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图 =:患者双眼前节裂隙灯显微镜照相!Q#右眼!T#左眼!=#角膜

后新生血管!图 >:患者角膜 ATJ@ 检查!Q#角膜基底细胞层!T#

角膜前弹力层!=#角膜前基质层!<#角膜后基质层!'#角膜内皮细

胞层!图 ?:患者皮下脂肪组织病理活检';'片X$$"标尺 D̀$ #((!

皮下脂肪间质组织中成纤维细胞可见嗜酸性核内包涵体'箭头(
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!!患者男"D% 岁"因双眼视物模糊多年于 #$## 年 B 月 && 日至

广西壮族自治区人民医院眼科就诊"无眼痛)畏光)流泪等& 视

力右眼数指6%$ 5("左眼 $a$D"矫正无助& 在裂隙灯显微镜下检

查可见双眼结膜混合充血'图 &Q"T("角膜上皮粗糙"荧光素钠

染色'w("睑裂区角膜上皮水肿)缺损"睑裂上下方角膜较透明"

右眼睑裂区颞侧角膜新生血管生成'图 &=("双眼瞳孔小"直径

约 & (("眼底窥不清& 瞬目次数少"平均 & 次6% (*0"角膜反射

基本消失& 角膜活体共聚焦显微镜'/# @/@&5G0JG5)+(*5KG.5GOP"

8Z=7(检查提示"角膜基底膜层未见神经纤维走行*基质层细胞

激活)水肿)边界不清'图 #(& 既往患者因反复发热)头痛)智力

下降)言语不清)四肢无力)震颤等神经系统症状于神经内科就

诊"经基因检测提示 :5;C%H:(C基因 DikU>区域 99=异常重

复扩增"皮肤活检提示皮下脂肪间质组织中成纤维细胞可见嗜

酸性核内包涵体'图 %("诊断为神经元核内包涵体病' 03/KG0)+

*0HK)0/5+3)K*05+/.*G0 4*.3).3"[88<("结合患者双眼同时发病)明

显瞬目减少"最终诊断为双眼 [88<相关神经营养性角膜炎&

讨论#[88<是一种罕见的遗传疾病"其特征是在中枢和周

围神经系统以及多个其他器官中存在核内包涵体
+&, & :G03等 +#,

在 #$&& 年发现了 [88<患者的皮肤组织中存在嗜酸性核内包涵

体"并在 #$&? 年制定了 [88<的相关诊疗流程"诊断本病的主要
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依据是皮肤活检)头部 <h8序列中特征性的皮质髓质交界区高

信号
+%, & #$&@ 年"国内外研究者几乎同时将 :5;C%#:(C基因

非编码区的99=重复扩增确定为[88<的致病原因"为该病的诊

断及后续研究提供了重要依据
+X D̂, & [88<根据起病的缓急可分

为发作性症状及慢性进展性症状"根据发病年龄不同可分为儿

童型)青少年型和成人型"其中成人型 [88<根据其遗传特征可

以分为家族型和散发型
+?, & 本病例患者为成人家族型 [88<"家

族中其他确诊成员暂未发现 [88<相关神经营养性角膜炎&

近些年 [88<相关疾病谱得到了极大扩展"根据目前已发

表的病例报告"[88<的常见症状主要分为 % 类"即中枢神经受

累"包括认知障碍)脑炎样表现)癫痫)脑卒中)帕金森病样表现

等*周围神经受累"包括肢体麻木)无力"肌肉萎缩*以及自主神

经受累"包括小便障碍)呕吐)晕厥 +B, *眼部表现主要有最佳矫

正视力下降)角膜神经纤维减少)瞳孔缩小)畏光)视锥视杆细

胞功能障碍)夜盲)视网膜变性)进行性视野缺损)动眼神经危

象)眼震)睑痉挛)进展性上睑下垂)眼外肌异常运动等 +E, "可累

及角膜)瞳孔)眼外肌)视网膜)动眼神经等& 目前关于 [88<的

眼科特征报道较少"主要集中在瞳孔缩小)视网膜眼底成像和

电生理变化方面& e*/ 等 +@,
采用 8Z=7对部分成人发病 [88<

患者的角膜神经纤维进行观察发现"患者角膜神经纤维减

少
+@, "与本例患者 8Z=7检查结果一致& e*/ 等 +&$,

于 #$## 年首

次报道了 [88<相关神经营养性角膜炎"表现为双眼先后发病"

有眼红)眼痛)畏光)流泪刺激症状"与本病例相似之处在于
8Z=7检查均提示角膜神经纤维减少及基质水肿"眼前节裂隙

灯显微镜照相提示角膜病灶及新生血管主要位于睑裂处"不同

点在于本例患者双眼同时发病且瞬目次数明显减少"无眼痛)

畏光)流泪刺激症状"8Z=7显示其结构异常"但无感染迹象"目

前尚无证据表明本例患者存在可引起瞬目减少及角膜知觉减

退的其他因素& 实际上"角膜的自主神经支配在维持泪液质量

以及建立眼部环境稳态方面发挥了至关重要的作用
+&&, "因此"

[88<引起的自主神经障碍可导致神经营养性角膜炎& 神经营

养性角膜炎是一种与角膜神经改变有关的疾病"导致感觉和营

养功能受损"进而导致角膜上皮破坏"影响泪膜)上皮和基质的

健康和完整性
+&&, & 在临床上"这意味着神经营养性角膜炎可

能是在角膜营养功能和敏感性降低的情况下"存在不能愈合或

愈合后反复分解的上皮缺损"故本病例诊断为双眼 [88<相关

神经营养性角膜炎&

[88<相关神经营养性角膜炎应与其他角膜疾病相鉴别#

'&(阿尔茨海默病患者全身症状也可表现为认知障碍"角膜
8Z=7检查也可发现前弹力层神经纤维减少"基质层神经纤维

增加
+&#, *'#(U-*3+FT3-0W3角膜营养不良在角膜 8Z=7下难以

发现基底神经丛"但前弹力层可见充满均匀的相对高反射影"

临床特征为前弹力层蜂窝样混浊
+&%, *'%(单纯疱疹病毒性角膜

炎在角膜 8Z=7下可表现为神经纤维密度降低"神经主干分支

数减少"神经纤维直径变小"但裂隙灯显微镜下通常可见树枝

状或地图状浸润"且多为单眼发病 +&X, *'X(糖尿病性角膜病变在

角膜 8Z=7下可表现为角膜神经纤维密度)分支密度降低"纤维

长度变短
+&D, "但角膜中央厚度增加"内皮细胞密度降低 +&?, &

[88<临床症状复杂多样"迄今为止发病机制仍然不明"目

前尚无有效治疗方法"临床上主要为对症支持治疗& 近年来对
[88<的认识虽然逐渐提高"但诊断仍较困难"本例患者角膜
8Z=7诊断结果可为 [88<诊断提供思路"提示 [88<早期有发

生神经营养性角膜炎的风险"也可提示已确诊 [88<但未发生

神经营养性角膜炎的患者应注意防治& 虽然近年来有关 [88<

的研究取得了重要进展"但也带来了更多需要探讨和解决的问

题"继续开展相关研究对明确该病的发生机制以及临床诊疗均

具有重要意义&
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