 因此"监测高度近视儿童
的脉络膜变化可能是一种有价值的预后预测手段(

儿童高度近视的视网膜脱离风险

视网膜脱离在儿童中很少见"仅占所有病例的
<ghJg+ ((K, "大多数病例是由创伤)眼综合征)b="和

儿童白内障手术引起的
+ ((K"(<), ( 在一项亚洲儿科研究

中"比N>F) &度数高的近视是最常见的危险因素"但
近视的高基线患病率可能影响了这一结果

+ (<(, (

几种综合征性高度近视的孔源性视网膜脱离的风

险更高"这种视网膜脱离与视网膜破裂或巨大裂孔相
关( 这些综合征包括 AB/7c02Y综合征 & ( 型和 < 型')
$.YST.00综 合 征 & 与 AB/7c02Y< 型 为 等 位 基 因 ')
d5;W0;7T 综合征)d5/2SB发育不良)&;55./QD.YY;X综合
征)f.652Y玻璃体视网膜病变)先天性脊柱骨盆发育
不良和 ,T02YQ&.50;S综合征( 在这些综合征病例中许
多有玻璃体结构异常"这可能是视网膜脱离的主要病
因"因为 ()g的 AB/7c02Y综合征视网膜脱离发生在没
有近视的眼中

+ (<<, ( 这是一个重要的临床发现"强调
了有 AB/7c02Y综合征家族史的儿童并不能因为没有近
视而排除诊断或排除其威胁视力的并发症(

研究发现"与NJF)hN()F) &的手术相比"近视程
度低于N()F) &的儿童视网膜脱离手术成功率较
低

+ (<+, ( 与 b="相关的视网膜脱离主要为牵拉性"而

非孔源性"尽管患者可能近视"但本质上不是典型的轴
性近视( 在 b="中"这种牵拉性视网膜脱离是潜在病
理生理导致的"而不是近视程度造成的 + (<>, (
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结论

儿童高度近视诊断后的首要任务"是确定是否存
在可能对儿童健康更重要的相关医学诊断( 针对综合
征性近视共同特征的临床病史可以在任何临床环境中

进行"在评估幼儿高度近视时应被认为是必须采纳的(
生物计量学评估在鉴别轴性近视和屈光性近视相关的

前节发育异常方面具有重要意义( 在病史采集和检查
过程中存在疑问的"应进一步进行专业调查和多学科
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